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RESUM

La Genètica Humana és una assignatura optativa de quart curs del Grau en Biologia de la Universitat de
València. És de caràcter teoricopràctic, de 4,5 crèdits ECTS i s'imparteix en el primer quadrimestre del curs
acadèmic. Les classes teòriques es desenvoluparan en castellà; al menys un dels grups de problemes,
pràctiques de laboratori i tutories grupals s'impartirà en valencià.
La Genètica Humana estudia els mecanismes de l'herència i la variació genètica en l'espècie humana,
constituint una disciplina fonamental per a comprendre les bases moleculars de la salut i la malaltia.
Aquesta assignatura té com a objectiu proporcionar una visió global i integradora de l'aplicació de la
Genètica a l'estudi de l'herència humana, abordant tant els principis clàssics com els avanços més recents
en genètica molecular, genòmica i epigenètica.
S'analitzaran, a més, les bases cromosòmiques i genòmiques de les malalties humanes i les tècniques per
a la seua detecció. Així mateix, s'estudiarà la metodologia que ha permès identificar els gens implicats en
malalties hereditàries, així com de variants genètiques associades al risc de desenvolupar malalties
complexes multifactorials. També s'abordaran les principals estratègies de prevenció de les malalties
genètiques, sustentades en tres pilars fonamentals: el consell genètic, el diagnòstic genètic i els programes
de cribratge genètic en la població.
Els continguts teòrics es reforçaran mitjançant la discussió i resolució de problemes i casos pràctics
basats en situacions clíniques reals i l'aplicació experimental de metodologies bàsiques orientades a



Guia Docent
36852 Genètica Humana

36852 Genètica Humana 2 / 8

l'anàlisi de la variabilitat genètica i la interpretació de dades moleculars. Finalment, l'assignatura
proporcionarà les bases conceptuals i metodològiques necessàries per a interpretar críticament la
informació genètica, utilitzar amb precisió la terminologia pròpia de la Genètica Humana i comprendre
l'impacte dels avanços en genòmica i medicina personalitzada en la pràctica biomèdica actual. 
L'estudi de la Genètica Humana en l'últim curs del grau en Biologia té una importància estratègica, ja que
permet integrar i aplicar els coneixements genètics, moleculars i cel·lulars adquirits prèviament a l'anàlisi
d'un dels sistemes biològics més complexos i rellevants: l'espècie humana. En un escenari científic en el
qual la genòmica està transformant profundament la biomedicina, la biotecnologia i la salut pública, la
formació en Genètica Humana resulta essencial perquè els futurs biòlegs i les futures biòlogues
comprenguen les bases biològiques de la malaltia, participen en equips multidisciplinaris i afronten amb
rigor científic i ètic els desafiaments associats a l'ús de la informació genètica.
 

 

CONEIXEMENTS PREVIS

RELACIÓ AMB ALTRES ASSIGNATURES DE LA MATEIXA TITULACIÓ

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

COMPETÈNCIES / RESULTATS D' APRENENTATGE

1106 - Grau en Biologia

(CB3) Que els estudiants tinguen la capacitat d'arreplegar i interpretar dades rellevants (normalment dins
de la seua àrea d'estudi) per emetre judicis que incloguen una reflexió sobre temes rellevants d'índole
social, científica o ètica.

(CB4) Que els estudiants puguen transmetre informació, idees, problemes i solucions a un públic tant
especialitzat com no especialitzat.

(CB5) Que els estudiants hagen desenvolupat aquelles habilitats d'aprenentatge necessàries per a
emprendre estudis posteriors amb un alt grau d'autonomia.

Aplicar principis de física, química i geologia a l'àmbit de la biologia.

Desenvolupar habilitats necessàries per a poder dur a terme una activitat professional, amb una actitud
proactiva cap al món laboral amb un esperit innovador i emprenedor, sent capaços d'utilitzar criteris de
sostenibilitat, dins d'un marc de l'ètica de l'activitat professional.

Dissenyar experiments i desenvolupar-los mitjançant l'ús adequat de tècniques i instrumental científic,
complint les normes de seguretat en els laboratoris.

Interpretar, analitzar, avaluar, processar i sintetitzar dades i informació biològica aplicant mètodes
matemàtics i estadístics.

