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RESUM

La Genetica és la part de la Biologia que sencarrega de I'estudi de I'herenciai delavariacio en els
organismes. La Genegtica Molecular estudia aquests processos des del punt de vista quimic. La Genomica
tracta sobre I'andlis dels genomes despreés de la seva sequienciacio, fent especial emfasi en els aspectes
comparatius relacionats amb la composicio dels mateixos i amb els factors que promouen la seva
evolucio. Estracta d'un camp de la biologia encarajove, pero que té interés creixent en desenvol upar
noves tecnol ogies que permeten la caracteritzacio d'un major nombre de genomes, i per tant obren la
possibilitat de poder explicar les seves estructures, les seves funcions i, segons les seves composicions,
I'evoluci6 dels mateixos. Es, per tant, un camp que aporta explicacions a preguntes classiques de la
biologia: origen de noves funcions, evolucio de la complexitat, especiacio, el paper del DNA no
codificant, I'increment de la grandaria del genoma, etc.
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Després de laidentificacio de la naturalesa quimica del material hereditari en la década dels 40 del passat
segle, en successives etapes, la genetica molecular i, actualment complementada amb la Genomica, sha
dedicat al'estudi dels mecanismes de l'acci6 dels gensi la sevaregulacio, e desenvolupament de les
tecniques del DNA recombinant, I'estudi de I'expressio génica durant les diferents fases del
desenvolupament i I'estudi de I'estructurai composicié de genomes complets. Aquests avencos han
suposat lainteraccié i interrelacio de la genetica molecular amb altres ciéncies biol 6giques, amb la
consegient diversificacio entre els diferents camps de |a seva investigacio, generant noves subdisciplines,
com laenginyeria genética, I'Evolucié Molecular, la Genética del Desenvolupament, la EvoDevo, i, més
recentment la Genomica.

Lanaturalesa de lesinvestigacionsi les enormes repercussions socials tant dels métodes com dels
eventuals resultats, fan que la Genomicatingui una constant presencia en els mitjans de comunicacio i
gue sigui objecte de debat en els forums més dispars. D'altra banda, € poder dels métodes molecularsi
I'éxit assolit per la genética shan fet sentir en altres arees de la Biologia, atraient cap ala genética
molecular i la Genomica a estudiosos d'atres arees com biotecnolegs, metges, fisiolegs, botanics,
microbiolegs, etc., anb mentalitats diverses, que plantegen diferents qlestions a voltant de temes com
I'expressio, organitzacio i variacio dels gens.

CONEIXEMENTS PREVIS

Relacié amb altres assignatures de la mateixa titulacio

No heu especificat les restriccions de matricula amb altres assignatures del pla d'estudis.

Altres tipus de requisits

1101 - Grau Bioquimica i Biomédiques

- Capacitat d'analisi i de sintesi.

- Capacitat de resoluciéde problemes.

- Capacitat d'aprenentatge autonom.

- Capacitat de comunicaci6 orali escrita.

- Capacitat de manejar/l'anglés com a llengua estrangera.

- Capacitat per utilitzar les noves tecnologies de la informacio i la comunicacio.

- Desenvolupament d'habilitats per comprendre metodologia i interpretar resultats cientifics.
- Capacitat per al treball en equip i la cooperacié.

- Desenvolupament de la capacitat de raonar i aplicar el métode cientific.

- Comprensi6 de la ldogica molecular dels éssers vius com a producte de l'evolucié.
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- Coneixer i comprendre les bases moleculars de la informaci6 genética i els mecanismes de la seua
transmissio i variacio.
- Relacionar les caracteristiques estructurals i funcionals de les macromolecules.

- Tenir una visio integrada del metabolisme cel-lular i de I'expressié génica relacionant-les amb els
distints compartiments cel-lulars.

- Coneéixer els elements comuns i els diversos de la genética i la biologia molecular dels diferents tipus
d'organismes vius.

- Adquirir coneixements tedrics sobre l'estructura, la funcié i I'evolucié dels genomes.

- Conéixer les aplicacions dels coneixements en genética i biologia molecular en el diagnostic de
malalties humanes.

