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Prerequisits

Es aconsellable que I'alumnat tinguin un bon coneixement de I'anglés degut a qué moltes de les fonts
d'informacié d'aquesta matéria es troben en aquest idioma.

Es convenient que I'alumnat hagi assolit unes competéncies basiques en Biologia Cel-lular, Bioquimica i
Biologia Molecular.

Es convenient que I'alumnat conegui els principis basics de la Genética.

Objectius

L'assignatura es programa a segon curs del Grau de Medicina. El seu objectiu general és donar a I'alumnat
tota la informacié necessaria que li permetra assolir el coneixement sobre I'organitzacio, funcié i regulacio dels
gens i del genoma en condicions de normalitat i el capacitara per entendre els mecanismes implicats en les
malalties de base genética.

L'alumnat adquirira coneixements avancgats sobre el genoma huma, epigenética i regulacié de I'expressio
génica, mutacié i reparacioé del DNA, farmacogendmica, genética forense, genética del desenvolupament,
patrons d'heréncia, citogenética, sindromes de microduplicacié/ delecié, malalties rares, genética del cancer i
genética de poblacions.

Competéncies



Comunicar-se de manera clara, tant oral com escrita, amb altres professionals i amb els mitjans de
comunicacio.

Demostrar que compren els mecanismes de les alteracions de I'estructura i de la funcié dels aparells i
sistemes de I'organisme en situacié de malaltia.

Demostrar que comprén l'organitzacio i les funcions del genoma, els mecanismes de transmissio i
expressio de la informacio genética i les bases moleculars i cel lulars de I'analisi genética.

Demostrar que comprén la importancia i les limitacions del pensament cientific en I'estudi, la prevencio i
el maneig de les malalties.

Demostrar un nivell basic d'habilitats de recerca.

® Demostrar, en l'activitat professional, un punt de vista critic, creatiu i orientat a la recerca.
® Formular hipotesis i recollir i valorar de manera critica la informacié per a la resolucié de problemes

seguint el métode cientific.

Indicar les técniques i procediments basics de diagnosi i analitzar i interpretar els resultats per precisar
millor la naturalesa dels problemes.

Reconeixer els determinants de la salut de la poblacio, tant els genétics com els dependents del sexe,

I'estil de vida, la demografia, els factors ambientals, socials, econdmics, psicologics i culturals.

Valorar criticament i utilitzar les fonts d'informacio clinica i biomédica per obtenir, organitzar, interpretar
i comunicar la informacio cientifica i sanitaria.

Resultats d'aprenentatge

. Aplicar les técniques basiques d'Us habitual al laboratori de genética.

2. Comprendre textos cientifics i elaborar treballs de revisié sobre genética humana i malalties
genétiques.
3. Comunicar-se de manera clara, tant oral com escrita, amb altres professionals i amb els mitjans de
comunicacio.
4. Contrastar les técniques i els métodes que permeten fer el diagnodstic genetic.
5. Demostrar un nivell basic d'habilitats de recerca.
6. Demostrar, en l'activitat professional, un punt de vista critic, creatiu i orientat a la recerca.
7. Descriure I'organitzacio, I'evolucid, la variacio interindividual i I'expressié del genoma huma.
8. Descriure les anomalies dels cromosomes humans i avaluar-ne les consequéncies.
9. Descriure les bases moleculars de la mutacié i la reparacié del DNA.
10. Explicar els mecanismes de transmissioé del material genétic.
11. Explicar la importancia de la investigacio en el camp de la genética.
12. Formular hipotesis i recollir i valorar de manera critica la informacio per a la resolucié de problemes
seguint el meétode cientific.
13. Identificar els conceptes i el llenguatge genétic i consultar la literatura cientifica de I'ambit de la genética
humana.
14. |dentificar els factors epigenétics implicats en el control de I'expressio génica.
15. ldentificar la distribucié de malalties de base genética en una poblacié determinada tenint en compte el
seu origen.
16. ldentificar les bases genétiques de les principals malalties amb base o component genétic.
17. ldentificar les bases genétiques del desenvolupament huma.
18. Interpretar els resultats d'un projecte cientific.
19. Interpretar publicacions cientifiques, resoldre problemes i casos exemplars de I'ambit de la genética.
20. Relacionar la disfuncio genética amb el fenotip patologic.
Continguts

Continguts de I'assignatura (per temes):

I. Genoma i expressio geénica

1. Genoma huma |

2. Genoma huma Il

3. Control de l'expressio genica

4. Epigenética

5. Variabilitat en I'expressio genica



[I. Mutacio i reparacié del DNA

6. Bases moleculars de la mutacio

7. Mecanismes de reparacio del DNA
8. Farmacogenomica

. Citogenética

9. Alteracions cromosomiques estructurals desequilibrades
10. Alteracions cromosomiques estructurals equilibrades
11. Anomalies cromosomiques numeriques

