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Codi 33140

Nom Técniques d'analisi genetica
Cicle Grau

Crédits ECTS 4.5

Curs academic 2023 - 2024

Titulacio/titulacions

Titulacio Centre Curs Periode
1109 - Grau de Bioguimica i Ciencies Facultat de Ciencies Bioldgiques 3  Segon
Biomeédiques (2015) quadrimestre
Matéries

Titulacio Matéria Caracter

1109 - Grau de Bioquimica i Ciéncies 10 - Métodes instrumentals Obligatoria

Biomediques (2015)

Coordinacié

Nom Departament
FERRE MANZANERO, JUAN 194 - Genética
PARICIO ORTIZ, NURIA 194 - Genética
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L'assignaturade T cniques d'/An lisi Gen tica simparteix en €l tercer curs del Grau en Bioqu micai Ci
ncies Biom diques (Pla 2009), en &l segon quadrimestre. Es tracta d'una assignatura obligat ria que,
juntament amb les assignatures Gen ticai Citogen tica, Gen micai Enginyeria Gen tica (totes elles obligat
ries), t I'objectiu de proporcionar al'alumne els coneixements b sics relatius al'her ncia biol gicaaix com
les eines conceptualsi metodol giques que ho capacitin per dur aterme, en el seu exercici professional,
tasques relacionades amb I'an lisi gen ticai lamodificaci gen tica d'organismes.

L'alumne cursar aquesta assignatura despr s de les assignatures abans esmentades, per laqual cosaja
disposar dels coneixements b sics sobre I'her nciai I'estructura del genoma, aix com del coneixement de
les eines moleculars per al'an lisi del mateix
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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 per treballar correctament als laboratoris de bioquimica, genetica, biologia molecular i
cel-lular, incloent-hi seguretat, manipulacio, eliminacio de residus i registre anotat d'activitats.

Capacitat per utilitzar la instrumentacié basica experimentacié molecular i cel-lular.

Tenir una visi6 integrada de les técniques i dels métodes utilitzats en biociencies moleculars i
biomedicina.

Capacitat per dissenyar experiments i aproximacions multidisciplinaries per a la resoluci6 de
p r o b | e m e s c O n ¢ r e t s

Capacitat per presentar, discutir i traure conclusions dels resultats dels experiments cientifics.

RESULTATS DE L'APRENENTATGE

» Conéixer i aplicar correctament els conceptes basics per redlitzar analisis genétiques. Aixi, I'alumne
haura d'estar capacitat per:

1. Conéixer laimportancia (i la utilitat) dels mutantsi la variabilitat molecular neutraen I'andlisi
genetica.

2. Conéixer els diferents tipus de marcadors moleculars més utilitzats en I'analisi genética.

3. Ser capag d'assignar loci a cromosomes especifics.

4. Correlacionar els mapes genéticsi els citogenétics mitjancant la utilitzacio de delecions
Cromosomiques.

5. Conéixer les tecniques que sutilitzen en € cartografiat de gens humansi d'atres organismes.

6. Ser capag de realitzar mapes genétics en organismes eucariotes haploides.

7. Saber realitzar mapes fisics mitjangant la utilitzacié d'enzims de restricci 6.

8. Coneixer les bases genétiques per realitzar andlisis d'identitat i proves de paternitat.

» Fomentar en I'alumne I'habit per I'estudi planificat i |'aprenentatge independent i continu.

» Desenvolupar en I'alumne I'habit de I'estudi critic dels diferents aspectes de I'analisi genética
tractats al llarg del programa, donant émfasi ala capacitat de sintesi i de relacio entre els diferents
conceptes apresos.

» Desenvolupar en I'alumne la capacitat i habilitats necessaries per dissenyar, planificar i dur aterme
experiments de laboratori.

» Desenvolupar la capacitat d'ampliar coneixements mitjancant I's de fonts bibliografiques —tant a
partir dellibresi revistes com a cerques en laweb-.

 Habilitat per argumentar des de criteris racionals, diferenciant clarament allo que és opinable d'alo
gue son fets o evidencies cientifiques acceptades.
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» Capacitat per interactuar tant amb el professor com amb els companys.

