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RESUM

L a Genetica Humana és una assignatura obligatoria de quart curs del Grau en Bioguimicai Ciencies
Biomédiques de la Universitat de Valéncia (Pla d'estudis de 2009). Es de caracter tedric-practic, li
corresponen 6 credits ECTS i simpartiraen e primer quadrimestre. Aquesta assignatura forma part de la
materia“Biomedicina molecular” juntament amb |'assignatura obligatoria “ Bioguimicaclinicai patologia
molecular”, i les assignatures optatives “* Patogénesis microbiana’, “ Farmacologia molecular”, i
“Parasitologia molecular sanitaria’.

La Genética Humana sencarrega de I'estudi de I'herenciai de lavariacio dels caracters biologics en els
humans, constituint actualment un dels pilars fonamentals de la Biomedicina. El coneixement del
Ilenguatge, €ls conceptes i métodes de la Genética Humana, aixi com lavaloracio de la perspectiva
geneticai genomicade lasalut i lamalatia, estableixen un marc d'aprenentatge, que és essencial avui dia
en |'exercici professional dins de les Ciencies de la salut.
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Aquesta assignatura pretén donar una visio global i integradora de I'aplicacio de la Genetica a l'estudi de
I'heréncia en |'especie humana, posant |'accent en els métodes i tecniques especifiques que han permes
I'aillament dels gensi la caracteritzacid de les mutacions responsables de moltes malalties hereditaries. En
harmonia amb el desenvolupament tedric de |'assignatura, es desenvoluparan experimentalment alguns
dels metodes aplicats, actualment, en larealitzacié del Consell genétic i €l diagnostic genétic en les seues
diferents facetes, que es complementara amb la discussié i resolucio de casos clinics concrets.

CONEIXEMENTS PREVIS

Relaci6é amb altres assignatures de la mateixa titulacié
No heu especificat les restriccions de matricula amb altres assignatures del pla d'estudis.

Altres tipus de requisits

COMPETENCIES

1101 - Grau de Bioquimicay Ciéncies Biomeédiques

- Capacitat d'analisi, sintesi i raonament critic en l'aplicacié del métode cientific.

- Desenvolupament d'habilitats per a l'aplicacié dels coneixements adquirits al mén professional.

- Capacitat per al treball multidisciplinari en equip i la cooperacio.
- Capacitat d'utilitzar les noves tecnologies de la informacid i la comunicacio.

- Saber utilitzar les diferents fonts bibliografigues i bases de dades bioldgiques i usar les eines
bioinformatiques.

- Coneixer els procediments habituals utilitzats pels cientifics en I'area de les biociéncies moleculars i
la biomedicina per generar, transmetre i divulgar la informacié cientifica.

- Coneixer els elements moleculars i cel-lulars comuns i diferencials dels diferents tipus d'organismes
vius amb especial emfasi en I'ésser huma i organismes model per al seu estudi.

- Comprendre les aproximacions experimentals i les seues limitacions aixi com interpretar resultats
cientifics en biociéncies moleculars i biomedicina.

- Saber dissenyar estrategies experimentals multidisciplinaries en I'ambit de les biocieéncies moleculars
per a la resolucié de problemes bioldgics complexos, especialment els relacionats amb salut
humana.

- Adquirir destreses en el maneig de les metodologies utilitzades en les biociéncies moleculars i en el
registre anotat d'activitats.

- Saber treballar de manera responsable i rigorosa al laboratori, considerant els aspectes de seguretat
en I'experimentacié aixi com els aspectes legals i practics sobre la manipulacié i eliminacié de
residus.
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- Coneixer i comprendre les bases moleculars de la informaci6 genética i els mecanismes de la seua
transmissio i variacio.

- Coneixer les aplicacions dels coneixements adquirits en el diagnostic, la prevencid i el tractament de
les malalties humanes.

- Tenir una visi6 integrada de les técniques i dels métodes utilitzats per les ciéncies biomédiques.

- Capacitat per treballar correctament als laboratoris de biomedicina, incloent-hi seguretat,
manipulacié, eliminacié de residus i registre anotat d'activitats.

- Utilitzacié de terminologia especifica de la biomedicina.

- Coneixer els principals métodes i tecniques experimentals aplicades a I'estudi de la salut i la malaltia
humanes, la seua etiologia i I'efectivitat dels tractaments.

- Coneixement de les malalties i disfuncions més frequents.
- Capacitat per utilitzar la instrumentacié basica als laboratoris de biomedicina.
- Diferenciar entre malalties cromosomiques, de transmissié mendeliana i multifactorials.

- Coneixer les estratégies genétiques per a la prevencio de malalties hereditaries com ara el consell i
e | d i a g n o0 s t i c g e n e t i c

- Coneixer el paper dels gens en el cancer i el seu seguiment mitjancant marcadors tumorals.
- Conéixer els fonaments de terapia genica.

