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COORDINACIO

MOLTO RUIZ MARIA DOLORES

L'assignatura de Genética Humana s'imparteix en el quart curs del Grau en Biologia (Pla 2009) i pertany a la
intensificacié Fonaments de Biologia Sanitaria (FBS). Es una assignatura de caracter tedric-practic, que se
situa en el primer quadrimestre juntament amb les assignatures Endocrinologia i Reproduccid i Bioquimica
Clinica.

La Genetica Humana s'encarrega de l'estudi de I'herencia i de la variacio dels caracters biologics en els
humans, constituint actualment un dels pilars de la Biologia Sanitaria i de la Biomedicina. El coneixement
del llenguatge i els conceptes de Genética Humana, aixi com la valoracio de la perspectiva genética i
genomica de la salut i la malaltia, estableixen un marc d'aprenentatge, que és essencial avui dia en
I'exercici professional dins del camp de la salut.

La Genética Humana constitueix un camp de la Biologia molt ampli, en el qual coexisteixen en perfecta
harmonia, metodologies classiques amb altres més noves. A¢d ha permeés l'estudi d'un gran nombre
d'alteracions genetiques responsables de malalties, possibilitant el desenvolupament d'estrategies per a la
deteccid, el diagnostic i el tractament de tals patologies. Ha sigut sens dubte, el Projecte Genoma Huma el
motor que ha impulsat les investigacions entorn de l'aillament dels gens responsables de malalties
hereditaries, les de tipus mendelia en un primer moment i, més recentment, les malalties amb heréncia
complexa, molt més frequents en la poblacié. La naturalesa dels avangos que s'aconsegueixen
continuament, en aquest sentit, tenen una enorme repercussié social, que fa que els temes relacionats
amb la Genética Humana tinguen una preséncia constant en els mitjans de comunicacié i siguen objecte
de debat, no solament en la comunitat cientifica, siné també en I'opinié publica.
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CONEIXEMENTS PREVIS

RELACIO AMB ALTRES ASSIGNATURES DE LA MATEIXA TITULACIO

No s'ha especificat restriccions de matricula amb altres assignatures del pla d'estudis.

ALTRES TIPUS DE REQUISITS

Es necessari tenir superats 120 ECTS

COMPETENCIES / RESULTATS D' APRENENTATGE

Apreciaci6 del rigor, del treball metodic i de la solidesa dels resultats.
Aprenentatge autonom i adaptacio a noves situacions.
Capacitat d'analisi critica de textos cientifics.

Capacitat d'organitzacio, de planificacié i de gestié de la informacié usant bases de dades bibliografiques
adients.

Capacitat d'utilitzacié d'eines matematiques i estadistiques.

Capacitat de resolucio de problemes i presa de decisions.

Capacitat per elaborar articles, informes o projectes i d'exposar-los a diferents auditoris.
Coneixement de bases de legislacio relacionada amb la biologia.

Coneixement de les malalties i les disfuncions més freqlients durant les distintes etapes de la vida.
Coneixement de sistemes de gestid en tasques professionals en biologia sanitaria.

Coneixer els fonaments de terapia genica.

Coneixer els principals metodes i tecniques experimentals aplicades a I'estudi de les malalties humanes, la
seua etiologia i I'efectivitat dels tractaments.

Coneixer i saber aplicar el méetode cientific.

Coneixer les aplicacions de I'analisi genética en la identificaci6 d'individus i la determinacio de relacions de
parentiu.

Coneixer les estrategies genetiques per a la prevencié de malalties hereditaries com a fonament del
consell i el diagnostic genétic.

Diferenciar entre malalties cromosomiques, genetiques de transmissié mendeliana i multifactorials.

33065 Genética humana



Guia Docent
33065 Genética humana

VNIVERSITAT I VALENCIA

Habilitat per al treball en equip i en contextos multidisciplinaris.
Potenciacio de la capacitat de lideratge.

Potenciar la creativitat, la iniciativa i I'esperit emprenedor.
Reflexio etica sobre I'activitat professional.

Saber analitzar dades usant eines estadistiques adients.

Utilitzacio del vocabulari especific de la biologia sanitaria.

DESCRIPCIO DE CONTINGUTS

1. Introduccio a la Genéetica humana

El paper de la Genetica en la Biologia Sanitaria. Avencos tecnics i
cientifics en Genética Humana. El Projecte genoma huma. Grans projectes internacionals en genomica.
Bases de dades genomiques. Malalties genétiques i hereditaries.Prevalencga i incidéncia d;una patologia.

