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L'assignatura de Genetica i Citogenética s'imparteix en el segon curs del Grau en Bioquimica i CC
Biomédiques (Pla 2009). Es tracta d'una assignatura obligatoria que, juntament amb les assignatures
Genomica, Genética del Desenvolupament, Genéetica Humana, Tecniques d'Analisi Genétic i Enginyeria
Genetica pretén l'objectiu de proporcionar a l'aumnat els coneixements basics relatius a I'heréncia
biologica aixi com les eines conceptuals i metodologiques que el capacitin per dur a terme, en la seva
tasca professional, tasques relacionades amb I'analisi genética i la geneética clinica. L'alumnat cursara
aquesta assignatura paral - lelament a les assignatures Estructura de macromolécules, Métodes en
Bioquimica, Biosintesi de macromolecules, etc., les quals complementaran les habilitats i coneixements
basics relacionats amb els fonaments de la biologia molecular i cel - lular, especialment, sobre I'estructura
de els acids nucleics, la seva replicacid, transcripcié i traduccid, el cicle cel - lular, i fenomens de tanta
importancia des de la perspectiva genetica com sén la mitosi i la meiosi, els dos mecanismes
responsables de la transmissié de la informacié hereditaria.

CONEIXEMENTS PREVIS

RELACIO AMB ALTRES ASSIGNATURES DE LA MATEIXA TITULACIO
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No s'ha especificat restriccions de matricula amb altres assignatures del pla d'estudis.

ALTRES TIPUS DE REQUISITS

COMPETENCIES / RESULTATS D' APRENENTATGE

1101 -

Adquirir coneixements teorics sobre I'estructura, la funcio i I'evolucié dels genomes.
Capacitat d'analisi i de sintesi.

Capacitat d'aprenentatge autonom.

Capacitat de comunicacio oral i escrita.

Capacitat de manejar I'anglés com a llengua estrangera.

Capacitat de resolucio de problemes.

Capacitat per al treball en equip i la cooperacio.

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

Capacitat per utilitzar les noves tecnologies de la informacié i la comunicacié.
Comprensio de la logica molecular dels éssers vius com a producte de I'evolucio.

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

Coneixer i comprendre les bases moleculars de la informacié genética i els mecanismes de la seua
transmissio i variacio.

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

Desenvolupament d'habilitats per comprendre metodologia i interpretar resultats cientifics.
Desenvolupament de la capacitat de raonar i aplicar el metode cientific.

Relacionar les caracteristiques estructurals i funcionals de les macromolécules.

Tenir una visi6 integrada de les respostes cel-lulars als efectors i als canvis ambientals.

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

Teoria
Tema 1. Introduccié. Conceptes basics.

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

Tema 2. Patrons d'heréncia.

Una mica d'historia. Experiments de Mendel. Metodologia experimental en el treball de Mendel. El
encreuament monohibrid: principi de segregacié. Comprovacio del principi de segregacié. El encreuament
dibrid: principi de transmissié independent. Extensio6 al encreuament polihibrid.

Tema 3. Calcul de proporcions i contrast d'hipotesis.

Prediccié de 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. Aplicacié del binomi en trihibridisme/polihibridisme. Utilitzacié del binomi en les families.
Hipotesi de contrast. Proves estadistiques: Ji-cuadrat.

Tema 4. Teoria cromosomica de I'heréncia
Treballs de Sutton i Boveri.

Teoria cromosomica de I'herencia. Gens i meiosi. Base citologica dels experiments de segregacié de
Morgan i Bridges. La no disjuncié meiotica. Chiasmes (Janssen). Entrecreuament. El primer mapa genetic.
Evidencia citologica de I'entrecreuament. Experiments de Creighton i McClintock.

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'autoesterilitat en plantes. Grups sanguinis. Al-lels letals. Heréencia vinculada als
cromosomes sexuals. Interaccié entre gens. Gens i metabolisme. Epistasi. Influéncia del medi ambient.
Penetracid. Expressivitat. Efecte matern. Edat. Sexe. Fenocopies. Heréncia citoplasmatica. Malalties
mitocondrials.

Tema 6. Lligament, recombinacié i mapes geneétics en eucariotes.

