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Prerequisits
Els propis del grau, i haver aprovat I'assignatura de genética de primer curs.

Per poder assistir a les practiques de laboratori cal justificar haver superat les proves de bioseguretat i de
seguretat que trobara en el Campus Virtual i conéixer i acceptar les normes de funcionament dels laboratoris
de la Facultat de Biociéncies.

Objectius

La Genética Humana estudia els fendmens de I'heréncia i la variacié tant normal com patoldgica a I'espécie
humana. Es una matéria fonamental i aplicada que integra tots els nivells d'organitzacio, des del molecular a
l'evolutiu.

Els principals objectius de formaci6 d'aquesta assignatura sén: la comprensio de les bases i els mecanismes
de I'heréncia, el coneixement de la variabilitat del genoma (normal i patologica) en individus i poblacions
humanes i dels factors responsables de la mateixa, la capacitat de realitzar proves per les malalties
geneétiques, coneixent el seu tractament i els aspectes étics que se'n deriven, i finalment I'aplicacié dels
coneixements obtinguts per al desenvolupament de projectes/treballs de recerca.

Resultats d'aprenentatge

1. Tenir capacitat d'analisi i de sintesi.

2. Tenir capacitat d'organitzacio i planificacio.

3. 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.

4. 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'elaboracio i la defensa
d'arguments i la resolucio de problemes dins de la seva area d'estudi.

5. 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.

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

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

8. Analitzar una situacié i identificar-ne els punts de millora.

9. Proposar nous métodes o solucions alternatives fonamentades.

10. Analitzar criticament els principis, valors i procediments que regeixen l'exercici de la professio.

11. Analitzar les desigualtats per ra6 de sexe/génere i els biaixos de génere en I'ambit de coneixement
propi.

12. Proposar projectes i accions que incorporin la perspectiva de génere.

13. Reconéixer les anomalies dels cromosomes humans i avaluar-ne les conseqiiéncies.

14. Interpretar la variabilitat humana com a font d'individualitzacid.

15. ldentificar els factors naturals i artificials que afecten la salut humana.

16. Descriure els patrons d'heréncia i calcular el risc de recurréncia de malalties humanes.

17. Identificar les bases genétiques del desenvolupament i dels defectes congénits en humans.

18. Interactuar amb institucions governamentals d'ambit social, politicopoblacional i de salut publica, i
assessorar-les.

19. Analitzar els indicadors de sostenibilitat de les activitats academicoprofessionals de I'ambit integrant les
dimensions social, econdmica i mediambiental.

20. Proposar formes d'avaluacio dels projectes i accions de millora de la sostenibilitat.

Continguts

Tema 1. Organitzacié del genoma huma

Tema 2. Alteracions cromosomiques

Tema 3. Mutacions i polimorfismes.

Tema 4. Epigenética

Tema 5. Genética del desenvolupament

Tema 6. Mapatge i identificacié de gens relacionats amb malalties

Tema 7. Genética de cancer

Tema 8. Farmacogenética. Genomica nutricional



Tema 9. Diagnostic prenatal. Probes per malalties genétiques i consell genétic

Tema 10. Tractament de malalties genétiques

Tema 11. Aspectes étics de la genética humana

Activitats formatives i Metodologia

Titol Hores ECTS Resultats d'aprenentatge

Redaccio de treballs 15 0,6 1,2,3,4,5,6,7,8,9,10, 11, 13, 14, 15, 16, 17, 20
Sessions amb tot el grup 25 1 1,2,3,4,5,6,7,8,9,10, 11,12, 13, 14, 15, 17, 19, 20
Tutories 5 0,2 1,2,3,4,5,8,9,10, 11,12, 20

Estudi personal 45 1,8 1,2,3,4,5,7,8,13, 14,15, 16, 17

Recerca de documentacio 5 0,2 1,2,3,4,5,8,10

Preparacio de problemes 15 0,6 1,2,3,4,5,6,8, 13, 14, 15, 16, 17

Lectura de textos 17 0,68 1,3,5,7,10

Practiques de laboratori 10 0,4 1,2,4,5,6,7,13,14

Seminaris 10 0,4 1,2,3,4,5,6,7,8,9,10, 11,13, 14, 15,17, 19, 20

La metodologia docent traura profit de les eines que aporta el Campus Virtual de la UAB. Per assolir els
objectius de I'assignatura es proposen fer tres tipus d'activitats d'aprenentatge: sessions amb tot el grup,
seminaris amb la meitat del grup i treball autobnom en grups petits sobre un article cientific.

Nota:

Sessions amb tot el grup: L'alumnat adquireix coneixements propis de l'assignatura assistint a les
classes, complementant-les amb I'estudi personal. Les sessions combinen I'exposicié de continguts
amb metodologies actives orientades a promoure la participacié de I'estudiantat, per establir debats o
reflexions col-lectives, fent servir les tecnologies de la informacio i la comunicacio i les tecnologies per a
I'aprenentatge i el coneixement. A les classes s'utilitzen presentacions digitals per ajudar a la
comprensio dels continguts, que estan disponibles al campus virtual de la UAB.

Seminaris: Els coneixements desenvolupats a les sessions amb tot el grup i treballats en I'estudi
personal s'apliquen a la resolucié de casos practics i en la discussio de treballs de recerca originals
publicats en revistes internacionals. Els casos practics es plantegen en forma de problemes o
preguntes, que es treballen en grups petits. Aquests tipus de metodologia permet reforcar i aprofundir
en els temes treballats a les sessions amb tot el grup.

Treball autdbnom en petits grups sobre un article: Es proposa la realitzacié d'un treball en grups petits de
tipus cooperatiu que es prepara fora de l'aula i que implica tasques de documentacio i discussio en
grup sobre un tema de genética humana. A les tutories s'orientara a I'alumnat sobre com realitzar
aquest treball.

