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Prerequisits

Convindria haver superat i assolit les competéncies corresponents a les assignatures: Biologia Cel-lular,
Genética Humana, Biologia Molecular de la Cél-lula, Biologia del Desenvolupament i Teratogenia.

Objectius
Els principals objectius d'aquesta assignatura soén:

® Coneéixer les bases genétiques de les principals malalties amb base o component genétic.

® Relacionar la disfuncié genética amb el fenotip patologic.

® Realitzar la interpretacié genética del diagnostic, prondstic, prevencié i terapia de les patologies
genetiques més freqlients en la poblacié humana.

® Coneixer la distribucié de malalties de base genética en una poblacié determinada tenint en compte el
seu origen.

® Analitzar des d'un punt de vista genétic la relacié probandus-familia que faciliti I'oferiment de consell
genetic.



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.
Demostrar que es comprenen les bases i els elements aplicables al desenvolupament i a la validacio
de teécniques diagnostiques i terapeutiques.

Demostrar que es coneixen els conceptes i el llenguatge de les ciéncies biomédiques com cal per a
seguir adequadament la bibliografia biomedica.

Demostrar que es coneixen i es comprenen conceptual i experimentalment les bases moleculars i
cel-lulars rellevants en patologies humanes i animals.

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.

Llegir i criticar articles cientifics originals i de revisié en el camp de la biomedicina, i ser capag d'avaluar
i escollir les descripcions metodologiques adequades per al treball de laboratori biomedic.

Que els estudiants hagin demostrat que comprenen i tenen coneixements en una area d'estudi que
parteix de la base de I'educacié secundaria general, i se sol trobar a un nivell que, si bé es basa en
llibres de text avangats, inclou també alguns aspectes que impliquen coneixements procedents de
l'avantguarda d'aquell camp d'estudi.

Que els estudiants hagin desenvolupat aquelles habilitats d'aprenentatge necessaries per emprendre
estudis posteriors amb un alt grau d'autonomia.

Que els estudiants puguin transmetre informaci6, idees, problemes i solucions a un public tant
especialitzat com no especialitzat.

Que els estudiants sapiguen aplicar els coneixements propis a la seva feina o vocaci6 d'una manera
professional i tinguin les competéncies que se solen demostrar per mitja de I'elaboracié i la defensa
d'arguments i la resolucié de problemes dins de la seva area d'estudi.

Que els estudiants tinguin la capacitat de reunir i interpretar dades rellevants (normalment dins de la
seva area d'estudi) per emetre judicis que incloguin una reflexié sobre temes destacats d'indole social,
cientifica o ética.

Treballar com a part d'un grup juntament amb altres professionals, comprendre'n els punts de vista i
cooperar-hi de forma constructiva.

Resultats d'aprenentatge
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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 ra6 de sexe/génere.

Actuar en I'ambit de coneixement propi valorant I'impacte social, economic i mediambiental.
Comprendre textos cientifics sobre genética i desenvolupament, i elaborar-hi treballs de revisio.
Contrastar les técniques i metodes que permeten el diagnostic genétic.

Dissenyar metodologies per a I'estudi experimental de malalties genétiques.

Identificar les bases genétiques de les principals malalties amb base o component genétic.

Interpretar publicacions cientifiques, resoldre problemes i casos exemple de I'ambit de la citogenética.
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.

Que els estudiants hagin demostrat que comprenen i tenen coneixements en una area d'estudi que
parteix de la base de I'educacié secundaria general, i se sol trobar a un nivell que, si bé es basa en
llibres de text avangats, inclou també alguns aspectes que impliquen coneixements procedents de
l'avantguarda d'aquell camp d'estudi.

Que els estudiants hagin desenvolupat aquelles habilitats d'aprenentatge necessaries per emprendre
estudis posteriors amb un alt grau d'autonomia.

Que els estudiants puguin transmetre informacio, idees, problemes i solucions a un public tant
especialitzat com no especialitzat.
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Que els estudiants sapiguen aplicar els coneixements propis a la seva feina o vocacié d'una manera
professional i tinguin les competéncies que se solen demostrar per mitja de I'elaboracio i la defensa
d'arguments i la resolucio de problemes dins de la seva area d'estudi.