Aspectes conceptuals

Es pretén ampliar el's coneixements adquirits en |'assignatura Genética, relatius a la genética molecular i
la Genomica. Concretament es tracta que I'estudiant adquireixi els coneixements basicsrelatius al's
seguents punts:

(1) Organitzacio i funcié dels gens en el context dels seus genomes en els diferents tipus d'organismes.
(2) Métodes d’'andlisi y caracteritzacié de genomestant procariotes com eucariotes. M etagenomes.

(3) Genomes d'organismes model i el seu interés particular. Caracteristiques del genoma huma.

(4) Hipotesi actuals sobre els mecanismes d'evolucio de genomes:

- Evolucié de la grandaria del genoma

- Mecanismes d'adquisicié de nous gens.

- Paper dels elements transposabl es, tant en procariotes com en eucariotes, amb especial emfasi en I'estudi
del genoma huma.

- Mutacions i mecanismes de reparacio del DNA.
- Aspectes moleculars de la recombinacio.

- Origen de la complexitat genomica.

Aspectes metodol ogics

(5) Coneéixer, comprendrei aprendre la utilitat, i interés de I'aplicaci6 de les tecnologies genomiques, a
més de les seves limitacions.
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(6) Comprendre laimportancia de I'is combinat de métodes de seqlienciacio automatitzatsi tecniques
bioinformatiques per abordar |a seqlienciacié de genomes complets.

(7) Conéixer la necessitat de combinar metodol ogies classiques i moleculars per I'estudi dels genomes.

L'estudiant ha de familiaritzar-se amb el's seglients continguts:

Andlis, estructurai organitzacio dels genomes. Analisi funcional de genomes. analisi transcriptomic i
proteomic. Estudi genomic de comunitats de microorganismes. metagenomica. Midai complexitat
genomica. Paper de latransferencia horitzontal en procariotes. Augment en la complexitat genomica.
Origen de nous gens en eucariotes. Importancia de la duplicacio genicai /.0 genomica: la hipotesi 2R.
Paper del DNA no codificant en els genomes. Mecanismes del.canvi evolutiu. Mutacié i reparacié del
DNA.. Paper dels elements transposables. M ecanismes de transposicio. Recombinacié del DNA.

DESCRIPCIO DE CONTINGUTS

1. Conceptes basics en Genomica (l).

Qué és un genoma. Qué és la genomica. Disciplines a la genomica. Projectes genoma i la seva
importancia. Estratégies usades per a la seqilenciacié i assemblage de genomes complets.
Determinacio de la localitzacio i funcié dels gens: analisi computacional i técniques experimentals.

2. Conceptes basics en Genomica (l1).

Dels genomes a les cél lules: el transcriptoma i el proteoma. Variacions en el transcriptoma i proteoma
en eucariotes: processat alternatiu i edicié del RNA. Paper dels introns en I'evolucié dels genomes.
Dues teories sobre el seu origen. Variacions en el proteoma en eucariotes. Altres andlisis a nivell
genomico.

3. Organitzaci6 del genoma en virus.

Caracteristiques basigues del genoma dels virus. Classificacié segons el seu material hereditari. Alguns
exemples: bacteriofags de RNA i de DNA, virus animals de DNA i de RNA. Viroides i RNAs satel lits:
caracteristiques generals. Origen i evolucio de virus.

4. Organitzacié del genoma en procariotes.

Generalitats. Caracteristiques basiques del genoma de procariotes: grandaria, estructura fisica,
organitzaci6 i contingut genétic. Elements transposables en procariotes: sequéncies d'insercio,
transposons compostos. El concepte d'especie en procariotes. Evolucié del genoma en procariotes:
paper de la transferéncia génica horitzontal i evolucio reductiva.
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5. Peculiaritats de arquees.

Conceptes basics. Caracteristiques de arquees. ldentificacié de noves arquees: metodes moleculars.
Clasificacio de arquees. Comparacié d'arquees amb eucariotes i bacteris. Paper de les arquees en
l'origen de la cel.lula eucariotica.

6. Organitzacio del genoma en eucariotes (l).

Introduccid. Variacié en la mida del genoma i paradoxa del valor C. Cinética de reassociacio i
complexitat del genoma. Classificacié del DNA repetitiu: seqliéncies funcionals i sequéncies no
funcionals. Algunes dades dels genomes seqienciats: Caernohabditis elegans, operons i "trans-
splicing". El genoma huma: projectes associats.

