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Identificacié de l'assignatura

Assignatura / Grup 21534 - Genetica Humana / 1

Titulacio6 Grau de Bioquimica - Tercer curs

Credits 6

Periode d'imparticio Segon semestre

Idioma d'impartici6 Catala

Professors

Horari d'atencio als alumnes

Professor/a

Hora d'inici Hora de fi Dia Data d'inici Datadefi  Despatx / Edifici
Antonia Picornell Rigo 13:00 13:30 Dilluns 01/09/2019  31/07/2020 n® 26. Ed.
Responsable Guillem Colom

apicornell@uib.es

Contextualitzacio

L'assignatura Genética Humana és una assignatura optativa de la materia Genética Molecular.

L'assignatura Genética Humana pretén que l'alumne conegui els mecanismes basics de les malalties
hereditaries humanes, profunditzant en els coneixements teorics ja adquirits préviament de Genética,
Bioquimica i Biologia Cel.lular, i agafant com a exemple aquelles malaties genctiques més significatives,
bé per la seva prevalenca a poblacions humanes, bé, porqué representen models d'estudi de mecanismes
moleculars especifics. Per una altra banda, es treballara sobre metodologies experimentals especifiques que
en permetin l'estudi, el diagnostic, la prevencio i el disseny de terapies.

Requisits

Essencials

Haver cursat l'assignatura de Genetica

Competéncies

Especifiques

* CE-6: Tenir coneixement de I’estructura dels gens i els mecanismes de replicacid, recombinacio i reparacid
de I’ADN en el context del funcionament de les cél.lules i dels organismes, aixi com les bases de ’heréncia
i de la variacié genética i epigenética entre individus.
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* CE-9: Con¢ixer i entendre els canvis bioquimics i genétics que tenen lloc en un ampli rang de patologies,
i saber explicar els mecanismes moleculars implicats en aquests canvis.

* CE-12: Congixer les bases legals i étiques implicades en el desenvolupament i I’aplicacié de les ciéncies
moleculars de la vida.

* CE-15: Tenir un coneixement detallat de com es determinen al laboratori clinic els marcadors bioquimics
i genétics associats a les diferents patologies, i poder avaluar de manera critica com poden fer-se servir en
el diagnostic i en el pronostic de I’evolucid i la transmissio d’aquestes malalties.

Generiques

* CT-2: Saber aplicar els coneixements de bioquimica i biologia molecular a la practica professional i
tenir les habilitats intel.lectuals necessaries per a aquesta practica, incloses les capacitats de gestio de la
informacio, analisi i sintesi, resoluci6 de problemes, organitzacio i planificacid, i generacié de noves idees.

* CT-8: . Desenvolupar les habilitats interpersonals necessaries per poder treballar en un equip dins de
I’ambit de la bioquimica i la biologia molecular de manera efectiva, i poder aixi mateix incorporar-se a
equips interdisciplinaris, tant de projeccio nacional com internacional.

* CT-10: Saber apreciar la importancia, en tots els aspectes de la vida, inclos el professional, del respecte
als drets humans, els principis democratics, la diversitat i la multiculturalitat i el medi ambient.

Basiques

* Podeu consultar les competéncies basiques que l'estudiant ha d'haver assolit en acabar el grau a I'adrega
segiient: http://estudis.uib.cat/ca/grau/comp_basiques/

Continguts
|

Continguts tematics

Tema 1. Introduccio a la Genetica Humana
Desenvolupament historic de la Genética Humana. El paper de la Genética Humana a
Biomedicina i les Ciéncies de la Salut. Genetica Medica. Assessorament Genétic a la practica
clinica.

Tema 2. Proves de detecci6 de trastorns genétics
Identificacié de la base genética de les malalties humanes: Mapeig i identificacio
de gens. Teécniques de diagnostic molecular. Proves de deteccid selectiva: Cribratges
genctics poblacionals i eines moleculars per cribratge i diagnostic. Diagndstic prenatal i
preimplantacional.

Tema 3. Bases genctiques i moleculars de les malalties genétiques
Concepte recessiu/dominant a I'era molecular. Classificacid de les mutacions segons el seu
efecte sobre la funcié. Patologia molecular i variacié de I'expressié dels gens: del gen a la
malaltia i de la malaltia al gen. Patologia molecular de les anomalies cromosomiques.

Tema 4. Heréncia mendeliana en els humans
Caracteristiques de I'heréncia dels caracters autosomics. Heréncia autosomica recessiva:
Fibrosi Quistica i Albinisme. Heréncia autosomica dominant: Neurofibromatosi i Osteogeénesi
imperfecte.