» Capacitat per construir un text escrit comprensible i organitzat.

» Adquisici6 de conscienciasocial i professional sobre els problemes étics de I'analisi genetica.

» Capacitacio professional. En aquest aspecte, des de I'assignatura es pretén desenvolupar en I'alumne
la capacitat i habilitats per enfrontar-se i resoldre problemes de caracter analitic-genetic,
especialment relacionats amb el cartografiat dels gens, latransmissié lligada a marcadorsi 'andlisi
didentitat relacionats amb la genéticaforensei les proves de paternitat.

DESCRIPCIO DE CONTINGUTS

1. TEMA 1. SEGREGACIO | MAPES PER RECOMBINACIO EN HAPLOIDES.

Segregacié en haploides. Calcul de la distancia al centromer. Calcul de la distancia entre dos loci.
Mapes de tres punts en haploides. Resolucié de problemes.

2. TEMA 2. COMPLEMENTACIO | CARTOGRAFIA PER DELECIONS.

Prova de complementacié. Obtencié de mapes utilitzant delecions en espécies amb cromosomes
gegants. Us combinat de delecions i hibridacié in situ per cartografiar gens humans. Resolucié de
problemes.

3. TEMA 3. TIPUS DE MARCADORS GENETICS

Importancia de la variabilitat biologica en I'analisi genética. Marcadors morfologics, bioquimics i
moleculars. Identificacié dun marcador molecular lligat a un fenotip mutant. Resolucio de problemes.

4. TEMA 4. IDENTITAT GENETICA.

Us de marcadors moleculars per a lobtenci6 dempremtes genétiques. Assignacié de probabilitats en
genetica forense. Assignacio de probabilitats en proves de paternitat. Resolucié de problemes.

5. TEMA 5. MARCADORS DE LLINATGE.

Els marcadors de llinatge. Utilitat dels marcadors del cromosoma Y. Utilitat de marcadors mitocondrials.
Resoluci6 de problemes.

6. TEMA 6. ASSIGNACIO DE LOCI A CROMOSOMES ESPECIFICS.

Us de marcadors de grups de lligament en espécies model. Procediment en espécies amb
entrecreuament limitat a un dels dos sexes. Procediment en espécies amb entrecreuament en els dos
sexes. Resolucié de problemes.
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7. TEMA 7. DETECCIO DE LLIGAMENT EN HUMANS.

Analisi de lligament en pedigris. Puntuacié LOD. Hibrids en céllules somatiques dhome-ratoli. Resolucié
de problemes.

8. TEMA 8. ELABORACIO DE MAPES DE RESTRICCIO.

Mapes de restriccié. Utilitzacié de sondes. Elaboracié de mapes circulars. Elaboracié de mapes lineals.
Resoluci6 de problemes.

9. CLASSES PRACTIQUES DE LABORATORI

PRACTICA 1. US DE MARCADORS MOLECULARS. Lligament d'un fenotip mutant a un marcador
molecular utilitzant la tecnica de RAPDs.

PRACTICA 2. SEGREGACIO EN HAPLOIDES. Analisi de tétrades ordenades (estimacio de la distancia
al centromer en Sordaria fimicola).

PRACTICA 3. LOCALITZACIO DE GENS EN MAPES DE DELECIONS. Localitzacié cromosdmica
precisa de gens mitjancant I'is de delecions en Drosophila melanogaster.

PRACTICA 4. IDENTITAT GENETICA. Obtencié d'una empremta genética a partir de DNA de saliva i
sang, mitjancant genétics i bioquimics.

VOLUM DE TREBALL

ACTIVITAT Hores % Presencial
Practiques en aula 21,00 100
Practiques en laboratori 18,00 100
Tutories reglades 3,00 100
Classes de teoria 3,00 100
Elaboracio6 de treballs individuals 5,00 0
Estudi i treball autonom 22,00 0
Lectures de material complementari 5,00 0
Preparacio d'activitats d'avaluacié 16,00 0
Preparacio de classes practiques i de problemes 10,00 0
Resoluci6 de casos practics 9,50 0
TOTAL 112,50
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METODOLOGIA DOCENT

El desenvolupament de I'assignatura, quant a treball presencial, sestructuraen:

1. Sessions de classes en aula d'una horai mitja de durada. En aquestes sessions es pretén dedicar una
breu introducci6 al's conceptes necessaris per alaresolucid dels problemes relacionats amb cada temai
seguidament passar alaresolucié de problemes practics. Es molt recomanable la lectura prévia del
contingut que es va atractar en els llibres suggerits. En total, per cobrir aquesta faceta docent, son
necessaries 16 sessions d'exposicié de conceptesi resolucid de problemes en grups de 40 alumnes.

