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La Genetica Humana és una assignatura obligatoria de quart curs del Grau en Bioquimica i Ciencies Biomediques de
la Universitat de Valéncia (Pla d'estudis de 2009). Es de caracter teoric-practic, li corresponen 6 crédits ECTS i
s'impartira en el primer quadrimestre. Aquesta assignatura forma part de la matéria "Biomedicina molecular"
juntament amb ['assignatura obligatoria "Bioquimica clinica i patologia molecular’, i les assignatures optatives

"Patogénesis microbiana", "Farmacologia molecular’, i "Parasitologia molecular sanitaria".

La Genética Humana s'encarrega de I'estudi de I'heréncia i de la variacié dels caracters biologics en els humans,
constituint actualment un dels pilars fonamentals de la Biomedicina. El coneixement del llenguatge, els conceptes i
metodes de la Genética Humana, aixi com la valoracid de la perspectiva genetica i genomica de la salut i la malaltia,
estableixen un marc d'aprenentatge, que és essencial avui dia en I'exercici professional de la Biomedicina i Ciéncies
de la salut.

Aquesta assignatura pretén donar una visid global i integradora de l'aplicacié de la Genética a I'estudi de I'heréncia en
I'espécie humana, posant l'accent en els métodes i téecniques especifiques que han permés l'aillament dels gens i la
caracteritzaci6 de les mutacions responsables de moltes malalties hereditaries. En harmonia amb el
desenvolupament teoric de 'assignatura, es desenvoluparan experimentalment metodologies basiques en Genética
Humana, utils per a aprendre els fonaments necessaris en la realitzacié del Diagnostic i Consell Genetic, que es
complementara amb la discussio i resolucio de casos concrets.
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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

COMPETENCIES / RESULTATS D' APRENENTATGE

1101 -

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

Capacitat d'analisi, sintesi i raonament critic en I'aplicacié del metode cientific.
Capacitat d'utilitzar les noves tecnologies de la informaci6 i la comunicacioé.
Capacitat per al treball multidisciplinari en equip i la cooperacio.

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

Capacitat per utilitzar la instrumentacié basica als laboratoris de biomedicina.

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

Coneixement de les malalties i disfuncions més freqiients.
Coneixer el paper dels gens en el cancer i el seu seguiment mitjangant marcadors tumorals.

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

Coneixer els fonaments de terapia génica.

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.

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

Coneixer les aplicacions de I'analisi genética en la identificacio d'individus i la determinacié de relacions de
parentiu.
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Coneixer les aplicacions dels coneixements adquirits en el diagnostic, la prevencio i el tractament de les
malalties humanes.

Coneixer les estratégies genétiques per a la prevenciéo de malalties hereditaries com ara el consell i el
diagnostic genetic.

Desenvolupament d'habilitats per a I'aplicacié dels coneixements adquirits al mén professional.
Diferenciar entre malalties cromosomiques, de transmissié mendeliana i multifactorials.

Saber dissenyar estratégies experimentals multidisciplinaries en I'ambit de les biociencies moleculars per a
la resolucio de problemes bioldgics complexos, especialment els relacionats amb salut humana.

Saber treballar de manera responsable i rigorosa al laboratori, considerant els aspectes de seguretat en
I'experimentacio aixi com els aspectes legals i practics sobre la manipulacid i eliminacié de residus.

Saber utilitzar les diferents fonts bibliografiques i bases de dades biologiques i usar les eines
bioinformatiques.

Tenir una visi6 integrada de les tecniques i dels métodes utilitzats per les ciéncies biomediques.

Utilitzacié de terminologia especifica de la biomedicina.

DESCRIPCIO DE CONTINGUTS

1. Introduccio a la Genética humana.

El paper de la Genetica humana en la Biomedicina i en les Ciencies de la salut. Avengos técnics i cientifics en
Genetica Humana. El Projecte genoma huma. Grans projectes internacionals en genomica. Bases de dades
genomiques. Genética Medica. Malalties genetiques i malalties hereditaries. Prevalenga i incidéncia d'una patologia.

2. Bases genetiques i moleculars dels patrons d'heréncia mendelians.

Malalties rares. Heréncia mendeliana. Mutacions de guany i de pérdua de funcié. Estudis de genealogies. Coeficient
d'endogamia. Patrons d'heréncia autosomica i lligada als cromosomes sexuals. Exemples. Patrons atipics d'heréncia.
Al-lels multiples: Grups sanguinis i antigens HLA.

3. Heterogeneitat i expressio variable dels fenotips mendelians.

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

4. Herencia mendeliana no classica: Mutacions dinamiques i empremta genomica.

Mutacions dinamiques. Mecanismes i classificacié de les expansiones de nucleotids.Anticipacié genética. Llocs
fragils. Epigenética. Epimutacions. Malalties epigenetiques i epigendomiques. Gens amb empremta.

5. Herencia mitocondrial.

El genoma mitocondrial. Caracteristiques de I'heréncia mitocondrial. Tipus de mutacions en el genoma mitocondrial.
Malalties amb heréncia mitocondrial. Exemples. Terapia de reemplagament de mitocondris.