Tema 5. Determinacio del sexe
Evolucié i contingut génic dels cromosomes sexuals humans. Determinacié sexual com a
procés de desenvolupament. Gens involucrats en la diferenciacio sexual. Bases genétiques dels
trastorns del desenvolupament sexual.
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Tema 6. Heréncia lligada al sexe i mitocondrial
Inactivacio6 de I'X i expressio de gens lligats al cromosoma X. Heréncia lligada al sexe recessiva:
Hemofilia, Distrofia Muscular de Duchenne i Sindrome de Lesch-Nyhan. Heréncia lligada al
sexe dominant: Sindrome de Rett i Sindrome de X-fragil. Influéncia del sexe en I’expressio dels
gens. Assessorament Gengétic en malalties mitocondrials.

Tema 7. Citogenetica clinica i analisi genomica
Incidéncia de les anomalies cromosomiques en humans. Anomalies numeériques i estructurals.
Cariotip huma: técniques i nomenclatura. Técniques diagnostiques moleculars de citogenética
clinica i analisi genomica.

Tema 8. Hereéncia multifactorial
Principis i models de I'heréncia multifactorial. Agregacié familiar i correlaci6. Métodes
d'estimaci6 de la contribuci6 relativa de gens i ambient a les malalties complexes. Genética de
les malalties complexes: malformacions congenites i genética del comportament.

Metodologia docent

___________________________________________________________________________________________________________________|
Activitats de treball presencial (2,4 crédits, 60 hores)

Modalitat Nom Tip. agr.  Descripcio Hores

Classes teoriques ~ Classes teoriques Grup gran (G) A les classes magistrals el professor explicara els fonaments 30
teorics de les unitats didactiques de 1'assignatura. També
es donara informaci6 sobre el material més adient per
profunditzar en el conceptes treballats a classe.

Per una altra banda, en aquestes classes s'afavorira el debat
amb la finalitat de raonar sobre la manera més adient d'aplicar
els coneixements adquirits a la practica professional en el
camp de la Genética Clinica i a l'ambit de la recerca.

Classes practiques Analisi de casos Grup gran (G) Es plantejaran casos practics d'aplicacié de la Genética 15
practics Humana que seran analitzats conjuntament.

Classes practiques Practiques de Grup mitja 2 (X) La finalitat de les practiques de laboratori és, per una banda, 12
laboratori la d'experimentar alguns dels procediments de laboratori

habitualment emprats pel diagnostic molecular de malalties
humanes, i per l'altre, la d'aprendre a utilitzar les eines de
laboratori, informatiques i de recerca bibliografica necessaries
per a l'estudi de la Genética Humana.

Se presentara al finalitzar les practiques el quadern de
laboratori que sera avaluat. També s'avaluara mitjancant
escala d'actituds la feina desenvolupada al laboratori.

L'examen de l'assignatura s'incloura alguna pregunta sobre els
coneixements i les metodologies aplicades a les practiques.

Avaluacio Examen Grup gran (G)  Es realitzaran dos examens escrits. 3
Els examens constaran de preguntes curtes de raonament
i resolucié de casos practics relacionats amb els conceptes
desenvolupats a les classes teoriques i a les practiques.
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Modalitat Nom Tip. agr.  Descripcio Hores

En cas de que la qualificacié del primer examen sigui inferior
a la nota minima, a final de semestre 1'alumne se presentara a
un examen global de tot el temari de l'assignatura.

A comencgament del semestre hi haura a disposici6 dels estudiants el cronograma de 'assignatura a través de la
plataforma UIBdigital. Aquest cronograma incloura almenys les dates en que es faran les proves d'avaluacid
continua i les dates de lliurament dels treballs. A més, el professor o la professora informara els estudiants
si el pla de treball de l'assignatura es dura a terme a través del cronograma o per una altra via, inclosa la
plataforma Aula digital.

Activitats de treball no presencial (3,6 crédits, 90 hores)

Modalitat Nom Descripcié Hores
Estudi i treball Estudi del temari La finalitat és la d'assimilar els conceptes teorics i practics de 'assignatura, 60
autonom individual ajundant-se dels apunts de les classes teoriques, el material didactic facilitat

pel professor mitjangant Aula Digital i la bibliografia recomanada.

Estudi i treball Resoluci6 de casos El professor plantejara, per a cada bloc de temes, una série de casos 20
autonom en grup  practics practics relacionats amb els continguts desenvolupats durant les classes,

que els alumnes hauran de resoldre i entregar per escrit. La finalitat

d'aquests exercicis és la d'aprendre a aplicar els coneixements adquirits,

d'una manera global i raonada, a les situacions reals de la recerca o de

I'exercici professional en el camp de la Genética Humana.

