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Prerequisits

Convindria haver superat i assolit les competéncies corresponents a les assignatures: Biologia molecular
d'eucariotes, Citogeneética i Genética humana. Una part dels seminaris es fara en anglés i per tant convindria
que els alumnes tinguessin un nivell minim de coneixement d'anglés per poder seguir tota la assignatura.

Objectius
Els principals objectius d'aquesta assignatura soén:

® Coneixer i poder descriure les principals técniques d'analisi molecular emprades usualment en el
diagnostic genétic.

® Seleccionar amb sentit critic les técniques diagnostiques més adients en cada cas.

® Ser capacgos de proposar un projecte de diagnostic genétic molecular en I'ambit de la salut.

Competéncies

® Actuar amb responsabilitat ética i amb respecte pels drets i deures fonamentals, la diversitat i els valors
democratics.

® Actuar en I'ambit de coneixement propi avaluant les desigualtats per rad de sexe/génere.

® Actuar en I'ambit de coneixement propi valorant I'impacte social, economic i mediambiental.


https://sia.uab.cat/servei/ALU_TPDS_PORT_CAT.html

Aplicar els coneixements teorics a la practica.

Aplicar I'esperit emprenedor en I'area de la genética i la gendmica a partir d'una visio integrada del
processos d'R+D+l.

Assumir un compromis étic

Demostrar sensibilitat en temes mediambientals, sanitaris i socials.

Descriure els mecanismes epigenétics.

Desenvolupar la creativitat.

Dissenyar i interpretar estudis d'associacié entre polimorfismes genétics i caracters fenotipics per a la
identificacié de variants genetiques que afecten el fenotip, incloent-hi les associades a patologies i les
que confereixen susceptibilitat a malalties humanes o altres espécies d'interes.

Elaborar, dirigir, executar i assessorar projectes en qué calguin coneixements de genética o de
gendmica.

Fer diagnostics i assessoraments geneétics i considerar-ne els dilemes étics i legals.

Introduir canvis en els métodes i els processos de I'ambit de coneixement per donar respostes
innovadores a les necessitats i demandes de la societat.

Mesurar i interpretar la variacié genética dins i entre poblacions des d'una perspectiva clinica, de
millora genética d'animals i plantes, de conservacié i evolutiva.

Prendre la iniciativa i mostrar esperit emprenedor.

Tenir capacitat d'analisi i de sintesi.

Valorar la importancia de la qualitat i de la feina ben feta.

Resultats d'aprenentatge

1.
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Actuar amb responsabilitat ética i amb respecte pels drets i deures fonamentals, la diversitat i els valors
democratics.

Actuar en I'ambit de coneixement propi avaluant les desigualtats per rad de sexe/genere.

Actuar en I'ambit de coneixement propi valorant I'impacte social, econdmic i mediambiental.

Aplicar els coneixements teorics a la practica.

Assumir un compromis étic

Demostrar sensibilitat en temes mediambientals, sanitaris i socials.

Descriure les conseqiiéncies cliniques que es deriven dels mecanismes de control epigenétic.
Descriure les tecniques que permeten avaluar els canvis epigenétics del material hereditari.
Desenvolupar la creativitat.

Enumerar i descriure les diferents técniques d'analisi de polimorfismes de DNA que es poden aplicar
als estudis de variacio genética associada a patologies humanes.

11. Escollir les tecniques més adequades per a la valoracio dels canvis epigeneétics en cada cas clinic.
12. Explicar com s'aplica el coneixement de la variacio genética humana a la medicina personalitzada, la
farmacogenomica o la nutrigenomica.
13. Exposar les implicacions étiques del diagnostic genétic.
14. Integrar els coneixements teorics que subjauen en els assaigs usats en el diagnostic genétic per
resoldre els potencials fonts d'error dels resultats.
15. Interpretar els resultats obtinguts amb les técniques d'analisi de polimorfismes de DNA per identificar i
valorar factors de susceptibilitat i predisposicié a patir malalties.
16. Introduir canvis en els métodes i els processos de I'ambit de coneixement per donar respostes
innovadores a les necessitats i demandes de la societat.
17. Prendre la iniciativa i mostrar esperit emprenedor.
18. Proposar projectes d'emprenedoria de genética i gendmica en I'ambit de la salut.
19. Proposar projectes de genética i gendmica aplicables a I'ambit de la salut humana.
20. Seleccionar amb sentit critic les técniques adequades en el diagnostic genétic.
21. Tenir capacitat d'analisi i de sintesi.
22. Valorar la importancia de la qualitat i de la feina ben feta.
Continguts
Teoria



Causes dels canvis fenotipics

Hibridacions dels acids nucleics

Técniques de blotting

Técniques citogenétiques moleculars
Amplificacions per PCR

Analisi de I'amplificaci6 i dels productes de la PCR
PCR quantitativa

Técniques generals de deteccio de SNP

Us dels microarrays

Noves técniques de sequenciacio
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Seminaris externs

Constara de seminaris impartits per especialistes sobre el diagndstic genétic molecular de diverses
malalties genetiques concretes o grups de malalties, la qual cosa inclou casos clinics especifics.

Seminaris impartits pels alumnes

El contingut es consensuara amb el professor responsable.

Metodologia

Classes de teoria: L'alumne adquireix els coneixements cientifics propis de la assignatura assistint a les
classes de teoria: classes magistrals amb suport de TIC, que complementara amb I'estudi personal dels temes
exposats. El material utilitzat a classe el podra trobar I'alumne a I'eina de "material docent" del Campus Virtual.
Aquestes classes estan concebudes com un métode fonamentalment unidireccional de transmissio de
coneixements del professor a I'alumne que obliga a aquest a desenvolupar estratégies d'aprenentatge
autonom fora de classe.