- Conéixer les aplicacions de l'analisi genética en la identificacié d'individus i la determinacié de
relacions de parentiu.

RESULTATS DE L'APRENENTATGE

Relatives al coneixement

1. Conéixer i aplicar correctament €l vocabulari i 1aterminologia especifica de la Genética humana.
2. Adquisici6 dels conel xements essencial s sobre les bases genetiques i moleculars de les malaties
hereditaries.

3. Adquisicio dels coneixements basics sobre I'origen de les alteracions en el cariotip i sobre la seua
aplicacio en la citogenéticaclinica.

4. Adquisici6 dels coneixements, i la seua aplicacio, sobre la metodol ogia desenvolupada per ala
identificacio de gens mendeliansi de factors genetics de risc en les malalties multifactorialesi en el
cancer.

5. Adquisici6 dels conel xements basics sobre les estratégies que permeten abordar la prevencidi €
tractament de |es malalties genétiques.

6. Adquisicio dels coneixements sobre les bases genétiques de les diferéncies interindividuales en la
resposta als diferents farmacs i l1a seua aplicacio en el context de la medicina personalitzada.

Relatives al procediment

7. |dentificaci6 dels diferents patrons d'heréncia mendeliana, aixi com dels factors que poden alterar
aguests patrons, a partir de I'estudi de genealogiesi assignacio del genotip.

8. Determinacié de la prediccio geneticai risc de recurréencia en les malalties hereditaries.

9. Reconeixement de les mutacions de perdua de funcio vs guany de funcié géenica en malalties
hereditaries concretes.
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10. Aprenentatge del protocol d'obtenci6 del cariotip humai identificacié d'alteracions cromosomiques.
11. Aprenentatge de latecnica ASO (Allele Specific Oligonucleotide) per alaidentificacio de mutacions
puntualsi lapresentacio i discussié dels resultats obtinguts.

12. Interpretacio i presentacio dels resultats dels estudis genetics d'associacié del tipus “ caso-control”.
13. Interpretaci i presentaci6 dels resultats de I'analisi genética de diferents tipus de mostresi de les
proves aplicades en €l diagnostic genetic.

14. Maneig de les fonts bibliografiques relacionades amb |a Genética humana, tant a partir dellibresi
revistes especialitzades, com de bases de dades.

Relatives a la projecci6 social

15. Coneixement dels camps d'aplicacio i la projeccio socia de lainvestigacio en Genética humana,
I'éticade I'activitat professional i la seualegislacio.

DESCRIPCIO DE CONTINGUTS

1. Introducci6

El paper de la Genética humana a la Biomedicina i en les Ciéncies de la salut. Avencos técnics i
cientifics en Genética Humana. El Projecte genoma huma. Grans projectes internacionals en genomica.
Bases de dades gendomiques. Genética Médica. Malalties genétiques i malalties hereditaries.
Prevalenca i incidéncia duna patologia.

2. Bases genetiques i moleculars de les malalties hereditaries

Malalties rares. Heréncia mendeliana. Mutacions de guany i de pérdua de funci6. Estudis de
genealogies. Coeficient d'endogamia. Patrons d'heréncia autosomics i lligats als cromosomes sexuals.
Exemples. Patrons atipics d'heréncia. Al-lels multiples: Grups sanguinis.

3. Extensions de I'heréncia mendeliana |

Factors que afecten els patrons d'heréncia basics: Penetrancia. Expressivitat. Mutacions de novo.
Mosaicisme gonadal. Letalitat. Heterogeneitat genética. Pleiotropia.

4. Extensions de I'heréncia mendeliana Il.

Mutacions dinamiques. Mecanismes i classificacié de les expansiones de microsatel.lits. Anticipacié.
Llocs fragils.

5. Extensions de I'heréncia mendeliana Il

Epigenética. Epimutacions. Gens amb empremta. Malalties epigenétiques i epigendémicas.
Caracteristiques de I'heréncia mitocondrial. Malalties amb herencia mitocondrial. Terapia de
reemplagament de mitocondris.
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6. Genética de les malalties amb heréncia complexa.

Gens i Ambient. Norma de reaccid. Heréncia multifactorial continua. Heréncia multifactorial discontinua.
Al-lels de vulnerabilitat genética. Estudi de les malalties complexes: estudis d'agregaci6 familiar; estudis
de bessons: taxes de concordanca i heretabilitat; estudis d'adopci6.

7. Clonatge de gens amb comportament mendelia

Clonatge de gens candidats. Clonatge posicional: clonatge de punts de trencament cromosomic, analisi
de lligament. Estratégia del candidat posicional. Autozigositat. Confirmacié del gen candidat.
Metodologia genomica: seqlienciacié del genoma/exoma complet. Panells de gens. Problemes étics.