Practiques de laboratori: Es busca identificar mutacions genétiques i variants genétiques i relacionar-ho
amb la influéncia que poden tenir enla generacié de diversitat i en els processos patologics. Mitjangant
aquestes practiques I'alumnat adquirira habilitats en I'aplicacié de técniques instrumentals, analitiques i
moleculars. L'assisténcia a les practiques és obligatoria.

es reservaran 15 minuts d'una classe, dins del calendari establert pel centre/titulacié, perquée I'alumnat




completi les enquestes d'avaluacié de l'actuacio del professorat i d'avaluacio de I'assignatura.

Avaluacio

Activitats d'avaluacié continuada

Titol Pes Hores ECTS Resultats d'aprenentatge

Entrega de treballs de les activitats realitzades 20% O 0 1,2,3,4,5,6,7,8,9,10, 11,12, 13, 14, 15,
a les classes 16,17, 18,19, 20

Entrega de treball relacionat amb les practiques 10% 0 0 1,4,5,6,7,13,14

de laboratori

Prova escrita Il 25% 1,5 0,06 1,2,13, 14,15, 16, 17
Prova escrita | 25% 1,5 0,06 1,2,13, 14, 15, 16, 17
Treball en grup 20% O 0 1, 2,13, 14, 16, 17

a)Dues proves escrites: cada prova 25% de la nota final. La nota minima per aprovar l'assignatura sera d'un 5
en cada prova.

b)Entrega de treballs de les activitats realitzades a les classes: 20% de la nota final. En algunes classes es fan
activitats avaluables.

c)Treball en grups petits: 20% de la nota final. En aquesta avaluacid es tindra en compte: la presentaci6 oral
(5%), el treball (15%) i I'ajust al temps limitat. L'avaluacioé de la presentacio oral sera individual pero les altres
seran comunes per a tots els membres del grup.

d)Entrega de treball relacionat amb les practiques de laboratori: 10% de la nota final. Les practiques de
laboratori sén d'obligatoria assistencia.

Per poder aprovar l'assignatura s'ha de treure com a minim un 5 a la nota final. A final de curs hi haura una
prova de recuperacio per aquell alumnat que hagi suspés o no presentat alguna/es de les dues proves
escrites. 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 qualificacio total de
l'assignatura. L'alumnat obtindra la qualificacié de \"No Avaluable\" quan les activitats d'avaluacio realitzades
tinguin una pes inferior al 67% de la qualificacio final.

Avaluacio Unica

L'alumnat que s'adscriu a I'avaluacié unica haura de fer en una Unica data: les dues proves escrites i I'entrega
de treballs de les activitats realitzades a les classes que no siguin en grup (en les mateixes condicions que
l'alumnat amb avaluacié continuada). Les activitats realitzades a les classes que sén en grup i el treball en
grups petits s'avaluaran el mateix dia que sera avaluat I'alumnat amb avaluacié continuada. Les practiques de
laboratori sén d'obligatoria assistencia i s'avaluaran el mateix dia que sera avaluat I'alumnat amb avaluacié
continuada: I'tltim dia de practiques. El pes de cada activitat d'avaluacié sera el mateix que en el cas
d'avaluacié continuada. 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 l'avaluacio
continuada. S'aplicara el mateix criteri de no avaluable que per 'avaluacié continuada.



Us d'intel-ligéncia artificial

En aquesta assignatura, es permet I'is de tecnologies d'Intel-ligencia Artificial (IA) com a part integrant del
desenvolupament del treball, sempre que el resultat final reflecteixi una contribucio significativa de I'estudiant
en l'analisi i la reflexio personal. L'estudiant haura d'identificar clarament quines parts han estat generades
amb aquesta tecnologia, especificar les eines emprades i incloure una reflexié critica sobre com aquestes han
influit en el procés i el resultat final de I'activitat. La no transparéncia de |'Us de la |A es considerara falta
d'honestedat académica i pot comportar una penalitzacio en la nota de I'activitat, o sancions majors en casos
de gravetat.

Irregularitats

La realitzacié de qualsevol irregularitat en un acte d'avaluacioé (frau académic, plagi o Us indegut de la IA, tret
que aquest Us estigui autoritzat expressament a la guia docent), que pugui conduir a una variacio significativa
de la qualificacid, suposa que aquest acte es qualificara amb un 0. En cas que la guia docent prevegi que per
superar l'assignatura sigui requisit imprescindible haver obtingut una nota minima en aquest acte d'avaluacié o
que es produeixin diverses irregularitats en els actes d'avaluacié d'una mateixa assignatura, la qualificacio final
d'aquesta assignatura és 0. Al marge d'aix0, es podra instruir un procés disciplinari a I'estudiant que incorri en
alguna d'aquestes irregularitats.
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Programari

No s'utilitzara cap programari especific.

Grups i idiomes de l'assignatura

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

Tipus de docéncia Idioma Semestre

(TE) Teoria 14 Catala primer mati-mixt
quadrimestre

(PAUL) Practiques 141 Catala/Castella  primer mati-mixt


https://sia.uab.es/servei/ALU_TPDS_PORT_CAT.html
https://bibcercador.uab.cat/permalink/34CSUC_UAB/1eqfv2p/alma991010969408706709
https://bibcercador.uab.cat/permalink/34CSUC_UAB/1eqfv2p/alma991000597799706709
https://bibcercador.uab.cat/permalink/34CSUC_UAB/1eqfv2p/alma991010834431506709

d'aula quadrimestre
(PLAB) Practiques 141 Catala/Castella  primer tarda
de laboratori quadrimestre
(PLABs) Suport a 141 Catala primer tarda
les practiques de quadrimestre

laboratori




