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L'assignatura de Geneticai Citogenética simparteix en el segon curs del Grau en Bioguimicai CC
Biomediques (Pla 2009). Es tracta d'una assignatura obligatoria que, juntament amb |es assignatures
Genomica, Genetica del Desenvolupament, Genetica Humana, Técniques dAnalisi Genétic i Enginyeria
Genetica pretén |'objectiu de proporcionar al'alumne el's coneixements basics relatius al'heréncia
biologica aixi com les eines conceptual s i metodol 0giques que el capacitin per dur aterme, en laseva
tasca professional, tasques relacionades amb I'andlisi geneticai la genéticaclinica

L'alumne cursara aguesta assignatura paral - lelament a les assignatures Estructura de
macromol ecules, M étodes en Bioquimica, Biosintesi de macromolecules, etc., Les quals complementaran
les habilitats i coneixements basics relacionats amb els fonaments de la biologia molecular i cel - ular,
especialment, sobre |'estructura de els acids nucleics, la sevareplicacio, transcripcio i traduccio, € cicle
cel - lular, i fenomens de tanta importancia des de la perspectiva genetica com son lamitosi i lameios,
el s dos mecanismes responsabl es de la transmissio de lainformacié hereditaria.
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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

COMPETENCIES

1101 - Grau de Bioquimicay Ciéncies Biomediques

Capacitat d'analisi i de sintesi.

Capacitat de resolucié de problemes.
Capacitat d'aprenentatge autonom.
Capacitat de comunicacio oral i escrita.

Capacitat de manejar I'anglés com a llengua estrangera.

Capacitat per utilitzar les noves tecnologies de la informaci6é i la comunicacié6.
Desenvolupament d'habilitats per comprendre metodologia i interpretar resultats cientifics.
Capacitat per al treball en equip [ la cooperacio.
Desenvolupament de la capacitat de raonar i aplicar el métode cientific.
Comprensio de la logica molecular dels éssers vius com a producte de I'evolucio.

Capacitat per treballar al laboratori de genética i biologia molecular incloent-hi seguretat,
manipulacié, eliminacié de residus i registre anotat d'activitats.

Coneéixer i comprendre les bases moleculars de la informacié genética i els mecanismes de la seua
t ran s m i s s i o0 [ v a r i a ¢ i o

Relacionar les caracteristiques estructurals i funcionals de les macromolécules.

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

Tenir una visio integrada de les respostes cel-lulars als efectors i als canvis ambientals.

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

Adquirir coneixements teorics sobre I'estructura, la funcid i I'evolucié dels genomes.

Coneixer les aplicacions dels coneixements en genética i biologia molecular en el diagnostic de
m a I a I t [ e S h u m a n e S
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RESULTATS DE L'APRENENTATGE

Adquisicio i comprensié de coneixements en genetica

Resoluci6 d'exercicisteoricsi practics

Realitzacio d'activitats practiques a laboratori i analisi dels resultats obtinguts.
Realitzaci6 en grup d'un treball escrit i presentacié oral amb suport audiovisual.

DESCRIPCIO DE CONTINGUTS

1. Tema 1. Introducci6: conceptes basics.

Geneética. Gen, locus, al-lel. Fenotip vs genotip. Soroll de desenvolupament. Norma de reacci6. Analisi
genética. Mutacions i tipus. Relacions entre al-lels. Simbologia

2. Tema 2. Patrons d'heréencia.

Una mica d'historia. Experiments de Mendel. Metodologia experimental en el treball de Mendel. El
encreuament monohibrid: principi de segregacié. Comprovacié del principi de segregaci6. El
encreuament dibrid: principi de transmissié independent. Extensi6 al encreuament polihibrid.