12. Sindromes de microduplicacié/delecio. Malalties rares

IV. Patrons d'heréncia

13. Heréncia autosomica
14. Heréncia lligada al sexe
15. Heréencia multifactorial
16. Herencia mitocondrial

V. Genética de poblacions
17. Genética de poblacions
18. Genética forense

VI. Genetica del desenvolupament
19. Empremta genomica
20. Gens de control del desenvolupament embrionari

VII. Genética i genomica del cancer
21. Genética del cancer |
22. Genética del cancer Il

Blocs distributius per temes

I-1. Genoma huma |: caracteristiques generals, gens codificadors de proteines, gens de RNA no codificant,
splicing, transcripcié del genoma.

I-2. Genoma huma Il: elementsrepetitius, elements reguladors, variabilitat del genoma.

I-3. Expressio génica: mecanismes de control i regulacioé de I'expressio génica, microRNA i INcRNA, RNA
editing.

I-4. Epigenética: factors epigenetics, modificacié del DNA, modificacié d'histones, inactivacio del cromosoma
X.

I-5. Variabilitat en I'expressié géenica: relacions genotip-fenotip, al-lelomorfisme multiple, fenotip dels
heterozigots, penetrancia reduida, expressivitat variable, pliotropia, heterogénia.

II-6. Bases moleculars de la mutacié: concepte i tipus de mutacions, mutacions de seqiieéncia, mutacions
estructurals, mutacions cromosdmiques, nomenclatura de les mutacions, agents mutagens.

[I-7. Reparacio del DNA: resposta cel-lular al dany genétic, principals mecanismes de reparacio del DNA,
malalties associades a errors en la reparacié del DNA.

[I-8. Farmacogenomica: resposta a farmacs, polimorfismes de molécules metabolitzadores, transportadors i
receptors de farmacs, dianes farmacologiques.

[1I-9. Alteracions cromosomiques estructurals desequilibrades: origen, delecions, duplicacions, cromosomes
en anell, isocromosomes, efectes fenotipics, nomenclatura.

[1I-10. Alteracions cromosomiques estructurals equilibrades: inversions pericentriques i paracentriques: origen
risc d'anomalies a la descendéncia; translocacions reciproques: origen,portadors equilibrats i risc d'anomalies
a la descendéncia; translocacions robertsonianes: origen, portadors equilibrats i risc d'anomalies a la
descendéncia; fenotip de les anomalies estructurals equilibrades.

[lI-11. Anomalies cromosomiques numeériques: poliploidies; aneuploidies: origen i conseqiéncies; individus
mosaics, trisomies i monosomies viables a I'espécie humana, bases moleculars de les sindromes de Down i
de Turner.

[11-12. Bases genétiques dels sindromes de microduplicacid/delecié i les malalties rares: definicio i




caracteristiques, exemples, consell genétic, analisis genétic.

IV-13. Heréncia autosdmica: deteccio de malalties géniques a la practica medica, caracteristiques i patré de
transmissié de I'neréncia autosomica dominant, caracteristiques i patré de transmissié de I'neréncia
autosdmica recessiva, deteccid dels heterozigots a la poblacié.

IV-14. Heréncia lligada al sexe: heréncia lligada al cromosoma X recessiva i dominant, heréncia lligada al
cromosoma Y.

IV-15. Heréncia multifactorial: heretabilitat, recerca de gens candidats, base genética i ambiental, caracters
normals de variabilitat continua, alteracions multifactorials amb llindar, malalties comunes que afecten a la
poblacioé adulta.

IV-16. Heréncia mitocondrial: DNA mitocondrial, caracteristiques de I'neréncia mitocondrial, patré de
transmissié d'alteracions mitocondrials, malalties mitocondrials.

V-17. Genética de poblacions: Llei de Hardy-Weinberg, freqliéncies al-leliques, genotipiques i fenotipiques,
calcul de la freqiiencia de portadors en malalties autosomiques recessives i lligades al cromosoma X, factors
que alteren I'equilibri Hardy-Weinberg, equilibri Hardy-Weinberg aplicat als perfils del DNA.

V-18. Genética forense: concepte de polimorfisme, identificacié de polimorfismes del DNA, aplicacions a la
practica de la medicina forense.

VI-19. Empremta gendmica: concepte, gens i regions cromosomiques empremtades, alteracions influides per
I'empremta.