Estudi i treball Participaci6 en activitats Es plantejaran, a través d'Aula Digital, forums relacionats amb la matéria. 10
autonom individual d'Aula Digital (forums,  S'aportara material didactic relacionat amb el debat plantejat. La finalitat és
0 en grup glossari, noticies...) la reflexio sobre els aspectes legals i étics de la investigacio i la practica de

la Genética Humana.

També se plantejara un forum de noticies relacionades amb Genética
Humana.

Riscs especifics i mesures de protecciod

Les practiques de laboratori de I'assignatura de Genetica Humana impliquen els riscs habituals en un laboratori
de Gen¢ética. Al principi de les practiques s'explicaran els riscs als alumnes derivats del treball en mostres
humanes i de I'us dels productes quimics implicats en els protocols a seguir, aixi com les mesures de seguretat
i prevencio adients per tal d'evitar-los al maxim.

Avaluacio6 de I'aprenentatge dels estudiants

Al principi del semestre cada alumne podra triar l'itinerari mitjangant el qual vol ser avaluat.

1-Itinerari A.Els examens suposaran el 55% de la nota final de 1'assignatura. Per a poder fer mitjana amb
les notes de les demés activitats d'avaluacio, la nota minima obtenida en cada un dels examens sera de 4 i la
mitjana dels dos examens haura de ser igual o superior a 5. El pes de cada un dels examens sera proporcional
al nimero de temes inclosos.
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Si al primer examen la qualificacid és inferior a 4, I'alumne s'haura de presentar a gener un examen global.

Si la nota de cada examen és igual o superior a 4 i la mitjana (o l'examen global) és igual o superior a 5, la
nota final es calculara amb la segiient formula:

Nota: (0,55 x nota dels examens) + (0,25 x nota de la resolucié de casos practics) + (0,20 x nota de
practiques)

Si no se supera la nota minima requerida en el apartat dels examens, la nota que apareixera a l'acta sera
l'obtinguda segons el procediment indicat al Reglament Académic.

A T'acta apareixera No Presentat si 'alumne no ha fet un minim d'un terc de les activitats d'avaluacio.

En el cas d'haver fet més d'un ter¢ d'aquestes activitats, apareixera un Suspens en qualsevol dels segiients
casos: 1-no haver assistit a practiques, 2-no haver superat 1'apartat d'examens, 3-no obtenir un valor superior
o igual a 5 en la mitjana de totes les activitats d'avaluacio.

L'assisténcia i participacid a les classes de casos practics juntament amb la participacid en activitats d'Aula
Digital (forums, glossari, noticies...) podra pujar fins a 1 punt la mitjana global obtinguda mitjangant les
activitats d'avaluacio. Es valorara la participacid, la consulta del material didactic i l'aportacié de nous
materials o nous punts de debat.

Avaluaci6 extraordinaria: Les notes de les activitats no recuperables (practiques, participacio i activitats) i les
notes dels parcials aprovats (qualificacio igual o superior a la nota minima) es mantendran fins a febrer.

2-Itinerari B

Els examens escrits suposaran en total el 80% de la nota final de l'assignatura. Per a poder fer mitjana amb les
demés activitats d'avaluacio, la nota obtenida a cada examen haura de ser igual o superior a 5.

La nota final es calculara amb la segiient formula:
Nota: (0,80x nota dels examens)+ (0,20 x nota de practiques)

Totes les demés consideracions son les mateixes que a l'itinerari A.

Frau en elements d'avaluacio

D’acord amb I’article 33 del Reglament académic, "amb independéncia del procediment disciplinari que
es pugui seguir contra 1’estudiant infractor, la realitzacidé demostradorament fraudulenta d’algun dels
elements d’avaluacid inclosos en guies docents de les assignatures comportara, a criteri del professor, una
menysvaloracid en la seva qualificacid que pot suposar la qualificacio de «suspens 0» a I’avaluacié anual de
I’assignatura”.

Practiques de laboratori

Modalitat Classes practiques
Tecnica Informes o memories de practiques (no recuperable)
Descripcid La finalitat de les practiques de laboratori s, per una banda, la d'experimentar alguns dels procediments de

laboratori habitualment emprats pel diagnostic molecular de malalties humanes, i per l'altre, la d'aprendre
a utilitzar les eines de laboratori, informatiques i de recerca bibliografica necessaries per a l'estudi de la
Genética Humana. Se presentara al finalitzar les practiques el quadern de laboratori que sera avaluat. També
s'avaluara mitjangant escala d'actituds la feina desenvolupada al laboratori. L'examen de 1'assignatura
s'incloura alguna pregunta sobre els coneixements i les metodologies aplicades a les practiques.