7. Organitzacié del genoma en eucariotes (ll).

Families géniques: tipus. Duplicaci6é génica i gendmica. Origen de nous gens: mecanismes moleculars.
La hipotesi 2R. Families de gens repetits: rDNA, tRNA, histones. Families de gens emparentats: el
cluster de les globines. Paradoxa de les families géniques. Evolucié concertada.

8. Organitzaci6 del genoma en eucariotes (lll).

Sequeéncies repetides en tandem. Classes principals.en el DNA huma. DNA satel lit: caracteristiques,
localitzacio i funcio. DNA minisatellit i‘microsatellit: caracteristiques i aplicacions: DNA fingerprinting.
DNA teloméric: estructura. Mecanismes de manteniment dels telomers.

9. Organitzacio del genoma en eucariotes (1V).

Elements transposables. classificacié dels elements transposables. Transposons de DNA: Elements de
control en blat de moro, element P en Drosophila melanogaster, altres elements. Retrotransposons:
Retrovirus, retrotransposons amb LTRS, retrotransposons sense LTRs. Elements transposables en el
genoma huma. Efectes dels elements transposables en el genoma.

10. Genomes d'organuls.

Herencia extranuclear. Caracteristiques generals dels organuls. De endosimbionts a organuls.
Estructura i funcié del genoma mitocondrial. Codi genétic mitocondrial. Caracteristiques del DNA
mitocondrial en llevats, animals i plantes. Estructura i funcié del genoma cloroplastic.
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11. Bases moleculars de I'evolucié genomica (I): Mutacio i reparacio.

Tipus de mutacions. Efectes de les mutacions. Reversio. Mutacions espontanies i induides. Prevenci6
d'errors. Mecanismes de reparacié del DNA. Reparacio directa: tipus i gens implicats. Reparacié per
escissio: tipus i gens implicats. Reparacio per recombinacio.

12. Bases moleculars de I'evolucié genomica (Il): Recombinacié.

Tipus de recombinacié. Models de recombinacié homologa: model de Holliday i DNA heteroduplex,
model de Meselson-Radding, model de rotura de doble cadena. Conversié genica. Proteines implicades
en la recombinacié homologa. Recombinacié especifica de lloc. Recombinacié somatica i hipermutacio:
genes de les imnunoblobulines.

13. Bases moleculars de I'evolucio gendomica (lll): Transposicio.

Mecanismes generals de transposicio: transposicio replicativa i conservativa. Significat genétic i evolutiu
dels elements transposables.

VOLUM DE TREBALL

ACTIVITAT Hores % Presencial
Classes de teoria 36,00 100
Practiques en aula 6,00 100
Tutories reglades 3,00 100
Assistencia a esdeveniments i activitats externes 2,50 0
Elaboraci6 de treballs en.grup 10,00 0
Elaboracio de treballs individuals 10,00 0
Estudi i treball autonom 10,00 0
Lectures de material complementari 5,00 0
Preparacio d'activitats d'avaluacié 5,00 0
Preparacio de classes de teoria 25,00 0
TOTAL 112,50

METODOLOGIA DOCENT

El desenvolupament de la materia sestructura en base a sessions teoriquesi de treball al'aula, sessions en
aula d'informatica, tutories personals presencials o mitjancant el correu electronic, |I'elaboracio de treballs
deformaindividual i en grupsi I'assistencia a seminaris, impartits per experts o pels propis estudiants.
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1. Sessionstedriques: En I'apartat de treball presencial, sinclouen un total de 28 sessions de classes
teoriques d'una hora de durada. Abans de comencar cada tema, el's estudiants disposaran d'un guio
del mateix, en el qual sinclourael contingut de las sessions teoriques, tot el materia grafic
significatiu que hagi de ser presentat i un apartat amb les Ultimes aportacions bibliografiques al
tema. Aquest guio estara disponible en I'Aula Virtual de la Universitat de Vaencia. D'aquesta
manera, es pretén que |'estudiant pugui preparar amb antelacio lesclasses | pugui seguir amb
comoditat, prenent nomeés les notes necessaries per ala seva apropiada comprensio.