6. Genetica de les malalties amb heréencia complexa.

Gens i Ambient. Norma de reaccié. Heréncia multifactorial continua. Herencia multifactorial discontinua. Al-lels de
vulnerabilitat genética. Estudi de les malalties complexes: estudis d'agregacié familiar; estudis de bessons: taxes de
concordanga i heretabilitat; estudis d'adopcié.

7. Identificacio de gens causants de malalties mendelianes.

Principis i estratégies. Metodologia convencional: Clonacié funcional, de gens candidats i posicional. Cartografia
genetica: clonacié de punts de trencament cromosomic, analisi de lligament i autozigositat. Metodologia genomica:
Sequienciacié del genoma/exoma complet. Decisions i criteris en la identificacié del gen causal. Panells de gens.
Aspectes etics: troballes incidentals, troballes secundaries i cribratge oportunista.

8. Identificacio de factors genétics de risc en les malalties d'heréncia complexa.

Introducci6. Estudis d'associacié caso-control. Desequilibri de lligament. Estudis d'associacio del genoma complet.
Risc poligénic. Limitacions dels estudis d'associacid. Interaccié gen-ambienti (GXE) en les malalties complexes.
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9. Geneética del cancer.

Caracteristiques fonamentals del cancer. Tipus de cancer i incidéencia. Factors de risc genetic i ambiental. Mutacions
somatiques. Mutacions germinals. Predisposicio hereditaria al cancer. Oncogens i mecanismes d'activacié. Gens
supressors de tumor. Hipotesi de Knudson. Pérdua de heterocigositad tumoral. Alteracions en la reparacio del DNA.
Inestabilitat cromosomica. Progressid tumoral. Exemples.

10. Prevencio de les malalties genétiques.

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

11. Tractament de les malalties genétiques.

Estrategies terapéutiques. Terapia geénica: tipus. Gens i construccions terapéutiques. Vectors i meétodes de
transferéncia. Malalties candidates. Assoliments i futur de la terapia génica. Aplicacié de la genomica al tractament
del cancer. Farmacogenetica i medicina personalitzada. Aspectes etics en el camp de la genética humana.

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

Les practiques de laboratori es realitzaran utilitzant mostres bioldgiques proporcionades voluntariament pel mateix
alumnat (sang). Per a la seua obtencid i analisi sera necessari disposar del corresponent consentiment informat
signat per cada estudiant. En aquells casos en els quals no s'aporte una mostra biologica, es treballara amb mostres
d'altres companys o companyes si donen el seu consentiment o amb mostres andnimes procedents del laboratori
docent.

Obtencié de DNA gendomic (gDNA) a partir de mostres de sang periférica. Amplificacié mitjangant PCR de I'exé 8 del
gen ADH3 utilitzant com a motlle el gDNA extret. Transferencia dels productes amplificats a membrana mitjangant la
técnica de dot blot. Hibridacié amb oligonucleotids especifics d'al-lel (sondes ASO) marcats amb dUTP-*digoxigenina.
Deteccié colorimétrica dels hibrids ADN-sonda i interpretacié dels resultats per a la identificacié dels diferents
genotips
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13. Laboratori de Genética Humana: Obtencié del caritotip.

Extraccido de 2 ml de sang periférica. Cultiu de limfocits. Acumulacié de ceél-lules en metafase i dispersié dels
cromosomes. Fixacid, extensid i tincid de les mostres. Observacié al microscopi optic i fotografiat. Ordenacio i
classificacié dels cromosomes.

VOLUM DE TREBALL (HORES)

ACTIVITATS PRESENCIALS
Activitat Hores
Teoria 36,00
Practiques a l'aula 8,00
Laboratori 16,00
Total hores 60,00
ACTIVITATS NO PRESENCIALS
Activitat Hores
Assisténcia a altres activitats 1,00
Elaboracio de treballs individuals o en grup 6,00
Estudi i treball autonom 40,00
Preparacio de classes 10,00
Preparacio d'activitats d'avaluacié 19,00
Resolucié de casos practics 14,00
Total hores 90,00

METODOLOGIA DOCENT

1. Classes de teoria. En les classes de teoria s'emprara basicament la classe magistral d'una durada d'1 hora. El
professor presentara els continguts més rellevants de I'assignatura, emprant els mitjans audiovisuals necessaris per
al desenvolupament agil i coherent de les mateixes. El professor deixara accessible en la plataforma de suport a la
docencia Aula Virtual, el material necessari per al correcte seguiment de les classes. Els continguts seran integrats
amb els de la resta de les activitats de I'assignatura, alhora que es promoura la seua transversalitat en relacié amb
altres assignatures de la matéria "Biomedicina molecular”.

2. Classes de laboratori. Les classes de laboratori es duran a terme en 5 sessions d'entre 4 i 2 h en funcio6 del dia
(total 16 h) i sén d'assisténcia obligatoria. Els canvis de grup Unicament es permetran mitjangant permuta entre
estudiants abans de l'inici de les practiques o quan existisquen places lliures en un altre grup.