8. Identificacio de factors genétics de risc en les malalties complexes

Analisi de lligament en els caracters complexos. Estudis d'associaci6. Estudis d'associacié de gens
candidats. Desequilibri de lligament. Estudis d'associacié d'ampli rang (GWAS). Mapa de haplotips:
projecte HapMap. Interaccié gen x ambient (GXE). Estudi d'associacié del Fenoma complet.

9. Genetica del cancer

Bases genetiques del cancer. Cancer esporadic i cancer familiar. Factors de risc de tipus ambiental.
Mutacions en oncogenes i gens supresores de tumor. Pérdua de heterocigosidad tumoral. Alteracions
en la reparacio del DNA. Inestabilitat cromosomica. Progressié tumoral.

10. Prevencié de les malalties genétiques

Consell genetic. Determinacio del risc de recurrencia. Diagnostic genétic: preimplantacional, prenatal i
presintomatic. Métodes de diagnostic i proves de laboratori. Proves de garbellat genetic en la poblacié.

11. Tractament de les malalties genetiques

Estrategies terapeutiques. Terapia genica: tipus. Gens i construccions terapeutiques. Vectors i méetodes
de transferéncia. Malalties candidates. Assoliments i futur de la terapia genica. Aplicacié de la gendmica
al tractament del cancer. Farmacogenética i medicina personalitzada. Aspectes étics en el camp de la
genética humana.

12. Laboratori de Genética humana: Deteccio de polimorfismes en el gen ADH3 mitjancant
hibridacio en filtre i sondes ASO

Amplificacio de I'exd 8 de gen ADH3 per PCR a partir de gDNA. Realitzacié d'un dot blot. Hibridacié amb
oligonucleotids especifics d'al.lel (sondes ASO) marcats amb dUTP-digoxigenina. Detecci6é del hibrids
per colorimetria. Interpretacio dels resultats.
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13. Laboratori de Genetica Humana: Obtenci6 del caritotip

Extraccié de 2 ml de sang periférica. Cultiu de limfocits. Acumulacié de cel-lules en metafase i dispersio
dels cromosomes. Fixacio, extensio i tincié de les mostres. Observacié al microscopi optic i fotografiat.
Ordenacio i classificacié dels cromosomes.

VOLUM DE TREBALL

ACTIVITAT Hores % Presencial

Classes de teoria 36,00 100

Practiques en laboratori 16,00 100

Practiques en aula 8,00 100
TOTAL 60,00

METODOLOGIA DOCENT

1. Classes deteoria. En les classes de teoria semprara basicament la classe magistral d'una duradad'l
hora. El professor presentara el's continguts més rellevants de |'assignatura, emprant els mitjans
audiovisuals necessaris per a desenvolupament agil i coherent de les mateixes. El professor deixara
accessible en |a plataforma de suport ala docéncia AulaVirtual, el material necessari per a correcte
seguiment de les classes. Els continguts seran integrats amb els de laresta de |es activitats de
|'assignatura, alhora que es promoura la seua transversalitat en relacio amb altres assignatures de la
matéria “ Biomedicina molecular”.

2. Classes de laboratori. El programa de classes practiques de |aboratori es desenvolupara de forma
coordinada amb les classes de teoria. La durada de cada sessio de laboratori sera de 4 hores. Aquestes
classes son d'assistencia obligatoria.

3. Classes de problemes. En aguestes sessions, de 1hora de durada, es reforcaran els conceptes presentats
en les classes de teoriai sestimularala participaci6 activa dels alumnes através de ladiscussio i resolucio
de problemesi casos clinics. El professor preparara una serie d'exercicis per a cada bloc tematic, que
permetran treballar de formaindividual (mitjancant la preparacio personal dels mateixos) i de forma
col-lectiva (mitjancant |'exposicid i discussio en la classe de grup) els aspectes més rellevants del temari.

4. Seminaris, conferencies o altres activitats. Simpartiran seminaris a carrec dinvestigadors convidats
del camp de la Biomedicina molecular, amb lafinalitat de que els estudiants coneguin i prenguin
contacte amb les investigacions actuals en les tematiques dels seus estudis.

5. Tutories per sonalitzades. A I'alumne se li instara a que utilitzi aguest recurs per assessorar-se i
discutir amb el professor qualsevol tema sobre el programa, |'assignatura, o els estudis de grau.
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AVALUACIO

1. Avaluaci6 dels coneixements adquiritsen les classes deteoria.

Es redlitzara una avaluaci6 dels conceptes treballats en les sessions tedriques, mitjancant larealitzacié
d'una prova escritaal final del quadrimestre. Aquesta prova consistira en preguntes de resposta curtai de
tipus test. El valor d'aquesta prova sera el 60% de la qualificacio final de I'assignatura.