. Sessions de treball al'aula Al llarg del curs, i d'acord amb el desenvolupament de les sessions
tedriques, es proposara als estudiants la participacio en debats/seminaris sobre temes rel acionats
amb la matéria estudiada. Amb aquestafinalitat, es crearan grups de treball de 2-3 estudiants per a
la preparaci6 d'aguests debats sota la tutela del professor, que els assistira en la recerca de material
adequat per ala consecuci6 dels objectius plantejats. En aguestes sessions, es fomentarala
participacio activa dels estudiants en la discussio del tema proposat i, en finalitzar les mateixes, es
proposara als estudiants I’ elaboracié d’ un informe sobre el tema discutit. També es realitzaran
sessions en |I’aulad’ informaticaen las que s utilitzaran programes d’' andlisi de genomesy bases de
dades relacionades amb el genoma huma disponibles en pagines web d'accés lliure. Per aconseguir
un millor aprofitament d'aquesta activitat, es plantejara per subgrups de 16 estudiants com amaxim.

. Seminaris, conferénciesi altres activitats: Serviran per desenvolupar activitats que permetin als
alumnes ampliar el's seus coneixements sobre |'assignaturai relacionar-los amb els d'atres
disciplines, aixi com promoure I'adquisicié de competencies diferents de les adquirides en les
classesteoriquesi les sessions de treball en aula. Una d'aquestes activitats consistiraen I'analisi
critica d'articles cientifics sel eccionats pel professor de I'assignatura. Aquesta activitat pretén un
entrenament de I'estudiant en la lectura.de treballs cientifics (el que necessariament implica lectura
en anglestécnic), apropant-lo alaliteraturacientifica original de la qual sobtenen nous
coneixements que permeten el desenvolupament i avang de les ciéncies biomediques. Aquesta
activitat, de caracter obligatori, sera organitzada de forma conjunta amb la resta d'assignatures de
tercer curs, corresponent a cada assignatura entre 3 i 6 articles, segons € nombre de credits. La
preparacio, exposicio i debat (durant 30 minuts) dels articles es realitzara en grups de 2 aumnesi
sera supervisada pel professor mitjangant les tutories. També es promoura |'assistencia a seminarisi
conferencies sobre temes relacionats amb la Genomica que puguin presentar un interes addicional
per als estudiants, com-ara l'impacte social del tema o la presentacio d'alguna novetat cientifica de
gran ressonancia. Aquests seminaris seran impartits per experts en el tema. Per fomentar la
capacitat criticai de sintesi dels estudiants, aquests podran presentar voluntariament un informe
sobre el seminari o laconferenciarebuda, que constara d'un breu resum sobre el mateix i una
discussio critica.

4. Tutories: Lafunciode lestutories és gjudar i guiar de forma personal |'estudiant en tots el's

problemes que sorgeixin en enfrontar-se amb I'estudi de |'assignatura. Faciliten I'intercanvi

d'opinions entre el professor i |'estudiant, en un esfor¢ d'aproximaci6 al'ensenyament
individualitzat. Lestecnologies de lainformacié i de la comunicaci també poden utilitzar-se per
potenciar lainteraccio professor-estudiant. Sacceptaran consultes enviades pels estudiants a través
del correu electronic, configurant una tutoria a distancia. Es tracta d'una forma de comunicacié

escrita, I'estudiant es veu obligat arealitzar unaanalisi propi dels seus dubtesi aprendre a

expressar-se de forma escrita amb claredat. A més de les tutories individuals, en aguesta guia

docent es proposa larealitzacié de dues sessions de tutoria en grup en qué, a proposta dels
estudiants, es discutiran de forma conjunta aquells continguts que no hagin quedat prou clars durant
les sessions habituals 0 aquells temes que hagin suscitat un debat addicional que no tingués cabuda
en les sessions ordinaries. En aguestes sessions també es realitzaran questionaris sobre els temes

33137 Genomica 7



Guia Docent
33137 Genomica

impartits que permetran repassar €l's continguts dels mateixos. Per aconseguir un millor
aprofitament d'aquestes activitats, es plantgjaran per subgrups de 16 estudiants com a maxim.