VI-20. Gens de control del desenvolupament embrionari: caracteristiques generals, factors de transcripcid i
molécules senyal, gens HOX.

VII-21. Genética del cancer I: Oncogens i gens supressors de tumor, tipus de cancer, acumulacié de
mutacions somatiques a la cel-lula tumoral, alteracions gendmiques i cancer.
VII-22. Genética del cancer Il: Models de carcinogenesis, tumors solids, neoplasies hematologiques.

NOTA IMPORTANT: Llevat que les restriccions imposades per les autoritats sanitaries obliguin a prioritzar o
reduir alguns d'aquests continguts.

Metodologia

Classes tedriques: 22 sessions. Exposicié sistematitzada del temari de I'assignatura, donant rellevancia als
conceptes més importants. L'alumnat adquireix els coneixements cientifics basics de I'assignatura a les
classes de teoria, que complementara amb I'estudi personal dels temes exposats. Es podra trobar un resum
del material utilitzat a classe al Campus Virtual i/o el Moodle, ja sigui prévia o posteriorment a la sessio
presencial.

Seminaris: 5 sessions. Exposicié de temes rellevants de l'assignatura i casos clinics en grups reduits. Aquesta
metodologia permetra que I'alumnat repassi aquells temes més importants o més basics necessaris per a la
comprensio de l'assignatura.

Practiques d'aula (Problemes): 4 sessions. Exposicio i resolucio de casos i problemes de genética presentats
pel professorat.

Practiques de laboratori: 3 sessions. Exposicié i aplicacio de les diferents tecniques utilitzades en la
citogenética basica i molecular, i la seva aplicabilitat clinica.

NOTA IMPORTANT: Préviament a la realitzacio de les practiques de laboratori, I'alumnat haura d'haver
completat la prova que acredita el coneixement del contingut del manual de prevencié de riscos i pujar-la al
Campus Virtual i/o el Moodle. Sén requisits imprescindibles per poder realitzar les practiques 1 i 2 portar bata
de laboratori i lliurar al professor/a una copia impresa i signada de la prova de prevencio de riscos.

NOTA IMPORTANT: La metodologia docent proposada pot experimentar alguna modificacié en funcié de les
restriccions a la presencialitat que imposin les autoritats sanitaries.



Nota: es reservaran 15 minuts d'una classe, dins del calendari establert pel centre/titulacid, per a la
complementacié per part de I'alumnat de les enquestes d'avaluacié de I'actuacié del professorat i d'avaluacio
de l'assignatura/modul.

Activitats formatives

Titol Hores ECTS Resultats d'aprenentatge

Tipus: Dirigides

PRACTIQUES DE LABORATORI (PLAB) 8,5 0,34 1,4,5,6,13,16

PRACTIQUES D'AULA (PAUL) 4 0,16 1,2,3,5,6,8,10,12, 13, 15, 16, 19
SEMINARIS (SEM) 5 0,2 1,4,7,8,10, 11,12, 15, 16, 19
TEORIA (TE) 22 0,88 1,4,7,8,9,10, 11, 14, 15, 16, 17

Tipus: Supervisades

TUTORIES 14 0,56 1,2,3,4,5,6,7,8,9,10, 12, 13, 14, 16, 19

Tipus: Autonomes

ELABORACIO DE TREBALLS 10 0,4 511,12, 19
LECTURA D'ARTICLES / INFORMES D'INTERES 20 0,8 1,11, 12,19
LECTURA D'ARTICLES / INFORMES D'INTERES 21 0,84 1,8,11,15,19
Avaluacié
Avaluacio

A. Les competencies adquirides en les classes de teoria, seminaris i practiques d'aula (o problemes de
genetica) d'aquesta assignatura s'avaluaran de la seglient manera:

1. Avaluacié continuada: es dividira en dos examens parcials:

Primer parcial:

® Prova objectiva d'eleccié multiple dels coneixements adquirits a les classes de teoria (temes 1-12) i
seminaris 1i 2. Aquesta prova s'ha de superar amb una nota de 5 o superior. Aquesta prova correspon
al 35% de la nota final de I'assignatura.

Segon parcial:

® Prova objectiva d'eleccié multiple del coneixements adquirits a les classes de teoria (temes 13-22) i
seminaris 3, 4, i 5. Aquesta prova s'ha de superar amb una nota de 5 o superior. Aquesta prova
correspon al 35% de la nota final de I'assignatura.

® Prova objectiva escrita de preguntes relacionades amb les practiques d'aula. Aquesta prova correspon
al 10% de la nota final de I'assignatura.