Criteris d'avaluacio L'assisténcia a les practiques de laboratori és obligatoria.
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S'avaluara la motivacio, el interés, la participacio, el seguiment de les normes de seguretat i les aptituds
demostrades al laboratori. A més també¢ s'avaluara el quadern de laboratori i el coneixement adquirit de les
técniques amb una pregunta de practiques feta el dia de I'examen.

Percentatge de la qualificacio final: 20% per a l'itinerari A
Percentatge de la qualificaci6 final: 20% per a l'itinerari B

Examen

Modalitat Avaluacio

Técnica Proves de resposta breu (recuperable)

Descripcio Es realitzaran dos examens escrits. Els examens constaran de preguntes curtes de raonament i resolucio de
casos practics relacionats amb els conceptes desenvolupats a les classes teoriques i a les practiques. En cas
de que la qualificacié del primer examen sigui inferior a la nota minima, a final de semestre I'alumne se
presentara a un examen global de tot el temari de 1'assignatura.

Criteris d'avaluacid Per a aprovar l'assignatura és requisit indispensable superar la nota minima (segons itinerari) en els dos examens

escrits i la mitjana dels dos examens (o be 1'examen global) ser igual o superior a 5.

Percentatge de la qualificaci6 final: 55% per a l'itinerari A amb qualificaci6 minima 4
Percentatge de la qualificaci6 final: 80% per a l'itinerari B amb qualificacié minima 5

Resolucio de casos practics

Modalitat Estudi i treball autonom en grup
Tecnica Proves d'execuci6 de tasques reals o simulades (no recuperable)
Descripcio El professor plantejara, per a cada bloc de temes, una série de casos practics relacionats amb els continguts

desenvolupats durant les classes, que els alumnes hauran de resoldre i entregar per escrit. La finalitat
d'aquests exercicis €s la d'aprendre a aplicar els coneixements adquirits, d'una manera global i raonada, a les
situacions reals de la recerca o de l'exercici professional en el camp de la Genética Humana.

Criteris d'avaluacio Es plantejaran casos practics durant el curs de resposta breu.

Percentatge de la qualificaci6 final: 25% per a l'itinerari A
Percentatge de la qualificaci6 final: 0% per a l'itinerari B

Participacié en activitats d'Aula Digital (forums, glossari, noticies...)

Modalitat Estudi i treball autonom individual o en grup
Tecnica Altres procediments (no recuperable)
Descripcio Es plantejaran, a través d'Aula Digital, forums relacionats amb la materia. S'aportara material didactic

relacionat amb el debat plantejat. La finalitat és la reflexio sobre els aspectes legals i étics de la investigacio
i la practica de la Genética Humana. També se plantejara un forum de noticies relacionades amb Genética
Humana.

Criteris d'avaluacio Es valorara la participacio, la consulta del material didactic i I'aportacié de nous materials o nous punts de debat.

Percentatge de la qualificaci6 final: 0% per a l'itinerari A
Percentatge de la qualificaci6 final: 0% per a l'itinerari B

Recursos, bibliografia i documentacio complementaria
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Bibliografia basica

-Jorde LB, Carey JC, Bamshad MJ (2016).Medical Genetics. 5th edition. Elsevier Health Sciences.
-Nussbaum RL, Mclnnes RR, Willard HF (2016).Thompson and Thompson Genética en Medicina. §*
edicion. Elsevier Masson.

-Turnpenny, P.; Ellard, S. (2018).Emery. Elementos de Genética Médica.15a ed (amb student consultOnline
Access). ELSEVIER.ALL.

- Strachan, T.; Read, A.P. (2018).Human Molecular Genetics. 5% ed. Garland Science/Taylor and Francis
Group.

Bibliografia complementaria

- Solari, A.J. (2011).Genética Humana.Ed. médica panamericana. 4a Edicio.

- Lewis, R. (2005). Human Genetics. Concepts and Applications. 7° ed. McGraw-Hill Higher Education.
- Pasternak, J.J. (2005). An introduction to Human Molecular Genetics. Mechanisms of
InheritedDiseases. 2° ed. Fitzgerald Science Press. Maryland.

- Sudbery, P. (2004). Genética Molecular Humana. Pearson, Prentice Hall.

Altres recursos

A la pagina d'Aula Digital de l'assignatura es posara a disposicio dels alumnes material addicional especific
per a cada tema: articles, enllagos, etc.
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