AVALUACIO

» L'avaluacio dels coneixements adquirits durant les classes teoriques sefectuara mitjancant la
realitzaci6 d'una prova escrita en la qual I'estudiant haura de respondre a una série de preguntes
curtes i questions practiques gue abastin € conjunt dels continguts desenvolupats a classe. La nota
d'aguesta prova representara un 80% de la nota global .'Sera condicié indispensable per superar
|'assignatura, arribar almenys a una puntuacio de 5 sobre 10 en aguesta prova.

» El 20% restant es podra obtenir mitjancant la participacio en les diverses activitats finsa arribar a
maxim permes. La qualificacié maxima per a cadaapartat és la seguient:

- Presentaci de debats sobre temes relacionatsamb I'assignaturai |liurament d'informes sobre els
mateixos: 10%.

- Resoluci6 de quiestionaris relacionats amb les sessions de tutories presencials: 5%.
- Analis critica d'articles cientifics: 5%.

Per al'avaluacié de I'activitat d'andlisi criticad'articlescientifics shan de tenir en compte el's seglients
criteris de valoracio: coneixement i comprensié delainformacio continguda en els articles, Us correcte de
laterminologiai capacitat d'expressié oral. També podra valorar-se laintegracié amb altres continguts
teoricsi practics d'aguesta o altres assignatures del grau. Es podra obtenir una puntuacio maximade 10
punts, sent necessaris 5 punts per superar aquesta activitat. La qualificacio obtinguda representara el 5%
delanotafinal de cadascuna de les assignatures de tercer curs participants en aguesta activitat. Si
I'aAlumne no arriba a la nota minima exigida, suspendra |'assignatura en la qual realitza aquesta activitat.
Aixi mateix, la participacio de laresta d'alumnes en les sessions d'exposicio i debat, podra ser tinguda en
compte pel professor per modular lanotafina de |'assignatura.

REFERENCIES

Basiques

- Brown T. A. (2023). Genomes 5, 5th edition. CRC Press, Taylor & Francis Group (3 edicién traducida
al castellano en Editorial Médica Panamericana).

- Goldberg M., Fischer J., Hartwell L. y Hood L. (2023). Genetics: from genes to genomes, 8th edition.
McGraw-Hill.

- Krebs J. E., Goldstein E. S. y Kilpatrick S. T. (2017). Lewins Genes XII. Jones & Barlett Publishers.
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Lesk A. M. (2017). Introduction to Genomics, 3rd edition. Oxford University Press.

- Pierce B. A. (2024). Genetics: A conceptual approach, 7th edition (52 edicion traducida al castellano).
Mcmillan Learning.

- Strachan T. y Read A. (2018). Human Molecular Genetics, 5th Edition. CRC Press, Taylor & Francis
Group.

- Ginsburg G y Willard H. (2013). Genomic and personalized medicine, 2nd Edition. Elsevier.

- Klug W. S., Cummings M. R., Spencer C. A. y Palladino M. A. (2019). Concepts of Genetics, 12th
edition Pearson Education, Inc. (10th edicién traducida al castellano).

- Strachan T. y Lukassen A. (2022). Genetics and Genomics in-Medicine, 2nd Edition. Taylor and
Francis Group.

Complementaries

BacMap: An Interactive Atlas for Exploring Bacterial Genomes: http://bacmap.wishartlab.com/
- DOE Joint Genome Institute: http://genome.jgi.doe.gov/

GOLD (Genomes Online Database). http://www.genomesonline.org/

-Human Genome Project Information:
http://web.ornl.gov/sci/techresources/Human_Genome/index.shtml

- KEGG (Kyoto Encyclopedia of Genes and Genomes) Genome database:
http://lwww.genome.jp/kegg/genome.html

The Encyclopedia of DNA elements (ENCODE) Consortium: http://genome.ucsc.edu/ENCODE/
- The modENCODE project: http://www.modencode.org/

Base de datos del genoma humano: http://www.ensembl.org/Homo_sapiens/Info/Index

The Roadmap Epigenomics Project: http://www.roadmapepigenomics.org/

Sitios web relacionados con la ensefanza en Genomica (NIH): https://www.genome.gov/about-
genomics/teaching-tools/Genomics-Education-Websites
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