Transmissié de gens lligats. Terminologia en encreuaments amb Iligament. Lligament complet.

33136 Genetica i citogenética



Guia Docent

i 33136 Genética i citogenética
VNIVERSITAT © VALENCIA

Recombinacié i gens lligats. Deteccié 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 genétics versus mapes fisics.
Importancia dels mapes de recombinacio. Recombinacié mitotica.

Tema 7. Genética de caracters quantitatius.

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

Tema 8. El cromosoma metafasic.

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

Tema 9. El cariotip.

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

Tema 10. Cromosomes sexuals.

Determinacié cromosomica del sexe. Propietats citogenétiques dels cromosomes sexuals. Cromatina
sexual i compensacié de dosi genica. Mecanisme molecular d¢inactivacio del cromosoma X. Evolucio dels
cromosomes sexuals en vertebrats. Alteracions genétiques de la determinacié del sexe en humans.

Tema 11. Variacions cromosomiques estructurals I.

Delecions: tipus, origen, conseqtiencies genetiques i citogenetiques. Delecions en cromosomes humans.
Anells cromosdmics Duplicacions: tipus, origen, consequiiéncies geneétiques i citogenetiques. Duplicacions
en cromosomes humans. Isocromosomes. Sindromes de microdelecions i duplicacions.

Tema 12. Variacions cromosomiques estructurals Il.

Inversions: tipus, origen, consequéencies genetiques. Comportament citogenetic dels heterozigots
estructurals. Translocacions: origen i tipus. Translocacions robertsonianes: fusié céntrica. Translocacions
multiples.

Tema 13. Variacions cromosomiques numeriques I.
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Variacions del cicle cel-lular i les sues consequiéncies. Haploidia. Haploidia en angiospermes: origen,
identificacié, comportament citogenetic i aplicacions en la millora genética. Poliploidia: origen i
identificacié. Comportament citogeneétic dels poliploides. Poliploidia artificial i millora genética. Poliploidia
en humans. Diploidia uniparental.

Tema 14. Variacions cromosomiques numeriques Il.

Les fallades en la disjuncié meiotica y les sues conseqiiéncies. Aneuploidia: definici6 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.

Problemes

Predicci6 de descendéencia

Excepcions a les lleis de Mendel.

Analisi de genealogies.

Lligament, recombinacié i distancia genética.
Variacions estruturals.

Variacions numeriques .

Practiques de laboratori

PRACTICA 1. Segregacié de Caracters Observacié de la segregacié independent enfront de la segregacié
de gens lligats. Aplicacio de I'analisi estadistica als resultats experimentals. Estimacié de la distancia entre
gens lligats.

PRACTICA 2. Estima de la freqiiéncia d'heterozigots en una poblacié. Determinacié fenotipica de la
sensibilitat a I'aroma del compost beta-ionona. Calcul de freqiiencies al-leliques i genotipiques.

PRACTICA 3. Cromosomes politénics. Preparacié i observacié de cromosomes politénics. Deteccié i estudi
d'inversions cromosomiques.

VOLUM DE TREBALL (HORES)

ACTIVITATS PRESENCIALS
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Activitat Hores
Teoria 53,00
Practiques a l'aula 23,00
Laboratori 14,00

Total hores 90,00

ACTIVITATS NO PRESENCIALS

Activitat Hores
Assisténcia a altres activitats 0,00
Elaboracio de treballs individuals o en grup 20,00
Estudi i treball autbnom 87,00
Preparacio de classes 28,00
Preparacioé d'activitats d'avaluacié 0,00
Resolucié de casos practics 0,00

Total hores 135,00

METODOLOGIA DOCENT

El desenvolupament de l'assignatura s'estructura en:
Classes de teoria:

En total seran necessaries 42 sessions d'una hora per cobrir aquesta faceta docent. S'emprara basicament
la classe magistral. El professorat presentara els continguts més rellevants de l'assignatura, utilitzant els
mitjans audiovisuals necessaris per al desenvolupament agil i coherent de les mateixes. El professorat
deixara accessible amb suficient antelacié a la plataforma de suport a la docéncia Aula Virtual, el material
necessari per al correcte seguiment de les classes de teoria.