2. Avaluacio dels coneixements adquirits en les classes practiques.

El valor de la nota obtinguda en I'avaluaci6 dels coneixements practics serael 40% de laqualificacio
final del'assignatura.

1.1 Esredlitzara unaavaluaci6 de la capacitat de I'alumne per enfrontar-se i resoldre problemes de tipus
genétic, mitjancant una prova escrita que es realitzara juntament amb la de teoria a finalitzar € curs. El
valor d'aquesta prova serael 20% de laqualificacio final de I'assignatura.

1.2 L'aprofitament de |'aprenentatge en el |aboratori, savaluara tenint en compte la presentacio dels
resultats obtinguts i la seva discussi6 transcorreguts 15 dies de lafinalitzacio d'aguestes classes (10% de
lanotafinal) i una prova escrita que es dura aterme en |'Gltima sessio del laboratori (10% de lanota
final). Larealitzaci6 d'aguesta activitat és obligatoria per aprovar |'assignatura.

Lanotafina seralasuma de les notes aconseguides en els diferents apartats. Per superar |'assignatura
sera necessari obtenir una qualificacio global igual o superior a5 sobre 10, sempre que la nota de
cadascun dels apartats 1 (teoria) y 2.1 (problemes) y 2.2 (Iaboratori) sigui igual o superior a4 sobre 10.

Lanota de I'avaluacio, obtinguda en primera convocatoria, dels conei xements adquirits en les classes de
teoria, problemes, i laboratori, es guardara per ala segona convocatoria, sempre que sigui igual o major
gue 4 sobre 10.

Lanotadel treball de laboratori es guardara per a segient curs, si ésigual o superior a5 punts sobre 10.

Aquells estudiants que NO es presenten a alguna de les parts de I'examen final (teoria 0 problemes) al
final del primer quadrimestre o en la segona convocatoria, figuraran amb lanotade NO PRESENTATS
en les actes.

AVANCAMENT DE CONVOCATORIA: per asol-licitar I'avangament de convocatoria d'aguesta
assignatura shauran d'haver realitzat |es activitats obligatories que sindiquen en aguesta guia docent.

REFERENCIES
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Basiques

- JORDE LB, CAREY JC y Bamshad MJ. Genética Médica. 2021 (62 ed). Editorial Elsevier Espafia SL.
ISBN 978-84-9113-797-9; elSBN: 978-84-9113-880-8.

- NUSSBAUM R.L., McINNES R.R., WILLARD H.F. Genética en Medicina. 2016 (82 Ed). Elsevier
Espafa. ISBN: 9788445826423

- PIERCE B.A. Genetics: A Conceptual Approach. 2018 (52 Ed.). WH Freeman. ISBN 1319187811. La
cuarta edicion tiene traduccion al castellano: Genética: un enfoque conceptual. 2016 (42 ed). Editorial
Médica Panamericana.

- PRITCHARD D.J. / KORF B.R. Genética Médica. 2015 (32 ed). Editorial Médica Panamericana. ISBN
9788479033958

- STRACHAN T, GOODSHIP J, and CHINNERY P. 2015. Genetics and Genomics in Medicine.
Garland Science, Taylor & Francis Group, LLC. ISBN 978-0-8153-4480-3

- STRACHAN and READ. Human Molecular Genetics. 2019 (52 ed, ISNB 0815345895); 2010 (42 ed,
ISBN 9780815341499) Garland Science/Taylor & Francis Group. La tercera edicién tiene traduccion al
castellano (2006, Mc.Graw-Hill Interamericana, ISBN970-10-5135-1).

-TURNPENNY P. and ELLARD S. Emery. Elementos de genética médica. 2018 (Ed. 15). Elsevier.
ISBN 9788491132066

-Textos electronics:
(1) Relacio de llibres electronics sobre temes de biomedicina. https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/

Complementaries

- DELGADO RUBIO A., GALAN GOMEZ E., GUILLEN NAVARRO E., LAPUNZINA BADIA PABLO
D.,PENCHASZADEH VICTOR B., ROMEO CASABONA CARLOS MARIA, EMALDI CIRION
AITZIBER.Asesoramiento Genético en la practica médica. 2012. Editorial Médica Panaméricana.

- WEBS recomanades:

ENCODE www.nature.com/encode/#/threads

GeneCards: http://www.genecards.org/

Gene Names: www.genenames.org

Genetic Diagnosis: http://www.gendia.net/index.html

GeneReviews: http://www.genereviews.org/

OMIM - Online Mendelian Inheritance in Man: https://omim.org/

Orphanet (portal europeo de informacién de referencia en enfermedades raras y medicamentos
huérfanos):
https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES
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