Que els estudiants tinguin la capacitat de reunir i interpretar dades rellevants (normalment dins de la
seva area d'estudi) per emetre judicis que incloguin una reflexié sobre temes destacats d'indole social,
cientifica o ética.

Relacionar la disfuncio genética amb el fenotip patologic.

Treballar com a part d'un grup juntament amb altres professionals, comprendre'n els punts de vista i
cooperar-hi de forma constructiva.

Utilitzar correctament la terminologia de la genética i els seus llibres de text i de consulta

Continguts

1. Principis generals: Activitat d'autoaprenentatge

1.1. Introduccié basica a les malalties genétiques

1.2. Concepte de predisposicio o susceptibilitat genética
1.3. Consell genétic

2. Alteracions cromosomiques

2.1. Trisomies autosoOmiques

2.2. Alteracions dels cromosomes sexuals

2.3. Microdelecions i microduplicacions cromosomiques

3. Malalties neuromusculars

3.1. Distrofies musculars: definici6 i classificacio
3.2. Distrofies musculars de Duchenne i de Becker
3.3. Altres distrofies musculars

3.4. Distrofia miotonica

3.5. Atrofia muscular espinal

4. Malalties mentals i del comportament
4.1. Discapacitat intel-lectual

4.2. Sindrome del cromosoma X Fragil i malalties associades

4.3. Sindrome de Rett
4.4. Transtorn de I'Espectre Autista (TEA)
4.5. Esquizofréenia.

5. Malalties del sistema nervios central

5.1. Malaltia de Huntington

5.2. Alzheimer

5.3. Parkinson

5.4. Tumors primaris del sistema nervios central

6. Malalties del teixit conjuntiu
6.1. Sindrome de Marfan

6.2. Osteogénesi imperfecta
6.3. Sarcoma

7. Malalties craniofacials i esquelétiques
7.1. Craniosinostosi
7.2. Acondroplasia

8. Malalties dermatologiques
8.1. Albinisme
8.2. Cancer de pell



9. Malalties oftalmologiques i sordesa
9.1. Defectes de la visio dels colors
9.2. Sordesa

10. Malalties cardiovasculars
10.1. Hipertensid

11. Malalties gastrointestinals
11.1. Celiaquia i malaltia inflamatoria
11.2. Cancer colorectal

12.Malalties respiratories
12.1. Fibrosi quistica

13. Malalties metaboliques

13.1. Alteracions en el metabolisme dels glucids: intolerancia a la lactosa
13.2. Alteracions en el metabolisme dels lipids: hipercolesterolémia
13.3. Alteracions en el metabolisme dels aminoacids: fenilcetondria

14. Malalties hematologiques
14.1. Hemoglobinopaties
14.2. Hemofilies

14.3. Leucémies i Limfomes

15. Malalties urogenitals
15.1. Ronyons poliquistics
15.2. Cancer de rony6
15.3. Cancer de bufeta

16. Malalties endocrinologiques
16.1. Cancer de mama
16.2. Diabetis Mellitus

17. Malalties relacionades amb empremta gendomica

17.1 Beckwith-Wiedemann i Silever Russell

Activitats formatives i Metodologia

Titol ECTS Resultats d'aprenentatge

Tipus: Dirigides

Aprenentatge basat en problemes (ABP) 0,48 4,5,6,7,8, 15, 16,17

Classes magistrals 1,36 4,5,7,15,17

Tipus: Supervisades

Elaboracio de treballs 0,72 4,5 6,7,8,15,16, 17

Tutories presencials i virtuals 0,24 7,15

Tipus: Autonomes

Avaluacié 0,24 1,2,3,5,7,8,9,10, 11, 12, 13, 14, 15, 17
Cerca de documentacio 0,68 4,5,8



Estudi 38 1,52 4,5,6,7,8,15,16, 17

Lectura de texts 19 0,76 4,57,8,15, 17

Classes magistrals: Exposicio 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. L'alumnat podra trobar el material utlititzat a classe
a Moodle.

