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Prerrequisitos

Los propios del grado y haber cursado la asignatura de genética de primero. No es necesario tener la
asignatura de genética aprobada.

Objetivos y contextualizacion

La Genética Humana estudia los fendmenos de la herencia y la variacion tanto normal como patolégica en la
especie humana. Es una materia fundamental y aplicada en ciencias biomédicas que integra todos los niveles
de organizacién, des del molecular al evolutivo.

Los principales objetivos de esta asignatura son:

1. la comprension de las bases y los mecanismos de la herencia.

2. la capacitad de realizar analisis genéticos de los diferentes caracteres.

3. la capacitad de disenar y obtener informacién de experimentos en genética, asi como de interpretar los
resultados obtenidos.

4. el desarrollo de una visién histérica que permita resumir los principales hitos mas relevantes de la
Genética Humana y valorar las aportaciones a la biologia y medicina actual.

Competencias



Actuar con responsabilidad ética y con respeto por los derechos y deberes fundamentales, la
diversidad y los valores democraticos.

Actuar en el ambito de conocimiento propio evaluando las desigualdades por razén de sexo/genero.
Actuar en el ambito del conocimiento propio, valorando el impacto social, econémico y medioambiental.
Demostrar que comprende las bases y los elementos aplicables al desarrollo y validacion de técnicas
diagnésticas y terapéuticas.

Demostrar que conoce los conceptos y el lenguaje de las ciencias biomédicas al nivel requerido para el
adecuado seguimiento de la literatura biomédica.

Demostrar que conoce y comprende conceptual y experimentalmente las bases moleculares y
celulares relevantes en patologias humanas y animales.

Demostrar que conoce y comprende los procesos basicos de la vida a los diversos niveles de
organizacion: molecular, celular, tisular, de érgano, individual y de la poblacion.

Introducir cambios en los métodos y los procesos del ambito de conocimiento para dar respuestas
innovadoras a las necesidades y demandas de la sociedad.

Leer y criticar articulos cientificos originales y de revisién en el campo de la biomedicina, y ser capaz
de evaluar y elegir las descripciones metodolégicas adecuadas para el trabajo de laboratorio
biomédico.

Que los estudiantes hayan demostrado poseer y comprender conocimientos en un area de estudio que
parte de la base de la educacion secundaria general, y se suele encontrar a un nivel que, si bien se
apoya en libros de texto avanzados, incluye también algunos aspectos que implican conocimientos
procedentes de la vanguardia de su campo de estudio.

Que los estudiantes hayan desarrollado aquellas habilidades de aprendizaje necesarias para
emprender estudios posteriores con un alto grado de autonomia.

Que los estudiantes puedan transmitir informacion, ideas, problemas y soluciones a un publico tanto
especializado como no especializado.

Que los estudiantes sepan aplicar sus conocimientos a su trabajo o vocacién de una forma profesional
y posean las competencias que suelen demostrarse por medio de la elaboracion y defensa de
argumentos y la resolucion de problemas dentro de su area de estudio.

Que los estudiantes tengan la capacidad de reunir e interpretar datos relevantes (normalmente dentro
de su area de estudio) para emitir juicios que incluyan una reflexion sobre temas relevantes de indole
social, cientifica o ética.

Trabajar como parte de un grupo junto con otros profesionales, comprender sus puntos de vista 'y
cooperar de forma constructiva.

Resultados de aprendizaje

13.

14.
15.

. Actuar con responsabilidad ética y con respeto por los derechos y deberes fundamentales, la

diversidad y los valores democraticos.

Actuar en el ambito de conocimiento propio evaluando las desigualdades por razon de sexo/genero.
Actuar en el ambito del conocimiento propio, valorando el impacto social, econémico y medioambiental.
Comprender textos cientificos sobre genética y desarrollo y elaborar trabajos de revision.

Contrastar las técnicas y métodos que permiten el diagnostico genético.

Describir la organizacién, evolucion, variacion interindividual y expresion del genoma humano.
Describir las bases genéticas del cancer.

Describir y comprender las bases genéticas de la determinacién y diferenciacion del sexo en humanos.
Disefiar metodologias para el estudio experimental de enfermedades genéticas.

Identificar las bases genéticas de las principales enfermedades con base o componente genético.
Identificar las bases genéticas del desarrollo humano.