Interpretar els paràmetres moleculars, genètics i bioquímics d¿interès clínic, i interpretar les anàlisis
bioquímiques en relació a patologies d¿òrgans o sistemes funcionals, així com les anàlisis de la variació
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genòmica patològica i la identificació d¿individus.

Interpretar els paràmetres moleculars, genètics i bioquímics d'interés clínic, i interpretar les anàlisis
bioquímiques en relació amb patologies d'òrgans o sistemes funcionals, així com les anàlisis de la variació
genòmica patològica i la identificació d'individus.

Interpretar i aplicar les principals normes legislatives a la gestió en tasques professionals dins de l'àmbit
de la biologia.

Organitzar, planificar i gestionar la informació, permetent analitzar, sintetitzar i desenvolupar raonaments
crítics que els habilite per a la resolució de problemes i els capacite per a la presa de decisions i la
realització treballs.

Que els estudiants hagen demostrat posseir i comprendre coneixements en una àrea d'estudi que parteix
de la base de l'educació secundària general, i se sol trobar a un nivell que, si bé descansa en llibres de text
avançats, inclou també alguns aspectes que impliquen coneixements procedents de l'avantguarda del seu
camp d'estudi.

Que els estudiants sàpien aplicar els seus coneixements al seu treball o vocació d'una forma professional i
posseïsquen les competències que solen demostrar-se per mitjà de l'elaboració i defensa d'arguments i la
resolució de problemes dins de la seua àrea d'estudi.

Utilitzar el llenguatge científic, tant oral com escrit, en diversos registres, sent capaços de triar el nivell
d'acord amb l'auditori i/o lectors als quals vaja dirigit. Emprar les llengües foranes més habituals en cada
disciplina com a vehicle de comunicació en un sistema globalitzat.

DESCRIPCIÓ DE CONTINGUTS

1. Introducció a la Genètica Humana
El paper de la Genètica Humana en la Biologia Sanitària i en la Biomedicina. L'espècie humana com a
subjecte d'estudi en la investigació genètica. Principis ètics bàsics en la investigació biomèdica. Avanços
científics i tècnics en Genètica Humana. El Projecte Genoma Humà. Grans projectes internacionals en
genòmica. Principals bases de dades genètiques i genòmiques. Malalties genètiques i malalties
hereditàries. Prevalença i incidència d'una malaltia.
2. El paper de l'epigenètica en les malalties humanes
L'epigenoma humà. Caràcters epigenètics i epial·lels.. Principals mecanismes epigenètics. Modificacions
epigenètiques programades. Trastorns epigenètics. Canvis epigenètics induïts per l'ambient. 
3. Bases cromosòmiques i genòmiques de les malalties: Canvis en els autosomes.
Estudi del cariotip humà. Alteracions en el cariotip i tècniques d'anàlisis.  Gametogènesi i mutagènesi.
Variacions cromosòmiques estructurals: tipus i efectes patològics. Variacions cromosòmiques
numèriques: tipus i efectes patològics. Disomia uniparental. Cromosomes marcadors. Principals
síndromes cromosòmiques.
4. Bases cromosòmiques i genòmiques de les malalties: Canvis en els cromosomes sexuals.
Compensació de la dosi gènica. Mecanisme d'inactivació del cromosoma X. Dosi gènica i aneuploïdies
dels cromosomes sexuals. Llocs fràgils. La síndrome del cromosoma X fràgil: Anticipació i mutacions
dinàmiques. Microdelecions del cromosoma Y i infertilitat masculina.
5. Herència monogènica i mitocondrial: patrons de transmissió i bases moleculars. 
Malalties rares. Herència mendeliana. Mutacions de guany i de pèrdua de funció. Patrons d'herència i