Classes de problemes:

Es realitzaran 23 sessions d'una hora al llarg de tot el curs, coordinades amb les classes de teoria,
generalment en finalitzar cada un dels apartats del temari. En aquestes sessions es reforcaran els
conceptes presentats en les sessions teoriques i s'estimulara la participacio activa del alumnat a través de
la discussid i resolucié de problemes. El professorat preparara una série de problemes per a cada tema o
bloc tematic, que permetran treballar de forma individual (mitjangant la preparacié personal dels mateixos)
i de forma col - lectiva (mitjangant I'exposicid i discussié dels mateixos en classe de grup) diversos
aspectes relacionats amb el contingut del temari.

Sessions practiques de laboratori:

Sén d'assistencia obligatoria. Es realitzaran sessions de 2 hores cadascuna. El alumnat haura d'acudir
equipat amb bata de laboratori i ulleres de seguretat.

Seminaris:
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Aquesta activitat s'organitzara de forma conjunta amb les altres assignatures de segon curs del grau.
L'activitat consistira en la preparacié i exposicié d'un seminari, amb una durada d'aproximadament 30
minuts, per I'alumnat en grups de tres i en la seva participacié activa en la discussi6 de tots els seminaris.
L'alumnat realitzara la preparacio i exposicié del seminari una sola vegada durant el calendari de classes. A
l'assignatura Genetica i Citogenetica es realitzaran 5 seminaris. També s'oferira un seminari-conferéncia
impartit per una persona investigadora convidada. Les activitats de seminaris seran de caracter obligatori.

A més, a la'lumnat se li instara que utilitzi les tutories personals per assessorar-se i discutir amb el
professorat qualsevol tema sobre el programa, l'assignatura, o la carrera.

AVALUACIO

Primera Convocatoria
Teoria:

Els conceptes treballats en les sessions tedriques, aixi com la capacitat de I'alumnat per a enfrontar-se i
resoldre problemes de tipus genétic, s'avaluaran amb la realitzacié d'una prova escrita al final de cada
quadrimestre. El valor de les proves escrites realitzades a la fi del primer i segon quadrimestre sera d'un
85% de la nota de I'assignatura.

Laboratori:

L'assistencia és obligatoria. S'avaluara I'aprofitament de les sessions de laboratori i I'analisi dels resultats.
El valor de la nota de laboratori sera el 10% del total.

Seminaris:

La realitzacié d'aquesta activitat és obligatoria. Es valorara la capacitat de sintesi i integracié de la
informacio per part de I'alumnat participant, la claredat i qualitat de I'exposicié i la defensa realitzada de les
preguntes formulades per I'alumnat i professorat. El valor de la qualificacié del seminari representa el 5%
del total.

La nota final de l'assignatura sera la suma dels diferents apartats: Teoria / problemes, practiques de
laboratori i seminaris, sempre que s'arribi a un minim de 5 en cada un d'ells. En el cas de I'apartat de Teoria
/ problemes la mitjana de les proves escrites a la fi de cada quadrimestre ha d'assolir com a minim el 5. Si
en una de les dues proves no s'arriba al 5 es podra compensar a partir de 4 amb l'altra prova escrita.Per
superar l'assignatura sera necessari obtenir una qualificacié global igual o superior a 5 sobre 10, sempre
que la nota de cada un dels apartats sigui igual o superior a 5 sobre 10

Segona convocatoria:

La nota obtinguda en el primer o el segon quadrimestre es guardara per la segona convocatoria, sempre
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que sigui major que 5 sobre 10, llevat que I'alumne renuncii (realitzant i presentant I'apartat corresponent
de I'examen de la segona convocatoria). La nota de laboratori es guardara durant un curs.

Nota del Departament de Geneética: Es recorda a l'estudiantat que no és possible la rentncia a la
qualificacié obtinguda en l'assignatura, un cop publicada l'acta corresponent, tant en la valoracié de la
participacié en les activitats docents presencials (laboratori, problemes, seminaris, etc .) com en la
valoraci6 de les diferents proves d'avaluacié i dels documents lliurats per a l'avaluacié (examens,
memories, etc.)
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