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Prerequisits

Els propis del grau, i haver cursat I'assignatura de genética de primer curs. No és necessari cal tindre
l'assignatura de geneética aprovada.

Objectius

La Genetica Humana estudia els fenomens de I'heréncia i la variacié tant normal com patologica a I'espécie
humana. Es una matéria fonamental i aplicada en ciéncies biomédiques que integra tots els nivells
d'organitzacid, des del molecular a I'evolutiu.

Els principals objectius d'aquesta assignatura sén:

1. la comprensio de les bases i els mecanismes de la heréncia

2. la capacitat de realitzar analisis genétiques dels diferents caracters

3. la capacitat de dissenyar i obtenir informacié d'experiments en genética, aixi com d'interpretar els
resultats obtinguts

4. el desenvolupament d'una visié historica que ens permeti resumir les principals fites més rellevants de
la Genetica Humana i valorar les aportacions a la biologia i medicina actual.

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, econdomic i mediambiental.
Demostrar que es comprenen les bases i els elements aplicables al desenvolupament i a la validacié
de técniques diagnostiques i terapeutiques.

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

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

Demostrar que es coneixen i es comprenen els processos basics de la vida en diversos nivells
d'organitzacié: molecular, cel-lular, tissular, d'érgan, individual i de la poblacio.

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
I'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.

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 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 etica.

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

13.

14.
15.

16.

. Actuar amb responsabilitat etica 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.
Comprendre textos cientifics sobre genética i desenvolupament, i elaborar-hi treballs de revisio.
Contrastar les técniques i métodes que permeten el diagnostic genétic.

Descriure i comprendre les bases genetiques de la determinacio i diferenciacioé del sexe en humans.
Descriure les bases genétiques del cancer.

Descriure I'organitzacio, evolucid, variacio interindividual i expressié del genoma huma.

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

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

Identificar les bases genétiques del desenvolupament huma.

Identificar les variants i les anomalies cromosomiques, comprendre els mecanismes que les originen i
saber determinar-ne el risc de transmissio a la descendéncia.

Interpretar genéticament el diagndstic, pronodstic, prevencié i terapia de les patologies genétiques més
freqlients en la poblaciéo humana.

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.



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

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

19. 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'elaboracié i la defensa
d'arguments i la resolucié de problemes dins de la seva area d'estudi.

20. 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 reflexio sobre temes destacats d'indole social,
cientifica o ética.

21. Realitzar assessorament genétic preconcepcional tenint-ne en compte les implicacions eticolegals.

22. Reconéixer i identificar la distribucié de malalties de base genética en una poblacié determinada
tenint-ne en compte I'origen.

23. Reconeéixer les anomalies dels cromosomes humans i avaluar-ne les conseqiiéncies.

24. Relacionar la disfuncio genética amb el fenotip patologic.

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

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

Continguts

Tema 1. Organitzacié del Genoma Huma

Tema 2. Genética del desenvolupament

Tema 3. Variacié Genética i Mutacions

Tema 4. Alteracions cromosomiques

Tema 5. Mapat i identificacié de gens

Tema 6. Farmacogenética i gendmica nutricional
Tema 7. Genética del Cancer

Tema 8. Consell genétic, aspectes étics

Tema 9. Tractament de malalties genéticas: terapia génica

Activitats formatives i Metodologia

Titol Hores ECTS Resultats d'aprenentatge

Tipus: Dirigides

Classes teoriques 37 1,48 5,6,7,8,9,10, 11,12, 13, 14, 21, 22, 23, 24, 26

Seminaris 9 0,36 4,14, 25

Tipus: Supervisades

Tutories individuals 4 0,16




Tipus: Autonomes

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

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

Els continguts de l'assignatura estan orientats a que els estudiants entenguin: I'organitzacié del genoma
huma; 'organitzacio distribucié i funcioé dels gens RNA i gens que codifiquen polipéptids; DNA no codificant
de repeticiéo en tandem i dispers; Genética del desenvolupament; control genétic del desenvolupament
embrionari; defectes congeénits, determinacio i diferenciacié del sexe; empremta genética; inactivacio del
cromosoma X; Genética de poblacions, mutacié i polimorfismes genétics en les poblacions humanes;
Citogenéetica humana, métodes d'estudi i alteracions cromosomiques; Genética i cancer, oncogens, gens
supressors de tumor, estabilitat del genoma; Diagnodstic prenatal: indicacions i técniques d'estudi, cribatges
prenatals. Probes genetiques en individus i poblacions. Estratégies generals de diagnostic de malalties
geneétiques. Métodes de deteccié de mutacions. Aplicacié del lligament genétic al diagnostic: el diagnostic
indirecte.

Classes de teoria: I'alumne adquireix els coneixements cientifics propis de I'assignatura assistint a les
classes de teoria, que complementara amb I'estudi personal dels temes exposats. Les classes es plantegen
unidireccionals com a transmissié de professor a alumne. Tot i que en certs moments es pot iniciar un debat
o reflexié col-lectiva.