Guia Docent
36852 Genètica Humana

36852 Genètica Humana 4 / 8

estudis de genealogies. Factors que afegeixen complexitat als patrons d'herència bàsics: penetrància
reduïda, expressivitat variable, modificadors genètics, aparició de noves mutacions, mosaïcisme gonadal,
impronta genètica, heterogeneïtat de locus, pleiotropia. Herència mitocondrial. 
6. Genètica de les malalties amb herència complexa
Gens i Ambient. Herència multifactorial contínua. Herència multifactorial discontínua. Malformacions
congènites i malalties en la població adulta. Factors de vulnerabilitat genètica. Estudis d'agregació familiar.
Estudis de bessons: taxes de concordança i heretabilitat. Estudis d'adopció. 
7. Genètica del càncer
Característiques fonamentals del càncer. Tipus de càncer i incidència. Factors de risc. Predisposició
hereditària al càncer. Gens implicats en càncer. Mutacions inductores i mutacions passatgeres en el
càncer. Mecanismes moleculars d'activació de protooncogens. Gens supressors de tumor i gens implicats
en la reparació dels errors en el DNA. El retinoblastoma i la hipòtesi de Knudson. Múltiples funcions del gen
TP53. Una visió del càncer a nivell genòmic. La progressió tumoral en la poliposi adenomatosa del còlon.
8.  Identificació dels gens implicats en les malalties humanes
Identificació dels gens responsables de les malalties mendelianes: metodologies convencional i genòmica,
clonació posicional i anàlisi de lligament, seqüenciació de panells de gens, de l'exoma o genoma complet.
Troballes incidentals i cribratge oportunista. Identificació de factors genètics de risc en les malalties
complexes: estudis d'associació caso-control, estudis d'associació de genoma complet (GWAS, Genome
Wide Association Studies), riesc poligènic.
9. Prevenció de les malalties genètiques
Consell genètic: objectius, indicacions i etapes del procés. Diagnòstic genètic: preimplantacional i prenatal.
Proves de cribratge genètic en la població: cribratge neonatal i cribratge de portadors d'al·lels recessius. 
10. Tractament de les malalties genètiques
Estratègies terapèutiques. Teràpia gènica: tipus, gens i construccions terapèutiques, vectors i mètodes de
transferència. Malalties candidates. Aplicació de la genòmica al tractament del càncer. Edició genòmica.
Teràpia de reemplaçament de mitocondris. Farmacogenètica i medicina personalitzada. Implicacions
ètiques i socials de la Genètica humana.
11. Pràctiques de laboratori
Les pràctiques es realitzaran utilitzant mostres biològiques proporcionades voluntàriament pel propi
alumnat (saliva). Per a la seua obtenció i anàlisi serà necessari disposar del corresponent consentiment
informat signat per cada estudiant. En aquells casos en els quals no s'aporte una mostra biològica, es
treballarà amb mostres d'altres companys o companyes si donen el seu consentiment o amb mostres
anònimes de DNA procedents del laboratori docent.
PRÀCTICA 1. Obtenció de DNA genòmic (gDNA). A partir de mostres de saliva del alumnat s'aïllarà gDNA
mitjançant lisi cel·lular, precipitació de proteïnes amb una solució salina saturada i la posterior recuperació
del DNA.
PRÀCTICA 2. Identitat genètica. Genotipat d'un marcador minisatèl·lit localitzat en el gen DRD4.
Identificació dels cromosomes X e Y després de l'amplificació per PCR d'un fragment del gen amelogenina
(AMELX / AMELY). Determinació serològica del grup sanguini ABO. Interpretació conjunta dels resultats
obtinguts i elaboració de perfils genètics individualitzats i assignació de la identitat d'una mostra
problema. 
PRÀCTICA 3. Detecció genètica d'hipolactasia. Genotipat del polimorfisme d'un sol nucleòtid (SNP)
rs4988235 (−13910 C>T) localitzat en una regió reguladora del gen de la lactasa (LCT). Depenent de l'al·lel
present, aquest polimorfisme s'associa amb la hipolactasia de l'adult o amb la persistència de l'activitat
lactasa en l'edat adulta. El genotipat es durà a terme mitjançant la tècnica PCR-RFLP (Polymerase Chain
Reaction–Restriction Fragment Length Polymorphism), seguida de l'anàlisi dels fragments obtinguts
mitjançant electroforesis en gel d'agarosa.
12. Resolució de problemes i estudi de casos clínics
Anàlisi de genealogies i determinació del patró d'herència. Càlcul del risc genètic i risc de recurrència d'una
malaltia. Assignació de probabilitats en genètica forense i en proves de paternitat. Anàlisi de lligament.
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Determinació del valor LOD. Diagnòstic genètic indirecte mitjançant marcadors moleculars. Estudis
d'associació caso-control: càlcul de l'Odd ràtio.
 