2. Examen de recuperacio: es podra presentar a I'examen de recuperacio I'alumnat que es trobi en les
seglients situacions:



® Alumnes que hagin obtingut una qualificaci6 inferior a 5 de la part de teoria i seminaris en qualsevol
dels dos parcials.

® Alumnes que hagin obtingut una qualificacié igual o superior a 5 de la part de teoria i seminaris en
ambdues avaluacions parcials perd no tinguin aprovada l'assignatura.

® Alumnes que vulguin pujar nota d'un o dels dos parcials, o bé de la part de practiques d'aula o
problemes. Es mantindra la nota obtinguda en I'examen final.

Aquest examen constara de:

® Prova objectiva d'eleccié multiple corresponent a cada parcial. Els/Les alumnes optaran a realitzar una
o les dues proves segons sigui la seva situacio particular. Aquesta prova s'ha de superar amb una nota
de 5 o superior. Cada prova correspondra al 35% de la nota final de I'assignatura.

® Prova objectiva escrita de preguntes relacionades amb les practiques d'aula. Aquesta prova correspon
al 10% de la nota final de I'assignatura.

B. Les competéncies adquirides en les practiques de laboratori s'avaluaran per avaluacié continuada
mitjangant una prova escrita al final de cada practica. La mitjana de les tres proves corresponents a les tres
practiques de laboratori s'utilitzara per l'obtencié de la qualificacio final. No és necessari que la mitjana de les
tres proves iguali o superi el 5 per aprovar l'assignatura. No presentar-se a la practica i, per tant, no realitzar la
corresponent prova escrita, representa un 0 per aquella practica de laboratori.

Alumnes repetidors només hauran de tornar a realitzar aquelles sessions de practiques de laboratori en les
que no hagin assolit una nota igual o superior a 6 en la prova de la practica corresponent, sempre que aquesta
nota s'hagi assolit en els dos ultims cursos.

L'obtencié de la qualificacio final es realitzara de la seglient manera:

Proves de teoria i seminaris: 70% de la nota final
Proves de practiques d'aula: 10%de la nota final
Proves de practiques delaboratori: 20% de la nota final

*Per aprovar 'assignatura caldra obtenir una nota global igual o superior a 5 sobre 10.

*En referéncia a I'examen de recuperacié, a partir d'una nota de 4,8 inclusivament es podra fer mitjana entre
els dos parcials sempre que aquesta mitjana sigui igual o superior a 5.

*El "No avaluable" reflectira la no assisténcia a I'examen final de recuperacio per I'alumnat que no hagi aprovat
I'assignatura préviament en els examens parcials o que hagi d'avaluar tota I'assignatura mitjangant I'examen

final de recuperacio.

C. En el cas que un/a alumne no superi els requisits d'avaluacié de l'assignatura, i la seva nota mitjana sigui
superior a 5, la nota final no podra ser superior a 4.8.

D. Aquells/es alumnes amb tres convocatories esgotades podran sollicitar realitzar un examen especial de
sintesi que comprendra la totalitat de I'assignatura.

Revisi6é d'examens

Després de cada un dels examens de l'assignatura, es convocara la revisio de I'examen durant la qual
I'alumnat podra consultar el seu examen i, si cal, fer una reclamacioé per escrit i raonada.

NOTA IMPORTANT: L'avaluaci6 proposada pot modificar-se si les restriccions imposades per les autoritats
sanitaries obliguin a unaprioritzacié o reduccié d'aquests continguts.

Activitats d'avaluacio

Resultats



Titol Pes Hores ECTS d'aprenentatge

Problemes: Avaluacions escrites mitjangant proves objectives: 10% 1 0,04 4,10, 14, 15, 16
Resolucié de problemes

Practica: Avaluacions escrites mitjangant proves objectives: 20% 1 0,04 1,2,3,4,5,6, 10, 11,
Resolucié de casos practics 12,13, 16, 18, 19
Teoria: Avaluacions escrites mitjangant proves objectives: items 70% 6 0,24 1,3,4,7,8,9,10, 13,
d'eleccio multiple 14, 15, 16, 17, 20
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Recursos d'Internet:
http://www.nature.com/nature/supplements/collections/humangenome/index.html.
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http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/map_search.cgi?chr=hum_chr.inf&query
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/genome/guide/human

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim

http://www.geneclinics.org



Programari

Per a la realitzacio de les classes teoriques s'utilitzaran programes del paquet Miscrosoft, escencialment
PowerPoint. La visualitzacio de les presentacions aixi com el dossier de PLAB i PAUL es podran realitzar amb
Adobe Reader.

CodonCode Aligner (Demo version): Aquest software s'utilitzara en una PAUL.

Si és necessaria la realitzacio de videoconferéncies, s'utilitzara Teams.