3. Tema 3. Teoria cromosomica de |'hereditat.

Treballs de Suton i Boveri. Teoria cromosomica de lheréncia. Gens i meiosi. Base citologica dels
experiments de segregacio de Morgan i Bridges. La no disjuncié meiotica. Chiasmes (Janssen).
Entrecreuament. El primer mapa genétic. Evidéncia citoldgica de lentrecreuament. Experiments de
Creighton i McClintock

4. Tema4. Calcul de proporcions i contrast d'hipotesis.

Predir les proporcions de la descendéncia en un encreuament. Conceptes basics de probabilitat. Regla
del producte. Regla de I'addicié. Taules de doble entrada i diagrames ramificats. Desenvolupament del
binomi. Aplicacio del binomi en trihibridisme/polihibridisme. Utilitzacié del binomi en les families. Hipotesi
de contrast. Proves estadistiques: Ji-cuadrat.

5. Tema 5. Extensions de |I'analisi mendeliana.

Relacions entre els al-lels d'un gen. Al-lelisme multiple. Série de dominancia entre al-lels. Prova de
complementacio. Al-lels d'autoestérilitat en plantes. Grups sanguinis. Al-lels letals. Heréncia vinculada
als cromosomes sexuals. Interaccio entre gens. Gens i metabolisme. Epistasia. Influéncia del medi
ambient. Penetracié. Expressivitat. Efecte matern. Edat. Sexe. Fenocopies. Heréncia citoplasmatica.
Malalties mitocondrials.
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6. Tema 6. Lligament, recombinaci6 i mapes genétics en eucariotes.

Transmissio de gens lligats. Terminologia en encreuaments amb lligament. Lligament complet.
Recombinacio i gens lligats. Deteccid de lligament. Acoblament i repulsié. Encreuament de dos punts.
Calcul de distancies. Distancia en encreuament dibrid. Prova de ji quadrat. El mapa de tres punts. Ordre
dels gens. Calcul de distancies. Prova de contingéncia. Limits dels mapes de lligament. Calcul precis de
distancies. Funcié de mapa. Interferéncia i coincidéncia. Correccions. Mapes genetics versus mapes
fisics. Importancia dels mapes de recombinacié. Recombinaci6 mitotica.

7. Tema 7. Genetica de caracters quantitatius.

Caracters hereditaris qualitatius vs quantitatius. Experiéncies de Johannsen. Les experiéncies de
Nilsson-Ehle. Poligens o multiples factors. Les experiéncies d'Edward East. Caracters quantitatius.
QTLs: exemples i aplicacions. Influéncia del medi ambient i efecte llindar. Analisi estadistica basica
aplicada a caracters quantitatius. Heretabilitat, exemples i calcul.

8. Tema 8. El cromosoma metafasic.

La fibra de cromatina: eucromatina i heterocromatina. Diferenciacio lateral i longitudinal del cromosoma
metafasic. Centromer. Telomers. Cromomers. Regié NOR.

9. Tema 9. El cariotip.

Forma, grandaria i nombre de cromosomes. El cariotip huma. Bandeig cromosomic: tipus de bandeig.
Altres técniques didentificacié de cromosomes. Cromosomes accessoris. Cromosomes politénics.

10. Tema 10. Cromosomes sexuals.

Determinacié cromosomica del sexe. Propietats citogeneétiques dels cromosomes sexuals. Cromatina
sexual i compensacié de dosi genica. Mecanisme molecular dinactivacié del cromosoma X. Evolucié
dels cromosomes sexuals en vertebrats. Alteracions genétiques de la determinacié del sexe en humans.

11. Tema 11. Variacions cromosomiques estructurals |

. Delecions: tipus, origen, consegiéncies genétiques i citogenétiques. Delecions en cromosomes
humans. Anells cromosomics Duplicacions: tipus, origen, conseqieéncies genetiques i citogenetiques.
Duplicacions en cromosomes humans. Isocromosomes. Sindromes de microdelecions i duplicacions
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12. Tema 12. Variacions cromosomiques estructurals Il

. Inversions: tipus, origen, consequéncies genétiques. Comportament citogenétic dels heterozigots
estructurals. Translocacions: origen i tipus. Translocacions robertsonianes: fusié céntrica.
Translocacions multiples.

13. Tema 13. Variacions cromosomiques numeriques |I.

Variacions del cicle cel-lular i les sues consequéncies. Haploidia. Haploidia en angiospermes: origen,
identificacid, comportament citogenétic i aplicacions en la millora genética. Poliploidia: origen i
identificaci6. Comportament citogenétic dels poliploides. Poliploidia artificial i millora genetica. Poliploidia
en humans. Diploidia uniparental.