Identificar las variantes y las anomalias cromosomicas, comprender los mecanismos que las originan y
saber determinar el riesgo de transmisién a la descendencia.

Interpretar genéticamente el diagndstico, prondstico, prevencion y terapia de las patologias genéticas
mas frecuentes en la poblacion humana.

Interpretar publicaciones cientificas, resolver problemas y casos ejemplo del ambito de la citogenética.
Introducir cambios en los métodos y los procesos del ambito de conocimiento para dar respuestas
innovadoras a las necesidades y demandas de la sociedad.
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17.

18.

19.

20.

21.
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23.

24.

25.

26.

Que los estudiantes hayan demostrado poseer y comprender conocimientos en un area de estudio que
parte de la base de la educacion secundaria general, y se suele encontrar a un nivel que, si bien se
apoya en libros de texto avanzados, incluye también algunos aspectos que implican conocimientos
procedentes de la vanguardia de su campo de estudio.

Que los estudiantes hayan desarrollado aquellas habilidades de aprendizaje necesarias para
emprender estudios posteriores con un alto grado de autonomia.

Que los estudiantes puedan transmitir informacion, ideas, problemas y soluciones a un publico tanto
especializado como no especializado.

Que los estudiantes sepan aplicar sus conocimientos a su trabajo o vocacién de una forma profesional
y posean las competencias que suelen demostrarse por medio de la elaboracion y defensa de
argumentos y la resolucién de problemas dentro de su area de estudio.

Que los estudiantes tengan la capacidad de reunir e interpretar datos relevantes (normalmente dentro
de su area de estudio) para emitir juicios que incluyan una reflexién sobre temas relevantes de indole
social, cientifica o ética.

Realizar asesoramiento genético preconcepcional teniendo en cuenta sus implicaciones ético-legales.
Reconocer e identificar la distribucién de enfermedades de base genética en una poblacién
determinada teniendo en cuenta su origen.

Reconocer las anomalias de los cromosomas humanos y evaluar sus consecuencias.

Relacionar la disfuncion genética con el fenotipo patoldgico.

Trabajar como parte de un grupo junto con otros profesionales, comprender sus puntos de vista 'y
cooperar de forma constructiva.

Utilizar correctamente la terminologia genética y embriolégica empleada en libros de texto y consulta .

Contenido

Tema 1. El genoma humano

Tema 2. Genética del desarrollo

Tema 3. Mutaciones y polimorfismos

Tema 4. Alteraciones cromosémicas

Tema 5. Mapado e dientificacion de genes

Tema 6. Farmacogenética y genémica nutricional

Tema 6. Genética de cancer

Tema 7. Consejo genético y aspectos éticos

Tema 8. Tratamiento de enfermedades genéticas: terapia génica

Actividades formativas y Metodologia

Titulo Horas ECTS Resultados de aprendizaje
Tipo: Dirigidas
Classes teoricas 37 1,48 5,8,6,7,9,10, 11,12, 13, 14, 21, 22, 23, 24, 26

Seminarios 9 0,36 4,14, 25




Tipo: Supervisadas

Titorias individuales 4 0,16

Tipo: Auténomas

Estudio personal 89,5 3,58 4,5,8,6,7,10, 11,12, 13, 21, 22, 23, 24, 26

Trabajo en grupo 8 0,32 4,5,8,6,7,9,10, 11,12, 13, 14, 21, 22, 23, 24, 25, 26

Los contenidos de la asignatura estan orientados a que los estudiantes entiendan: la organizacién del genoma
humano; la organizacion distribucién y funcion de los genes ARN y genes que codifican polipéptidos; DNA no
codificante de repeticion en tandem y disperso; Genética del desarrollo; control genético del desarrollo
embrionario; defectos congénitos, determinacién y diferenciacion del sexo; impronta genética; inactivacion del
cromosoma X; Genética de poblaciones, mutacion y polimorfismos genéticos en las poblaciones humanas;
Citogenética humana, métodos de estudio y alteraciones cromosdmicas; Genética y cancer, oncogenes,
genes supresores de tumor, estabilidad del genoma; Diagnéstico prenatal: indicaciones y técnicas de estudio,
cribados prenatales. Pruebas genéticas en individuos y poblaciones. Estrategias generales de diagnéstico de
enfermedades genéticas. Métodos de deteccion de mutaciones. Aplicacion del ligamento genético al
diagndstico: el diagnéstico indirecto.