Classes de problemes i seminaris: Els coneixements desenvolupats a les classes de teoria i treballats en
I'estudi personal s'apliquen a la resolucié de casos practics i a I'exposicié orals en petits grups. Aquests tipus
de metodologia permet aprofundir alguns del temes treballats a classe.

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'actuacié del professorat i d'avaluacié de I'assignatura.

Avaluacio6

Activitats d'avaluacio continuada

Titol Pes Hores ECTS Resultats d'aprenentatge

Resolucié de problemes/preguntes i comentaris d'articles 20% dela 0,5 0,02 1,2,14,16, 17,19, 20,

cientifics nota final. 25

Dos examens parcials, tipus test i/o amb preguntes curtes. 60% dela 2 0,08 1,3,4,5,6,7,8,9, 10,

Un parcial eliminatori i un altre a final de curs nota final 11,12, 13, 15, 21, 22,
23, 24, 26

Tasques individuals durant el curs 5% 0 0 5,6,7,8,10, 11,12, 13,
14,17, 18, 20, 21, 22,
23, 24, 26

Treball preparat en grups 15% 0 0 1,2, 3, 14, 15, 16, 18,
19, 20, 25, 26




a) Dos examens parcials, tipus test i/lo amb preguntes curtes. Aquests sén eliminatoris. Cada parcial incloura
aproximadament el 50% dels temes.

En els examens parcials de I'assignatura la nota minima per fer mitjana sera d'un 5. A final de curs hi haura
una prova de recuperacio, per aquells alumnes que no hagin superat algun del examens parcials, 0 no
presentat a alguna/es de les dues proves escrites.

La nota mitjana d'aquets examens representa un 60% de la nota final. L'alumnat que hagi aprovat els dos
examens parcials i vulgui pujat nota, el mateix dia de la recuperacié es podra presentar a un examen, aquest
consistira en desenvolupar dos o tres temes

b) Examen de resolucié de problemes: 20 % de la nota final.

c) Treball preparat en grups de quatre alumnes: 15% de la nota final. En aquesta avaluacio es tindra en
compte: els continguts (10%) la presentacié oral (5%). L'avaluacioé sera individual.

d) La resoluci6 de petites tasques durant el curs: 5% de la nota final

Es considerara que un estudiant obtindra la qualificacié de No Avaluable si, no acollint-se a l'avaluacié uUnica,
el numero d'activitats d'avaluacio realitzades té un pes inferior al 50% de lla nota final.

Avaluacio Unica:

L'avaluacio unica consisteix en una prova que inclou una proba de sintesi en la que s'avaluaran els continguts
de tot el programa de teoria, de practiques d'aula i seminaris (aquesta part te un pes del 75% de la nota), i una
proba en la que es defensara el resum d'un article cientific utilitzant una presentacioé oral (aquesta part te un
pes del 25% de la nota). La prova de sintesi constara depreguntes de tipus test o preguntes curtes.

En cas de incoheréncia entre les diferents docents la que preval és la guia docent en Catala.

Bibliografia

Lynn B. Jorde, John C. Carey, Michael J. Bamshad (2016). Medical Genetics. Fihth Edition. Ed Mosby.
Elsevier Science. ISBN 978-0-323-39196-2

Nussbaum RL, Mclnnes RR, Willard HF. (2016). Thompson & Thompson Genetics in Medicine. 82 Ed.
Saunders Elsevier. Philadelphia, EEUU

Strachan T and Read A. (2018). Human Molecular Genetics. CRC Press. Taylor and Francis. ISBN
9780815345893

Strachan T and Godship J Chinnay P (2015). Genetics and genomics in medicine. 52 Ed, Garland Science
London UK

Turnpenny P D Ellard S (2012). Emery's Elements of medical genetics, 14th ed. Churchill Livingstone. Elsevier

Oliva R Oriola F Claria J (2013).Genética Médica. Publicacions i Edicions Universitat de Barcelona. ISBN:
978-84-475-3688-7

Solari AJ (2011). Genética Humana. Fundamentos y aplicaciones en medicina. 42 edicion Editorial Médica
Panamericana. Buenos Aires. ISBN: 9789500602693

Tobias ES, Connor M, Ferguson-Smith M (2011). Essential MEDICAL GENETICS.6th Ed.Wiley-Blacwell.
ISBN: 978-1-405-16974-5

Speicher MR Antonarakis SE Motulsky AG (2010). Vogel and Motulsky's Human Genetics: Problems and
Approaches. 4th ed Springer-Verlag. Berlin.


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

+http://www.ncbi.nlm.nih.gov/omim/ Enfermedades con base hereditaria

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

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

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

orphanet Informacién de enfermedades genéticas

Programari

No hi ha cap programari especific

Grups i idiomes de I'assignatura

La informacié 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 521 Catala primer quadrimestre tarda
(SEM) Seminaris 522 Catala primer quadrimestre tarda

(TE) Teoria 52 Catala primer quadrimestre tarda
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