2. Bases cromosomiques i genomiques de les malalties: Alteracions dels
autosomes

Estudi dels cromosomes humans. Gametogenesi i mutagenesis. Alteracions del cariotip i técniques
d'estudi. Alteracions autosdmiques estructurals. Alteracions autosomiques numeriques. Diploidia i disomia
uniparental. Principals sindromes citogeneétics.

3. Bases cromosomiques i genomiques de les malalties: Alteracions dels
cromosomes sexuals

Compensacié de la dosi genica. Mecanisme d'inactivaci6 del cromosoma X. Alteracions en els
heterocromosomes. Llocs fragils. La sindrome del cromosoma X-fragil.

33065 Genética humana



Guia Docent
33065 Genética humana

VNIVERSITAT I VALENCIA

4. Bases genetiques i moleculars de les malalties hereditaries

Patrons d;heréncia mendeliana. Estudis de genealogies. Prediccido genética i risc de recurréncia.
Mutacions de guany i de péerdua de funcié. Variacions en I'heréncia mendeliana. Penetrancia. Expressivitat.
Heterogeneitat de locus. Anticipacié genética. Pleiotropia. Empremta genetica. Letalitat. Mosaicisme.
Heréncia mitocondrial.

5. Genetica de les malalties amb heréncia complexa

Heréncia multifactorial continua. Heréncia multifactorial discontinua. Factors de vulneratibiltat genética.
Estudis d;agregacié familiar. Estudis de bessons: taxes de concordanga i heretabilitat. Estudis d'adopcié.
Malformacions congeénites. Trastorns multifactorials en la poblacié adulta.

6. Grups sanguinis

El sistema ABO i el Rh. Incompatibilitats.

7. Identitat geneética

Utilitzacié de marcadors moleculars per a l'obtencié de petjades genetiques. La petjada genética en
l'assignacio d'identitats. Assignacié de probabilitats en genetica forense. Assignacié de probabilitats en
proves de paternitat i de parentiu biologic.

8. Genetica del cancer

Bases genetiques del cancer. Cancer hereditari i esporadic. Factors de risc de tipus ambiental. Mutaciones
en oncogens i gens supressors de tumor. Alteraciones en la reparacio del DNA. Inestabilitat cromosomica.
Progressié tumoral.
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9. Identificacié de gens implicats en les malalties humanes

Identificacié dels gens responsables de les malalties Mendelianes: Clonacié posicional. Cartografia
genetica: Analisi de lligament. Sequenciacié del exoma/genoma. Sequenciacié de panells de gens.
Identificacié de factors genétics de risc a les malalties multifactorials: estudis d'associacié. Problemes
etics.

10. Prevencio de les malalties genétiques

Consell genetic. Determinacié dels riscos de recurréncia. Diagnostic genétic: preimplantacional, prenatal y
presintomatic. Métodes de diagnostic i proves de laboratori. Proves de garbellament genétic en la
poblacié.

11. Tractament de les malalties genétiques

Estrategies de tractament. Terapia génica: tipus. Gens i construccions terapeutiques. Vectors i metodes de
transferéncia. Malalties candidates. Aplicacié de la genomica al tractament del cancer. Edicié genomica.
Terapia de reemplagament de mitocondris. Farmacogenética y medicina individualitzada. Aspectes étics.

12. Practiques de laboratori

PRACTICA 1. Deteccié de polimorfismes en el gen ADH3 mitjancant hibridacié en filtre i sondes ASO.
Amplificacié de gDNA mitjangant PCR. Realitzacié d'un dot blot. Hibridaci6 amb sondes ASO. Detecci¢ dels
hibrids per colorimetria. Interpretacio dels resultats.

PRACTICA 2. Identitat genética.

Genotipat d'un marcador minisatél-lit del gen DRD4. Identificacié dels cromosomes X i Y mitjangant
marcadors moleculars. Interpretacié dels resultats. Elaboracié de perfils moleculars individualitzats, a
partir dels resultats de totes dues practiques, per a l;assignacié de la identitat d'una mostra problema.

33065 Genética humana

5/9



Guia Docent
33065 Genética humana

VNIVERSITAT I VALENCIA

13. Problemes i casos clinics

Resolucions de problemes i casos clinics

Analisis de genealogies i determinacio del patré d'heréncia. Calcul del risc genétic i risc de recurréncia en
patologies mendelianes i patologies cromosdmiques. Analisi de lligament. Calcul de freqiiéncies de
recombinacié. Determinacié del valor LOD. Estudis d;associacié caso-control: calcul de la Odd ratio.
Assignacié de probabilitats en genetica forense i en proves de paternitat. Diagnostic genetic indirecte
mitjan¢ant marcadors moleculars.