2. Sessions de classes de laboratori de tres hores de durada. Son d'assisténcia obligatoria. Sinclouen
cinc sessions de laboratori en grups de 16 alumnes.

3. Sessions detutories de grup d'una horai mitja de durada. Sinclouen dues sessions de tutories
col-lectives (3 hores en total), en grups de 16 alumnes. El seu objectiu ésrealitzar un repasi discussio dels
conceptes vists finsa moment. A més, lamitja horafinal es dedicara alarealitzacié d'una prova escrita
per avaluar objectivament els coneixements adquirits per I'alumne fins @ moment. Es pretén que aquestes
tutories serveixin per estimular I'estudi sostingut de I'assignatura.

4. Ladisponibilitat de tutories personalitzades. A I'alumne seli instara al fet que utilitzi aguest recurs
per assessorar-se i discutir amb el professor qualsevol tema sobre e programa, I'assignatura, o la carrera.

AVALUACIO

Aplicaci6 dels conceptes adquirits a laresolucio de problemes: L'avaluacio dels conceptes treballats a
les sessions teoric-practiques de problemes es realitzara mitjancant una prova escritafinal, que consistira
en e plantgjament de problemes i/o guiestions sobre qualsevol dels aspectes tractats a les classes de
problemesi tutories, i dues proves escrites durant les tutories de grup (sobre materia parcial de
|'assignatura). El valor de la provafinal serael 60% del total, i €l de les dues proves parcias el 10%. Amb
ambdues notes es fara la mitjana ponderada (6:1), tnicament si la nota de les tutories és superior alade
I'examen final (esadir, només si beneficiaal'aumne), sempre i quan la de d'examen siga superior a 4,0.

Laboratori: Esrealitzaral'avaluacio de I'aprofitament de |'aprenentatge al |aboratori, €ls resultats
obstinguts, I'assisténcia, aixi com la presentacio d'un quiestionari sobre els resultats de les practiques i
I'andlisi dels mateixos. El valor de lanota de laboratori sera el 30% del total. L'assistencia ales classes de
laboratori és obligatoriai imprescindible per aprovar |'assignatura.

Portafoli del'alumne: A més ameés, I'alumne podra aconseguir fins a 1,3 punts extra en la qualificacio
final dela part de problemes amb € seu "portafoli”. Aquest consisteix en haver obtingut una puntuacio de
8,5 o superior a conjunt de les dues proves parcials a les tutories de grup. L'aplicacio del portafoli
consistiraen multiplicar per 1,1 la puntuaci6 obtinguda en la mitjana ponderada de I'apartat de problemes.
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Altres consideracions

Lanotafinal seralasuma de les notes obtingudes en els diferents apartats. Per superar I'assignatura sera
necessari obtindre una qualificaci6 global igual o superior a5 sobre 10, semprei quan lanotadels
coneixements teoric-practics (una vegada afegit €l "portafoli”) i de la part practica de laboratori siga,
independentment, igual o superior a4,5 sobre 10.

Lanota obtinguda del treball practic de laboratori és Unicai es guardara per ala segona convocatoriai
durant el curs seguient, aixi com per a cursos seguents.

Aquells estudiants que NO es presentin al'examen final en aula figuraran amb la nota de NO
PRESENTATS en les actes.

Per sol licitar |'avancament de convocatoria d'aquesta assignatura cal haver realitzat (en qualsevol dels
cursos anteriors) les practiques de laboratori d'aquesta assignatura.