14. Tema 14. Variacions cromosomiques numeriques |l

Los falles en la disjuncié meidtica y les sues consequéncies. Aneuploidia: definicio i tipus. Origen y
comportament citogenétic dels aneuploides. Aneuploidies dels autosomes humans i sindromes
associats. La Sindrome de Down. Aneuploidies dels cromosomes sexuals humans i sindromes
associats. Mixoploides: mosaics i quimeres. Disomia uniparental.

15. Problemes

Prediccié de descendencia

Excepsions

Analisi de genealogies

Lligament, recombinacié i distancia genetica
Variaions estruturals

Variaions numériques

16. Practiques

PRACTICA 1. Segregacio de Caracters Observacié de la segregacié independent enfront de la
segregacio de gens lligats. Aplicacié de I'analisi estadistica als resultats experimentals. Estimacio de la
distancia entre gens lligats. (8.5 hores)

PRACTICA 2. Cromosomes politénics. Preparacio i observacié de cromosomes politénics. Deteccio i
estudi d'inversions cromosomiques.(6.5 hores)
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VOLUM DE TREBALL

ACTIVITAT Hores % Presencial
Classes de teoria 53,00 100
Practiques en aula 23,00 100
Practiques en laboratori 14,00 100
Elaboraci6 de treballs en grup 20,00 0
Estudi i treball autonom 80,00 0
Lectures de material complementari 7,00 0
Preparacio de classes de teoria 13,00 0
Preparacio de classes practiques i de problemes 15,00 0
TOTAL 225,00

METODOLOGIA DOCENT

El desenvolupament de I'assignatura sestructura en:

Classe de teoria: En total seran necessaries 42 sessions d'una hora per cobrir aquesta faceta docent.
Semprara basicament la classe magistral. El professor presentara el's continguts més rellevants de
|'assignatura, utilitzant els mitjans audiovisuals necessaris per a desenvolupament agil i coherent de les
mateixes. El professor deixara accessible amb suficient antelacié ala plataforma de suport ala docéncia
AulaVirtual, el material necessari per a correcte seguiment de les classes de teoria.

Classes de problemes: esrealitzaran 23 sessions d'una horaal llarg de tot € curs, coordinades amb les
classes de teoria, generament en finalitzar cada un dels apartats del temari. En aquestes sessions es
reforcaran els conceptes presentats en les sessions tedriques i sestimulara la participacio activa dels
alumnes através de ladiscussio i resolucio de problemes. El professor preparara una série de problemes
per a cada tema o bloc tematic, que permetran treballar de formaindividual (mitjancant la preparacio
persona dels mateixos) i de formacol - lectiva (mitjancant I'exposicid i discussié dels mateixos en classe
de grup) diversos aspectes relacionats amb el contingut del temari.

Sessions practiques de laboratori: Son d'assistencia obligatoria. Es realitzaran sessions de 2 hores
cadascuna. Els alumnes hauran d'acudir equipats amb bata de laboratori i ulleres de seguretat.

Seminaris. Aquesta activitat sorganitzara de forma conjunta amb les altres assignatures de segon curs del
grau. L'activitat consistiraen la preparacio i exposicié d'un seminari, amb una durada d'aproximadament
30 minuts, pels alumnes en grups de dos i en la seva participaci6 activaen ladiscussio detots el's
seminaris. Els alumnes realitzaran la preparacio i exposicio del seminari una sola vegada durant el
calendari de classes. Dins de "Genéticai Citogenetica' es realitzaran 5 seminaris. També soferiraun
seminari-conferenciaimpartit per un investigador convidat. Les activitats de seminaris seran de caracter
obligatori.