VOLUM DE TREBALL (HORES)

ACTIVITATS PRESENCIALS
Activitat Hores
Tutories 2,00
Teoria 27,00
Practiques a l'aula 6,00
Laboratori 15,00
Total hores 50,00
ACTIVITATS NO PRESENCIALS
Activitat Hores
Assisténcia a altres activitats 0,00
Elaboracio de treballs individuals o en grup 0,00
Estudi i treball autonom 35,00
Preparacio de classes 16,00
Preparacioé d'activitats d'avaluacié 20,00
Resolucié de casos practics 4,00
Total hores 75,00

METODOLOGIA DOCENT

Les segiients metodologies docents seran utilitzades per al desenvolupament d'aquesta assignatura:

Classes de teoria. Sessions d'una hora per a cobrir aquesta faceta docent. En les classes de teoria
s'emprara basicament la classe magistral. El professor/a presentara els continguts més rellevants de
l'assignatura, emprant els mitjans audiovisuals necessaris per al desenvolupament agil i coherent
d'aquestes. El professor/a deixara accessible en la plataforma de suport a la docéncia Aula Virtual, el
material necessari per al correcte seguiment de les classes de teoria.

Classes practiques de laboratori i de problemes. Les classes de laboratori es duran a terme en 5 sessions
de 3 hores (15 h) i s6n d'assisténcia obligatoria. Les classes de problemes consten de 6 sessions de 1h. En
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elles es reforgaran els conceptes presentats en les classes de teoria i s'estimulara la participacié activa
dels alumnes a través de la discussio i resolucié de problemes i casos clinics. El professor preparara una
série d'exercicis per a cada bloc tematic, que permetran treballar de manera individual (mitjangant la
preparacié personal dels mateixos) i de manera col-lectiva (mitjangant I'exposicié i discussio en la classe
de grup) els aspectes més rellevants del temari.

Tutories de grup: En dues sessions, d'una hora de duracié cadascuna, es revisaran aquells conceptes més
complexos o que resulten de major dificultat per als alumnes.

Tutories personalitzades. A I'alumne se li instara que utilitze aquest recurs per a assessorar-se i discutir
amb el professor qualsevol tema sobre el programa, l'assignatura, o els estudis de grau.

AVALUACIO

1. Avaluacio dels coneixements de teoria

Es realitzara una avaluacio dels conceptes treballats en les sessions teoriques mitjangant una prova
escrita al final del quadrimestre. La prova consistira en preguntes de resposta curta i de tipus test. El valor
d'aquesta prova sera el 60% de la qualificacio final de I'assignatura.

2. Avaluacio dels coneixements practics

El valor de la nota obtinguda en I'avaluacié dels coneixements practics sera el 40% de la qualificacio final
de l'assignatura.

Es fara una avaluacio de la capacitat de I'alumne per a enfrontar-se i resoldre problemes de tipus genétic,
mitjangant una prova escrita que es realitzara juntament amb la de teoria en finalitzar el curs. El valor
d'aquesta prova sera el 20 % de la qualificacié final de l'assignatura.

L'aprofitament de I'aprenentatge en el laboratori, s'avaluara tenint en compte la presentacié dels resultats
de les practiques i la seua discussié transcorreguts 15 dies de la finalitzacié d'aquestes classes (10% els
de resultats de la nota final) i una prova escrita que es dura a terme en I'iltima sessié del laboratori (10%
de la nota final). L'assisténcia a les sessions de laboratori és requisit imprescindible per a aprovar
l'assignatura.

Altres consideracions:

33065 Genética humana



Guia Docent
33065 Genética humana

VNIVERSITAT I VALENCIA

La nota final sera la suma de les notes aconseguides en els diferents apartats. Per a superar l'assignatura
sera necessari obtenir una qualificacié global igual o superior a 5 sobre 10, sempre que la nota dels
coneixements teorics i practics (tant de problemes com de laboratori) siga independentment, igual o
superior a 4 sobre 10.

Per als alumnes que no aproven l'assignatura en la primera convocatoria, la nota dels coneixements teorics
i dels practics obtingudes en aquesta convocatoria es guardaran per a la segona convocatoria, sempre que
siguen iguals o majors de 4 sobre 10.

La nota obtinguda del treball de laboratori es guardara per al seglient curs, si és igual o superior a 5 punts
sobre 10.

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

AVANCAMENT DE CONVOCATORIA: Per sol-licitar I'avancament de convocatoria d'aquesta assignatura es
deuran haver realitzat les activitats obligatories que s'indiquen en aquesta guia docent.
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WEBS recomendadas:

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

Gene Names: www.genenames.org

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

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

Orphanet (portal europeu d'informacié de *referéncia en malalties rares i medicaments orfens): https:
//www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php
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