REFERENCIES

Basiques

- Pierce, B.A. (2009). Genética, un enfoque conceptual. 32 edicion. Ed. Médica Panamericana. ISBN:
978-84-9835-216-0.
Griffiths, A.J.F., Wessler, S.R., Lewontin, R.C. y Carroll, S.B. (2013). Genética, 9a edicion. McGraw-
Hill-Interamericana. ISBN: 978-84-481-9090-3
Klug, W., Cummings, M.R., Spencer C. A. y Palladino, M.A. (2013). Conceptos de Genética. Prentice
Hall. (Traduccion de la 102 ed.). ISBN: 978-84-1555-249-9
Pascual, L. y Moltd, M.D. (1999) Pero, qué és aixo de la Genética? Universitat de Valéncia. ISBN: 84-
370-4157-0.
Watson, J.D., Baker, T.A., Bell, S.P., Gann, A., Levine, M. y Losick, R. (2006). Biologia Molecular del
Gen. 52 edicion. Ed. Médica Panamericana. ISBN: 84-7903-505-6.
Butler, J.M. (2005). Forensic DNA Typing. 22 edicion. Elsevier. ISBN-13: 978-0-12-147952-7.
Carracedo, A. (2005). Forensic DNA Typing Protocols. Humana Press. elSBN: 1-59259-867-6.

Ménsua, J.L. (2003). Genética. Problemas y ejercicios resueltos. Ed. Pearson Prentice Hall. ISBN: 84-
205-3341-6.

Complementaries

- Atherly, A.G., Girton, J.R. y McDonald, J.F. (1999). The Science of Genetics. Saunders College Publ..
Dieffenbach, C. L. and Dveksler, G. S. (2003) PCR primer. A laboratory manual. Cold Spring Harbor
Lab. Press.

Gardner, E.J, Simmons, M.J. y Snustad, D.P. (2000). Principios de Genética, Alamex.

Greenspan R. J. (2004) Fly pushing, The theory and practice of Drosophila genetics. Cold Spring
Harbor Lab. Press.

Hartewell, L., Hood, L., Goldberg, M.L., Reynolds, A.E., Silver, L.M. y Veres, R.C. (2008). Genetics:
from genes to genomes. Ed. McGraw-Hill.

Hawley, R.S. (2003). Advanced genetic analysis: finding meaning in a genome.

Jorde, L.B., Carey, J.C. y Banshad, M.J. (2001) Genética Médica, 42 ed., Editorial Elsevier Espafia.
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Lamb, B.C. (2007). The Applied Genetics of Humans, Animals, Plants and Fungi. Imperial College
Press.

Lewin, B. (2008). Genes IX. Ed. McGraw-Hill.

Lorente, J.A. (2004). Un detective llamado ADN. Ediciones Temas de Hoy.

Nuez, F. i J.M. Carrillo (eds.). (2000) Los marcadores genéticos en la mejora vegetal. Ed.
Universidad Politécnica de Valencia.

Snustad, D.P., y Simmons, M.J. (2000). Principles of Genetics. 2nd edition. John Wiley & Sons, Inc.
STRACHAN and READ. Human Molecular Genetics. 2004 (32 ed); 2010 (42 ed.) Garland
Science/Taylor & Francis Group. La tercera edicion tiene traduccion al castellano (2006, Mc.Graw-Hill
Interamericana).

Weir, B. S. (1996) Genetic Data Analysis Il. Sinauer Assoc.

Recursos informaticos:

1. Sociedad Espafiola de Genética, http://www.segenetica.es/

Se recomienda visitar el apartado de docencia: hay lecciones, problemas y recursos multimedia.

2. Pagina web del libro Genética, un enfoque conceptual. En inglés.
http://www.whfreeman.com/pierce3e/

Se encuentran recursos complementarios a los del libro, tales como animaciones, resolucién de
problemas y enlaces de interés.

3. DNAI.org (DNA interactive) En inglés, http://www.dnai.org/index.htm

4. DNA from the beginning. En ingles, http://www.dnaftb.org/

5. Libro de texto de Genética disponible como libro electrénico en la Biblioteca de Ciencias:

Griffiths, A.J.F., Wessler, S.R., Lewontin, R.C. y Carroll, S.B. (2013). Genética, 9a edicion. McGraw-
Hill-Interamericana. ISBN: 978-84-481-9090-3.
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