Aprenentatge basat en problemes (ABP): L'alumnat treballara en grups reduits, i sota la supervisié del
professorat, sobre problemes especifics al llarg de 3 sessions de 2 hores cadascuna per cada cas, i un total
de 2 casos. Al final de cada cas, s'exposara el treball davant la resta de companys.

Nota: es reservaran 15 minuts d'una classe, dins del calendari establert pel centre/titulacio, perqué els
alumnes completin les enquestes d'avaluacié de I'actuacio del professorat i d'avaluacié de I'assignatura.

Avaluacié

Activitats d'avaluacié continuada

Titol Pes Hores ECTS Resultats d'aprenentatge

Aprenentatge Basat en Problemes 25% 0 0 1,2,3,4,5,6,7,8,9,10, 11,12, 13, 14, 15, 16,
(ABP) 17

Examens 75% 0 0 4,5,6,7,8,15,17

AVALUACIO CONTINUADA

Les competéncies d'aquesta matéria seran avaluades mitjangant: examens, treballs en grup i presentacions
publiques.

El sistema d'avaluacio s'organitza en dos moduls, cadascun dels quals tindra assignat un pes especific en la
qualificacio final:

® Modul d'Aprenentatge Basat en Problemes (ABP)(25%). Els aspectes que es tindran en compte per la
qualificacié seran: l'interes i la qualitat del treball demostrats al llarg del desenvolupament del cas per
cadascun dels alumnes i del grup, i la presentacio final. En el cas de I'alumnat repetidor, si la puntuacié
d'aquesta evidencia d'aprenentatge en cursos anteriors va ser superior o igual a 5, pot renunciar a
repetir I'activitat i s'utilitzara aquesta puntuacié per calcular la qualificacié global de I'assignatura. Per
les caracteristiques de I'activitat, aquesta evidéncia d'aprenentatge no és recuperable.

® Modul de proves escrites (75%). Es faran dos examens parcials del contingut de la matéria impartida
en les classes de teoria, cadascun corresponent a una part de 'assignatura. Els examens seran tipus
test amb quatre opcions de resposta multiple.

Activitats d'avaluacio Recuperable Valor

1r parcial Si 37,5%



2n parcial Si 37,5%

ABP cas 1 No 12,5%
ABP cas 2 No 12,5
Total 100%

Requisits per poder calcular la qualificacié global

La mitjana ponderada de les puntuacions s'aplicara a partir de qualificacions iguals o superiors a 4 en
cadascun dels examens parcials.

Per tal de poder fer mitjana entre els examens parcials i les ABPs i, consequientment, poder aprovar
I'assignatura, caldra obtenir una qualificacié promig igual o superior a 5 de la part corresponent als examens
paricals.

La qualificacié de "No avaluable" s'obtindra si el numero d'activitats d'avaluacio realitzades ha estat inferior al
50% de les programades per I'assignatura.

Examen de recuperacio

Per participar a la recuperacio, I'alumnat ha d'haver estat 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. Per tant,
I'alumnat obtindra la qualificacié de "No Avaluable" quan les activitats d'avaluacio realitzades tinguin una
ponderacié inferior al 67% en la qualificacio final.

Es poden recuperar els examens parcials en els que la nota de I'examen hagi estat inferior a 4.

La tipologia dels examens de recuperacié podra ser tipus test i/o incloure preguntes curtes a desenvolupar per
part de I'estudiant.

L'alumnat que vulguin millorar la nota d'un o d'ambdés parcials podran fer-ho a I'examen de recuperacio,
renunciant préviament a la qualificacié obtinguda a I'examen parcial corresponent.

AVALUACIO UNICA

Les dues sessions d'aprenentatges basats en problemes (APB) sén d'assisténcia obligatoria per a tot
I'alumnat, inclds aquell qui s'aculli a I'avaluacié Unica. L'avaluacié i ponderacié d'aquestes sessions sobre la
nota final seran les mateixes que les de I'avaluacié continuada (ABP cas 1: 12,5%; APB cas 2:12,5%).

