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Prerequisits

Convindria haver superat i assolit les competéncies corresponents a les assignatues: "Biologia Cel-lular”,
"Genética Humana", "Citogenética" i "Genetica i Reproduccid".

Objectius
Els principals objectius d'aquesta assignatura soén:

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

® Relacionar la disfuncié geneética amb el fenotip patologic.

® Realitzar la interpretacio genética del diagnostic, prondstic, prevencit i terapia de les patologies
genétiques 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 geneétic la relacio probandus-familia que faciliti I'oferiment de consell
genétic.



Competencies

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.

Aplicar els coneixements teorics a la practica.

Assumir un compromis étic

Demostrar sensibilitat en temes mediambientals, sanitaris i socials.

Descriure els mecanismes epigenétics.

Descriure les bases genétiques del desenvolupament i del control de I'expressié génica.

Descriure I'organitzacio, I'evolucid, la variacio interindividual i I'expressioé del genoma huma.
Desenvolupar estrategies d'analisi, sintesi i comunicacié que permetin transmetre els diferents
aspectes de la genética en entorns educatius.

Dissenyar i interpretar estudis d'associacio entre polimorfismes genétics i caracters fenotipics per a la
identificacio 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.

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

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

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

Percebre la importancia estratégica, industrial i economica de la genética i de la gendmica en les
ciéncies de la vida, la salut i la societat.

Tenir capacitat d'analisi i de sintesi.

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

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 rad de sexe/génere.

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

Aplicar els coneixements teorics a la practica.

Assumir un compromis étic

Avaluar i interpretar la variacié genética dins de les poblacions humanes i entre elles des d'una
perspectiva clinica i evolutiva.

Demostrar sensibilitat en temes mediambientals, sanitaris i socials.

Descriure el paper de la variacié genética en I'espécie humana en el diagnostic, prevencié i tractament
de malalties.

Descriure les causes genétiques i ambientals dels defectes congénits.

Descriure les conseqiiéncies cliniques que es deriven dels mecanismes de control epigenétic.
Descriure I'estructura i la variacié del genoma huma des d'una perspectiva funcional, clinica i evolutiva.
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.

Explicar com s'aplica el coneixement de la variacié genética humana a la medicina personalitzada, la
farmacogendmica o la nutrigendmica.

Interpretar publicacions cientifiques, resoldre problemes i casos exemple de I'ambit de la geneética
humana i de la genética del cancer.

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

Preparar propostes de comunicacié en entorns educatius de la importancia de la transferéncia dels
avengos genétics a la practica clinica.

Reconeéixer la importancia estratégica dels avengos genétics en I'ambit de la salut humana,
especialment les aplicacions de la genomica a la medicina personalitzada, la farmacogenomica o la
nutrigenomica.



18. Tenir capacitat d'analisi i de sintesi.
19. Valorar la importancia de la qualitat i de la feina ben feta.

Continguts

1. Principis generals: Activitat d'autoaprenentatge

1.1. Introduccié basica a les malalties genétiques

1.2. Concepte de predisposicio o susceptibilitat genéetica
1.3. Assessorament genétic

2. Alteracions cromosomiques

2.1. Trisomies autosomiques

2.2. Alteracions dels cromosomes sexuals

2.3. Microdelecions i microduplicacions cromosomiques

3. Malalties neuromusculars

3.1. Distrofies musculars: definicio 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 i malaties associades

4.4, Introduccié a la genética dels Transtorns de I'Espectre Autista (TEA)
4.5. Introdusccio a la genética de I'Esquizofrénia

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. Osteogenesi 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 ronyo
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 Silver-Russell

Activitats formatives i Metodologia

Titol Hores ECTS Resultats d'aprenentatge

Tipus: Dirigides

Aprenentatge basat en problemes (ABP) 12 0,48 4,5,7,18,19

Classes magistrals 34 1,36 5

Tipus: Supervisades

Elaboracio de treballs 18 0,72 4,5,7,18,19

Tutories presencials i virtuals 6 0,24 4,5

Tipus: Autdonomes

Avaluacid 6 0,24
Cerca de documentacio 17 0,68
Estudi 38 1,52 18

Lectura de texts 19 0,76 18




Classes magistrals: Exposicio sistematitzada del temari de I'assignatura, donant rellevancia als conceptes més
importants. L’alumnat adquireix els coneixements cientifics basics de l'assignatura a les classes de teoria, que
complementara amb I'estudi personal dels temes exposats.

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.

La plataforma de comunicacio i de transferencia de material utilitzada de manera general sera Moodle.

Nota:"el professorat haura de destinar aproximadament uns 15 minuts d'alguna classe a permetre que els
seus estudiants puguin respondre les enquestes d'avaluacié de I'actuacié docent i d'avaluacié de I'assignatura
o0 modul"

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

Avaluacio

Activitats d'avaluacié continuada

Titol Pes Hores ECTS @ Resultats d'aprenentatge
Aprenentatge Basat en Problemes (ABP) 25% 0 0 1,2,3,4,5,7,12, 14, 15, 16, 18, 19
Examens 75% 0 0 1,2,3,6,8,9,10, 11, 13, 15,17

Aquesta assignatura no preveu el sistema d'avaluacio Unica.

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
qualificacié final:

® Modul d'Aprenentatge Basat en Problemes (ABP)(25%). Els aspectes que es tindran en compte per la
qualificacio seran: l'interés, la innovacié i la qualitat del treball demostrats al llarg del desenvolupament
del cas per cadascun dels membres del grup, i la presentacio final. En el cas de I'alumnat repetidor, si
la puntuacié d'aquesta evidéncia d'aprenentatge en cursos anteriors va ser superior o igual a 5, pot
renunciar a repetir l'activitat i s'utilitzara aquesta puntuacio 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 l'assignatura. Els examens seran tipus
test amb quatre opcions de resposta multiple.

Activitats d'avaluacio Recuperable Valor

1r parcial Si 37,5%




2nparcial Si 37,5%

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

Requisits per poder calcular la qualificacio 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, conseqiientment, 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 nimero 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 qualificacio total de I'assignatura. Per tant,
I'alumnat obtindra la qualificacio de "No Avaluable" quan les activitats d'avaluacio realitzades tinguin una
ponderacioinferior 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'alumnat.

L'alumnat que vulgui millorar la nota d'un o d'ambdéds parcials poda fer-ho a I'examen de recuperacio,
renunciant préeviament a la qualificacié obtinguda a I'examen parcial corresponent.

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 I'assignatura.
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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

Per a la realitzacio de les classes tedriques s'utilitzaran programes del paquet Miscrosoft, essencialment
PowerPoint, Adobe pdf, i si és necessaria la realitzacié d'videoconferéncies, s'utilitzara Teams.

Grups i idiomes de l'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 informaci6, caldra introduir el CODI
de l'assignatura

Nom Grup Idioma Semestre Torn
(SEM) Seminaris 631 Catala segon quadrimestre tarda
(SEM) Seminaris 632 Catala segon quadrimestre mati-mixt
(SEM) Seminaris 633 Catala segon quadrimestre mati-mixt

(TE) Teoria 63 Catala segon quadrimestre mati-mixt
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