VOLUM DE TREBALL (HORES)

ACTIVITATS PRESENCIALS

Activitat Hores
Tutories 2,00
Teoria 27,00
Pràctiques a l'aula 6,00
Laboratori 10,00

Total hores 45,00

ACTIVITATS NO PRESENCIALS

Activitat Hores
Assistència a altres activitats 0,00
Elaboració de treballs individuals o en grup 7,50
Estudi i treball autònom 60,00
Preparació de classes 0,00
Preparació d'activitats d'avaluació 0,00
Resolució de casos pràctics 0,00

Total hores 67,50

METODOLOGIA DOCENT

Les següents metodologies docents s'utilitzaran per al desenvolupament d'aquesta assignatura:
1. Classes de teoria. Sessions d'una hora per a cobrir aquesta faceta docent. En les classes de teoria
s'emprarà  bàsicament la classe expositiva. El professorat presentarà els continguts més rellevants de
l'assignatura, emprant els mitjans audiovisuals necessaris per al desenvolupament àgil i coherent
d'aquestes. El professorat deixarà accessible en la plataforma de suport a la docència, Aula Virtual, el
material necessari per al correcte seguiment de les classes de teoria. 
S'utilitzarà la metodologia d'aula invertida per a l'últim tema del programa, dedicat al tractament de les
malalties genètiques. Els diferents apartats del tema seran preparats i presentats per diferents grups
d'estudiants. El professorat proporcionarà un guió de treball i indicarà les bases de dades i fonts
bibliogràfiques on l'alumnat haurà de cercar la informació necessària per a la preparació de cada apartat.
Posteriorment, cada grup exposarà el seu treball al conjunt de la classe. Durant tot el procés, el professorat
actuarà orientant l'aprenentatge, resolent dubtes i supervisant que els conceptes fonamentals de cada
secció siguen abordats i explicats adequadament. Este tema resulta especialment adequat per a abordar-
se aplicant aquesta metodologia, donat el seu caràcter integrador i aplicat. Permetrà als i les estudiants
connectar els coneixements adquirits al llarg del curs amb les estratègies terapèutiques actualment
emprades en medicina de precisió, afavorint una visió global de la genètica humana i del seu impacte en la
pràctica clínica. A més, la seua estreta relació amb els avanços recents en teràpia gènica i genòmica
contribueixen a incrementar la motivació de l'alumnat i a fomentar l'aprenentatge autònom i el pensament
crític. 
2. Classes pràctiques de laboratori i de problemes. Les classes de laboratori es duran a terme en 3
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sessions de 3 hores i una última sessió d'1 h (total 10 h) i són d'assistència obligatòria. Les classes de
problemes consten de 6 sessions d'1 h. En elles es reforçaran els conceptes presentats en les classes de
teoria i s'estimularà la participació activa del alumnat a través de la discussió i resolució de problemes i
estudi de casos. El professorat prepararà una col·lecció d'exercicis per a cada bloc temàtic, que permetran
treballar de manera individual (mitjançant la preparació personal dels mateixos) i de manera col·lectiva
(mitjançant l'exposició i discussió en la classe de grup) els aspectes més rellevants del temari.
3. Tutories de grup. En dues sessions d'1 h de duració cadascuna es revisaran aquells conceptes teòrics,
pràctics i de resolució de problemes que presenten una major complexitat o dificultat per a l'alumnat.
4.Tutories personalitzades. A l'alumnat se li instarà que utilitze aquest recurs per a assessorar-se i
comentar amb el professorat qualsevol tema sobre el programa, l'assignatura, o els estudis de grau.