Clases de teoria: el alumno adquiere los conocimientos cientificos propios de la asignatura asistiendo a las
clases de teoria, que complementara con el estudio personal de los temas expuestos. Las clases se plantean
unidireccionales como transmision de profesor a alumno. Aunque en ciertos momentos se puede iniciar un
debate o reflexion colectiva.

Clases de problemas y seminarios: Los conocimientos desarrollados en las clases de teoria y trabajados en el
estudio personal se aplican a la resolucion de casos practicos y en la exposicion oral en pequefios grupos.
Estos tipos de metodologia permiten profundizar algunos de los temas trabajados en clase.

Nota: se reservaran 15 minutos de una clase dentro del calendario establecido por el centro o por la titulacién
para que el alumnado rellene las encuestas de evaluacién de la actuacién del profesorado y de evaluacion de
la asignatura o médulo.

Evaluacién

Actividades de evaluacién continuada

Titulo Peso Horas ECTS Resultados de aprendizaje

Examenes parciales y examen final 60% 2 0,08 1,3,4,5,8,6,7,9,10, 11,12,
13, 15, 21, 22, 23, 24, 26

Presentacién de trabajo en grupo 15% 0 0 1,2, 3, 14,15, 16, 18, 19, 20, 25,
26

Resolucion de problemas, respuesta preguntas cortas i 20% 0,5 0,02 1,2,14,16, 17,19, 20, 25
comentarios de articulos

Tareas individuales durante el curso académico 5% 0 0 5,8,6,7,10,11,12,13, 14, 17,
18, 20, 21, 22, 23, 24, 26




a) Dos examenes parciales, tipo test y/o con preguntas cortas. Estos son eliminatorios. Cada parcial incluira
aproximadamente el 50% de los temas.

En los examenes parciales de la asignatura la nota minima para promediar sera de un 5. A final de curso
habra una prueba de recuperacion, para aquellos alumnos que no hayan superado alguno de los examenes
parciales, o no presentado a alguna/s de las dos pruebas escritas.

La nota media de estos examenes representa un 60% de la nota final. El alumnado que haya aprobado los
dos examenes parciales y quiera subir nota, el mismo dia de la recuperacion se podran presentar a un
examen, éste consistira en desarrollar dos o tres temas

b) Examen de resolucién de problemas: 20% de la nota final.

c) Trabajo preparado en grupos de cuatro alumnas: 15% de la nota final. En esta evaluacion se tendra en
cuenta: los contenidos (10%) y la presentacion oral (5%). La evaluacion sera individual.

d) La resolucion de pequenas tareas durante el curso: 5% de la nota final

Se considerara que un estudiante obtendra la calificacion de No Evaluable si, no acogiéndose a la evaluacion
Unica, el nimero de actividades de evaluacion realizadas tiene un peso inferior al 50% de la nota final.

Evaluacién Unica:

La evaluacion unica consiste en una prueba que incluye una prueba de sintesis en la que se evaluaran los
contenidos de todo el programa de teoria, de practicas de aula y seminarios (esta parte tiene un peso del 75%
de la nota), y una prueba en la que se defendera el resumen de un articulo cientifico utilizando una
presentacion oral (esta parte tiene un peso del 25% de lanota). La prueba de sintesis constara de preguntas
tipo test o preguntas cortas.

En caso de incoherencia entre las diferentes docentes la que prevalece es la guia docente en Catalan.
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*http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/ Enfermedades con base hereditaria

+http://bioinformatics.weizmann.ac.il/cards/

*http://www.ncbi.nlm.nih.gov/PubMed/

shttp://www. Genome.gov
www.gdb.org Datos procedentes del proyecto del genoma humano
geneReviews.org Informacion completa de enfermedades genéticas

orphanet Informacion de enfermedades genéticas

Software

Noy hay programario especifico

Lista de idiomas

Nombre Grupo Idioma Semestre Turno
(SEM) Seminarios 521 Catalan/Espafiol primer cuatrimestre manana-mixto
(SEM) Seminarios 522 Catalan/Espafiol primer cuatrimestre manafa-mixto

(TE) Teoria 52 Catalan primer cuatrimestre tarde
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