A més, I'alumne seli instara que utilitzi les tutories personals per assessorar-sei discutir amb el professor
gualsevol tema sobre el programa, |'assignatura, o la carrera.
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AVALUACIO

Primera Convocatoria

Els conceptes treballats en les sessions teoriques, aixi com la capacitat de I'alumne per aenfrontar-se i
resoldre problemes de tipus genétic, savaluaran de manera continua al llarg del curs amb, en lamesura
gue siga possible, larealitzacié de diverses activitats que poden incloure questionaris (tipus kahoot o
moodle), disseny i realitzacié de problemes al'aula, assisténcia a conferéncies especifiques de la materia,
presencials o “en linia’, questionaris relacionats amb les mateixesi larealitzacié de dues proves escrites
a final de cada quadrimestre.

El valor de les proves escrites reaitzades alafi del primer i segon quadrimestre sera d'un 80% de la nota
de I'assignatura. Les activitats d'avaluaci6 continua podran suposar fins a un 10% extra sobre la nota de
|'assignatura.

Laboratori: L'assisténcia és obligatoria. Savaluara l'aprofitament de les sessions de laboratori i I'andlisi
delsresultats. El valor de lanotade laboratori serael 15% del total.

Seminaris. Larealitzacié d'aguesta activitat és obligatoria. Es valorarala capacitat de sintesi i integracio
de lainformacio per part dels alumnes participants, la claredat i qualitat de I'exposicié i la defensa
realitzada de | es preguntes formulades pels alumnes i professors. El valor dela qualificacio del seminari
representa el 5% del total.

Lanotafinal del'assignatura serala suma dels diferents apartats. Teoria/ problemes, practiques de
laboratori i seminaris, sempre que sarribi aun minim de 5 en cada un d'ells. A més, sempre que la nota de
|'assignatura superi € 5 es podra aconseguir fins a un 10% extra amb les activitats d'avaluaci6 continua
plantejades durant €l curs.

En el cas de|'apartat de Teoria/ problemes la mitjana de les proves escrites alafi de cada quadrimestre
ha d'assolir com aminim el 5. Si en una de les dues proves no sarribaa 5 es podra compensar a partir de
4 amb I'altra prova escrita.

Per superar |'assignatura sera necessari obtenir una qualificacio global igual o superior a5 sobre 10,
sempre que la nota de cada un dels apartats sigui igual o superior a5 sobre 10.

Segona convocatoria:
Lanota obtinguda en el primer o el segon quadrimestre es guardara per la segona convocatoria, sempre
gue sigui major que 5 sobre 10, llevat que I'alumne renuncii (realitzant i presentant |'apartat corresponent

de I'examen de |a segona convocatoria).

La nota obtinguda en les practiques de laboratori i en els seminaris és Unicai es guardara per ala segona
convocatoria s fos necessari.
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Nota del Departament de Genética: "Es recorda al's estudiants gue no és possible lareninciaala
qualificacio obtinguda en |'assignatura, un cop publicada, tant en la valoracio de la participacio en les
activitats docents presencials (laboratori, problemes, seminaris, etc .) com en lavaloracio de les diferents
proves d'avaluacio i dels documents lliurats per al'avaluacio (examens, memaries, etc.)".

REFERENCIES

Basiques

- Nussbaum, R.L.; Mclnnes, R.R. and Willard, H.F. (2016). Thompson & Thompson Genética en
Medicina. 82 Edicién. Ed. Elsevier Masson. ISBN: 9788445826423
Pascual, L i Silva, F. (2018). Principios basicos de genética. 1% edici6é. Ed. Sintesis.
ISBN9788491711063
Pierce, B (2015) Genética: Un enfoque conceptual Panamericana ISBN-10: 8498353920 Problemas
Benito, C. 141 Problemas de Genética. (2015). 12 edici6. Ed. Sintesis. ISBN 9788490772195

Pierce, B.(2023) Fundamentos de Genética. Conceptos y Relaciones. Panamericana, ISBN 10:
950060275X

Complementaries

- Griffiths y otros (2013) Genética. Ed. McGraw-Hill-Interaméricana, ISBN-9788448160913
Klug y otros (2013). Conceptos de Genética. Pearson Education. ISBN-9788415552499
Pascual i Molté. (1999) Pero qué és aixo de la Genética. Ed Univ. de Valencia. ISBN- 8437041570
Lacadena (1996) Citogenética. Univ. Complutense. ISBN- 848936558X
Investigacion y Ciencia. Diferentes numeros
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