Classes de seminaris externs: Els coneixements adquirits en les classes de teoria i en l'estudi personal es
complementa en els seminaris a on especialistes del camp de la Genética clinica exposen els casos en els
que treballen en els que s'apliquen les técniques estudiades a les classes de teoria. Alguns d'aquests
inclouran I'analisi de casos clinics concrets. Una part dels seminaris externs s'impartiran en anglés.

Seminaris impartits pels alumnes: Els alumnes hauran de fer obligatoriament un seminari en format
d'exposicio oral amb suport de TIC. Aquests seminaris es faran en grups de dos alumnes que exposaran
casos d'aplicacions de técniques moleculars en el diagnostic de malalties genétiques seguint com a model els
seminaris externs i aplicant els coneixements adquirits a les classes de teoria. La tematica del seminari es
consensuara amb el professor amb suficient antelacio. Es valorara positivament que els seminaris siguin en
angles.

Activitats al Campus Virtual: L'alumne podra seguir treballant amb els continguts de I'assignatura mitjangant
diferents propostes d'activitats que trobaran a l'espai docent de I'assignatura al Campus Virtual.

Nota: es reservaran 15 minuts d'una classe, dins del calendari establert pel centre/titulacio, per a la
complementacio 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



Classes de teoria 30 1,2 4,21, 22

Seminaris externs 5 0,2 5,6,9, 17,22

Seminaris interns dels alumnes 8 0,32 4,9,17,21, 22

Tipus: Supervisades

Tutories individuals 4 0,16 5,6,9, 17,22

Tipus: Autdonomes

Estudi 72 2,88 4,21

Recerca bibliografica 16 0,64 21

Treball al Campus Virtual 10 0,4 5,6
Avaluacio

1. El contingut de la part tedrica s'avaluara mitjangant un examen objectiu. La nota corresponent en
aquesta part correspon a un 50% de la nota final.

2. Els alumnes hauran de fer un seminari de forma obligatoria i en grups de dos. L'avaluacio dels
seminaris es fara mitjangant un examen que incloura tant els seminaris externs com els seminaris
impartits pels alumnes. A més, el professor també avaluara I'exposicio feta per cada alumne en els
seminaris i valorara positivament que I'alumne faci I'exposicioé en anglés. La nota d'aquesta avaluacio
correspondra a un 45% de la nota final, del qual un 50% correspon a I'examen de seminaris i un 50% a
I'avaluacio feta dels seminaris impartits pels alumnes.

3. Finalment, també s'avaluara (un 5% de la nota final) la participacié activa dels alumnes en les diverses
activitats proposades a I'espai docent de I'assignatura al Campus Virtual.

4. L'exposicio del seminari intern en Anglés fara pujar 0,5 sobre 10 la nota final global.

L'alumne interessat en millorar la nota final podra presentar-se a un examen final de recuperacio de qualsevol
de les dues parts (teoria i seminaris). Presentar-se a la recuperacio implica la renuncia a la nota obtinguda
préviament.

Per tal d'aprovar cal treure una nota final ponderada > 4,9. L'alumne que no ha hagi assolit aquesta nota esta
suspes o es considerara com "no avaluable" si no s'ha presentat a cap examen.

Per participar a la recuperacio, I'alumnat ha d'haver estar préviament avaluat en un conjunt d'activitats el pes
de les quals equivalgui a un minim de dues terceres parts de la qualificacié total de I'assignatura o modul. Per
tant, I'alumnat obtindra la qualificacié de "No Avaluable" quan les activitats d'avaluacié realitzades tinguin una
ponderacié inferior al 67% en la qualificacio final.

Avaluacio Unica

L'avaluacio unica consisteix en una uUnica prova en la que s'avaluaran els continguts de tot el programa de
teoria i de seminaris de I'assignatura en forma de prova tedrico-practica. La prova constara de preguntes de
tipus test i de respostes escrites. La nota obtinguda en aquesta prova de sintesi suposara el 72,5% de la nota
final de I'assignatura (50% la part de Teoria, i 22,5% la part de seminaris). Per superar aquesta prova cal
assolir una nota minima de 4,9.

L'alumnat que s'aculli a I'avaluacié Unica ha de fer obligatoriament els seminaris en sessions presencials i en
les mateixes condicions que en l'avaluacié convencional (22,5% de la nota final).

La prova d'avaluacié unica es fara coincidint amb la mateixa data fixada en calendari per a la darrera prova
d'avaluacié parcial i s'aplicara el mateix sistema de recuperacié que per a l'avaluacioé convencional.



Activitats d'avaluacio continuada

Titol Pes Hores ECTS Resultats d'aprenentatge

Examen de seminaris 22,5% 1,75 0,07 1,2,3,4,5,6,7,8,9, 10, 11,12, 13, 14, 15, 16, 17, 18, 19,
20, 21, 22

Examen de teoria 50% 1,75 0,07 1,2,3,4,5,6,7,8,9,10, 11,12, 13, 14, 15, 16, 17, 18, 19,
20, 21, 22

Participacio al Campus 5% 0,7 0,03 4,5,6,9,13, 17,18, 19, 21

Virtual

Seminaris impartits per 225% 0,8 0,03 4,5,6,9,17

l'alumne
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