3. Classes de problemes. En aquestes sessions, de Thora de durada, es reforgcaran els conceptes presentats en les
classes de teoria i s'estimulara la participacio activa dels alumnes a través de la discussio i resolucié de problemes i
casos clinics. El professor preparara una serie d'exercicis per a cada bloc tematic, que permetran treballar de forma
individual (mitjangant la preparacié personal dels mateixos) i de forma col-lectiva (mitjangant I'exposici6 i discussid
en la classe de grup) els aspectes més rellevants del temari.
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4. Seminaris, conferéncies o altres activitats. S'impartiran seminaris a carrec d'investigadors convidats del camp de
la Biomedicina molecular, amb la finalitat de que els estudiants coneguin i prenguin contacte amb les investigacions
actuals en les tematiques dels seus estudis.

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

AVALUACIO

- Proves objectives sobre els continguts de la materia (80%): (i) Es realitzara una avaluacié dels conceptes treballats
en les sessions teoriques, mitjangant la realitzacié d'una prova escrita al final del quadrimestre. Aquesta prova
consistira en preguntes de resposta curta i de tipus test. El valor d'aquesta prova sera el 60% de la qualificacié final de
I'assignatura; (ii) S'avaluara la capacitat de l'alumne per enfrontar-se i resoldre problemes/exercicis sobre la materia
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 qualificacio final de l'assignatura.

Seguiment individualitzat en activitats de caracter practic (20%):

L'adquisicio i comprensié dels continguts treballats en les sessions de laboratori s'avaluaran mitjangant un
guestionari de preguntes tipus test en l'Gltima sessié de practiques. Aquesta activitat representara el 10% de la
qualificacié final de I'assignatura.

L'actitud, participacio i implicacié de I'alumnat durant les sessions, aixi com I'elaboracio i presentacié d'una memoria
en la qual es recullen els resultats obtinguts i la seua corresponent discussio i interpretaci, representara el 10% de la
qualificacié final de I'assignatura. La memoria de practiques haura de lliurar-se en el termini de 15 dies naturals des
de la finalitzacié de les sessions de laboratori.

Les activitats dutes a terme en les classes de laboratori no sén recuperables i es requereix una assisténcia minima
del 80% a aquestes classes per a poder realitzar la memoria de resultats. Qualsevol abséncia haura d'estar
degudament justificada.

La nota final en primera convocatoria 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 de
cadascun dels apartats de teoria, problemes i laboratori siga igual o superior a 4 sobre 10. La nota de I'avaluacié de
cada part de l'assignatura (teoria, problemes i laboratori) obtinguda en la primera convocatoria es guardara per a la
segona convocatoria, sempre que siguen igual o major de 4 sobre 10.

La nota final en segona convocatoria seguira els mateixos criteris que en primera convocatoria excepte quan no
s'haja assistit al minim del 80% de les classes de laboratori. En aquest cas, es realitzara un examen dels conceptes i
del fonament de la metodologia utilitzada en el laboratori, que consistira en preguntes curtes i de tipus test d'opcié
multiple. Aquest examen es dura a terme en la data establerta per als examens de segona convocatoria de
l'assignatura. La nota final tindra un maxim de 9 punts, atés que no s'haura realitzat la memoria de resultats de
laboratori. Igualment, per a superar l'assignatura sera necessari obtenir una qualificacié global igual o superior a 5
sobre 10, sempre que la nota de cadascun dels apartats de teoria, problemes i examen de laboratori siga igual o
superior a 4 sobre 10.

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

L'estudiant que NO es presente a alguna de les parts de l'avaluacio, tant en primera com en segona convocatoria,
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figurara en actes com NO PRESENTAT. Aixi mateix, quan la suma de les qualificacions obtingudes en les tres parts de
I'avaluacio siga igual o superior a 5, pero alguna tinga una nota no compensable (inferior a 4 sobre 10), la qualificacid
final que figurara en actes sera suspés. En aquest cas, les qualificacions compensables obtingudes en la resta de les
parts es guardaran per a la segona convocatoria
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VICTOR B., ROMEO CASABONA CARLOS MARIA, EMALDI CIRION AITZIBER. Asesoramiento Genético en la practica
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- WEBS recomanades:

- ClinVar, https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/

33155 Genética humana



Guia Docent

. 33155 Genética humana
VNIVERSITAT ® VALENCIA

Repositori de variants genetiques i la seua interpretacio clinica.

- gnomAD, https://gnomad.broadinstitute.org

Repositori d'exomes i genomes de persones sanes amb informacié sobre variants genétiques, la seua freqiiéncia i la
seua patogenicitat.

- HGMD (Human Gene Mutation Database), https://www.hgmd.cf.ac.uk/ac/index.php

Base de dades amb variants genétiques causants de malalties mendelianes.

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

Base de dades sobre els gens humans anotats i predits que proporciona informacié gendomica, protedmica,
transcriptémica, genetica i funcional.

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

Revisions cliniques sobre malalties hereditaries. Proporciona informacié actual i especifica sobre diagnostic, maneig i
assessorament genetic.

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

Base de dades essencial sobre gens i malalties hereditaries.

- Orphanet, https://www.orpha.net/es

Portal europeu d'informacié de referencia en malalties rares i medicaments orfes.
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