Resum de metodologies docents:
-    Classe expositiva i classe pràctica.
-    Cerca d'informació
-    Aprenentatge basat en la resolució d'exercicis i problemes.
-    Anàlisi i estudis de casos

AVALUACIÓ

1. Proves consistents en exàmens escrits (70%)
(i) Avaluació dels continguts teòrics (50%): Els coneixements adquirits en les sessions teòriques
s'avaluaran mitjançant una prova escrita que es realitzarà en finalitzar el quadrimestre. Aquesta prova
constarà de preguntes de resposta curta i de tipus test d'opció múltiple. Aquesta activitat representarà el
50% de la qualificació final de l'assignatura.
(ii) Avaluació de la resolució de problemes i exercicis (20%): La capacitat de l'alumnat per a analitzar i
resoldre problemes i exercicis relacionats amb els continguts de l'assignatura, s'avaluarà mitjançant una
prova escrita que es realitzarà junt amb la prova de teoria en finalitzar el quadrimestre. Aquesta activitat
representarà el 20% de la qualificació final de l'assignatura.
2. Activitat d'aula invertida sobre tractaments genètics (10%)
L'alumnat haurà de preparar i exposar un tractament aplicat a una malaltia genètica, seguint la
metodologia d'aula invertida. En l'avaluació es tindran en compte la qualitat i el rigor dels continguts
presentats, la capacitat de síntesi, la claredat expositiva i la participació en la discussió posterior. Aquesta
activitat representarà el 10% de la qualificació final de l'assignatura.
3. Avaluació de les sessions de pràctiques en laboratori (20%)
L'avaluació de les pràctiques de laboratori tindrà en compte:
(i) L'adquisició i la comprensió dels continguts treballats en les sessions de laboratori que s'avaluaran
mitjançant un qüestionari de preguntes tipus test en l'última sessió de pràctiques. Aquesta activitat
representarà el 10% de la qualificació final de l'assignatura.
(ii) La actitud, participació i implicació de l'alumnat durant les sessions, així com l'elaboració i presentació
d'una memòria en la qual s'arrepleguen els resultats obtinguts i la seua corresponent discussió i
interpretació. Aquesta activitat representarà el 10% de la qualificació final de l'assignatura. La memòria de
pràctiques haurà de lliurar-se en el termini de 15 dies naturals des de la finalització de les sessions de
laboratori. 
Les activitats dutes a terme en les classes de laboratori no són recuperables i es requereix una assistència
mínima del 80% a aquestes classes per a poder realitzar la memòria de resultats. Qualsevol absència haurà
d'estar degudament justificada. 
La nota final en primera convocatòria serà la suma de les notes aconseguides en els diferents apartats.
Per a superar l'assignatura serà necessari obtenir una qualificació global igual o superior a 5 sobre 10,
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sempre que la nota de cadascun dels apartats de teoria, problemes i laboratori siga igual o superior a 4
sobre 10. 
La nota de l'avaluació de cada part de l'assignatura (teoria, problemes i laboratori) obtinguda en la primera
convocatòria es guardarà per a la segona convocatòria, sempre que siguen igual o major de 4 sobre 10.
La nota final en segona convocatòria seguirà els mateixos criteris que en primera convocatòria excepte
quan no s'haja assistit al mínim del 80% de les classes de laboratori. En este cas, es realitzarà un examen
dels conceptes i del fonament de la metodologia utilitzada en el laboratori, que consistirà en preguntes
curtes i de tipus test d'opció múltiple. Aquest examen es durà a terme en la data establida per als exàmens
de segona convocatòria de l'assignatura. La nota final tindrà un màxim de 9 punts, atès que no s'haurà
realitzat la memòria de resultats de laboratori. Igualment, per a superar l'assignatura serà necessari obtenir
una qualificació 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 pràctiques de laboratori es guardarà per al següent curs, si és igual o superior a 5 punts
sobre 10.
El/l'estudiant  que NO es presente a alguna de les parts de l'avaluació, tant en primera com en segona
convocatòria, figurarà en actes com NO PRESENTAT. Així mateix, quan la suma de les qualificacions
obtingudes en les tres parts de l'avaluació siga igual o superior a 5, però alguna d'elles tinga una nota no
compensable (inferior a 4 sobre 10), la qualificació final que figurarà en actes serà suspès. En aquest cas,
les qualificacions compensables obtingudes en el resta de las parts es guardaran per a la segona
convocatòria.
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Revisions clíniques sobre malalties hereditàries. Proporciona informació actual i específica sobre
diagnòstic, maneig i assessorament genètic.

- OMIM (En línia Mendelian Inheritance in Man), https://omim.org/
Base de dades essencial sobre gens i malalties hereditàries.

- Orphanet, https://www.orpha.net/es
Portal europeu d'informació de referència en malalties rares i medicaments orfes.