L'avaluacio unica consistira en una prova Unica (amb preguntes de tipus test amb quatre opcions de resposta
multiple) sobre els continguts de tot el programa de teoria.

La nota obtinguda en aquesta prova és el 75% de la nota final de l'assignatura.

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

Per aprovar l'assignatura, cal obtenir una nota minima de 4 punts sobre 10 en la prova tipus test per tal de
poder fer mitja amb les notes obtingudes a les sessions d'APB.

Copiai plagi



La copia o plagi, tant en el cas de treballs com en el cas dels examens, constitueixen un delicte que pot
representar suspendre l'assignatura.
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Gardner R.J.M. i Sutherland G.R. Chromosome abnormalities and Genetic Counseling, 5a ed. Oxford

Monographs on Medical Genetics. Editorial Oxford University Press, 2011

® | ee, R.J., Abramson, J.S | Goldson, R.A. Case studies in cancer. Ed. W. W. Norton & Company. 2019

® Read A. i Donnai D. New Clinical Genetics. Editorial Scion Publishing Ltd, 2011

® Rimon D.L. Emery and Rimoin's principles and practice of medical genetics, 5a ed. Editorial Churchill
Livingstone. Vol 2-3, 2006

® Rooney D.E. i Czepulkowski B.H. Human cytogenetics : constitutional analysis : a practical approach.
3a ed. Oxford University Press 2001

® Rooney D.E. i Czepulkowski B.H. Human cytogenetics : malignacy and acquired abnormalities : a
practical approach. 3a ed. Oxford University Press 2001

® Scriver Ch.R., et al. The Metabolic & molecular bases of inherited disease, 8th ed. Editorial
MacGraw-Hill, NewYork, 2001

® Stracher T., et al. Genetics and Genomics in Medicine, 1st ed. Garland Science, 2014

® Weinberg, R.A. The Biology of Cancer. Garland Science, 2a ed. (2014)

® eBooks:

® The Biology of Cancer

® Molecular and Cell Biology of Cancer

® Molecular Genetics & Genomic Medicine

® Genomic and Personalized Medicine

® Thompson y Thompson. Genética en medicina (8a. ed.)

® Human Chromosomes: an lllustrated Introduction to Human Cytogenetics.

® Cytogenetic and genome research

® Haemoglobinopathy Diagnosis

® Gardner and Sutherland's Chromosome Abnormalities and Genetic Counseling

® Oxford Desk Reference: Clinical Genetics and Genomics

® Harper's Practical Genetic Counselling, Eighth Edition

® Essentials of genomic and personalized medicine [Recurs electronic]

® Genética Médica

Programari

Aquesta assignatura no requereix cap programari especial.

Grups i idiomes de I'assignatura

La informacio proporcionada és provisional fins al 30 de novembre de 2025. A partir d'aquesta data, podreu
consultar l'idioma de cada grup a través daquest enllag. Per accedir a la informacio, caldra introduir el CODI
de l'assignatura

Nom Grup Idioma Semestre Torn

(SEM) Seminaris 531 Catala segon quadrimestre tarda
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https://cataleg.uab.cat/iii/encore/plus/C__Rb2090852__SGen%C3%A9tica%20M%C3%A9dica__Orightresult__U__X6__M?lang=cat&link=https%3A%2F%2Flogin.are.uab.cat%2Flogin%3Furl%3Dhttp%3A%2F%2Fsearch.ebscohost.com%2Flogin.aspx%3Fdirect%3Dtrue%26site%3Deds-live%26db%3Dedsebk%26AN%3D807021&suite=def
https://sia.uab.cat/servei/ALU_TPDS_PORT_CAT.html

(SEM) Seminaris 532 Catala segon quadrimestre tarda

(SEM) Seminaris 533 Catala segon quadrimestre tarda

(TE) Teoria 53 Catala segon quadrimestre mati-mixt




