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La Genetica Humana és una assignatura optativa de quart curs del Grau en Biologia de la Universitat de
Valéncia. Es de caracter teoricopractic, de 4,5 crédits ECTS i s'imparteix en el primer quadrimestre del curs
academic. Les classes teoriques es desenvoluparan en castella; al menys un dels grups de problemes,
practiques de laboratori i tutories grupals s'impartira en valencia.

La Genetica Humana estudia els mecanismes de I'heréncia i la variacié genetica en l'especie 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 visié global i integradora de I'aplicacio de la
Genetica a I'estudi de I'heréncia humana, abordant tant els principis classics com els avangos més recents
en genetica molecular, gendmica i epigenética.

S'analitzaran, a més, les bases cromosomiques i genomiques de les malalties humanes i les tecniques per
a la seua deteccié. Aixi mateix, s'estudiara la metodologia que ha permeés identificar els gens implicats en
malalties hereditaries, aixi com de variants genetiques associades al risc de desenvolupar malalties
complexes multifactorials. També s'abordaran les principals estratégies de prevencié de les malalties
genetiques, sustentades en tres pilars fonamentals: el consell genétic, el diagnostic genétic i els programes
de cribratge geneétic en la poblacié.

Els continguts tedrics es reforgaran mitjangant la discussié i resolucié de problemes i casos practics
basats en situacions cliniques reals i I'aplicacié experimental de metodologies basiques orientades a
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l'analisi de la variabilitat genetica i la interpretaci6 de dades moleculars. Finalment, I'assignatura
proporcionara les bases conceptuals i metodologiques necessaries per a interpretar criticament la
informacié genética, utilitzar amb precisié la terminologia propia de la Genética Humana i comprendre
I'impacte dels avangos en genomica i medicina personalitzada en la practica biomédica actual.

L'estudi de la Genetica Humana en I'dltim curs del grau en Biologia té una importancia estratégica, ja que
permet integrar i aplicar els coneixements genétics, moleculars i cel-lulars adquirits préeviament a l'analisi
d'un dels sistemes bioldgics més complexos i rellevants: I'espécie humana. En un escenari cientific en el
qual la gendmica esta transformant profundament la biomedicina, la biotecnologia i la salut publica, la
formaciéo en Genetica Humana resulta essencial perque els futurs bidlegs i les futures bidlogues
comprenguen les bases bioldgiques de la malaltia, participen en equips multidisciplinaris i afronten amb
rigor cientific i etic els desafiaments associats a I'is de la informacié genética.

CONEIXEMENTS PREVIS

RELACIO AMB ALTRES ASSIGNATURES DE LA MATEIXA TITULACIO

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

COMPETENCIES / 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 area d'estudi) per emetre judicis que incloguen una reflexié sobre temes rellevants d'indole
social, cientifica o ética.

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

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

Aplicar principis de fisica, quimica i geologia a I'ambit de la biologia.
Desenvolupar habilitats necessaries per a poder dur a terme una activitat professional, amb una actitud
proactiva cap al mén laboral amb un esperit innovador i emprenedor, sent capagos d'utilitzar criteris de

sostenibilitat, dins d'un marc de I'ética de I'activitat professional.

Dissenyar experiments i desenvolupar-los mitjangant I's adequat de técniques i instrumental cientific,
complint les normes de seguretat en els laboratoris.

Interpretar, analitzar, avaluar, processar i sintetitzar dades i informacié bioldgica aplicant métodes
matematics i estadistics.

Interpretar els parametres moleculars, genetics i bioquimics d¢interes clinic, i interpretar les analisis
bioquimiques en relacié a patologies d;organs o sistemes funcionals, aixi com les analisis de la variacio
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genomica patologica i la identificacio d;individus.

Interpretar els parametres moleculars, genetics i bioquimics d'interés clinic, i interpretar les analisis
bioquimiques en relacié amb patologies d'0rgans o sistemes funcionals, aixi com les analisis de la variacié
genomica patologica i la identificacié d'individus.

Interpretar i aplicar les principals normes legislatives a la gestié en tasques professionals dins de I'ambit
de la biologia.

Organitzar, planificar i gestionar la informacio, permetent analitzar, sintetitzar i desenvolupar raonaments
critics que els habilite per a la resolucié de problemes i els capacite per a la presa de decisions i la
realitzacié treballs.

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

Que els estudiants sapien aplicar els seus coneixements al seu treball o vocacié d'una forma professional i
posseisquen les competéncies que solen demostrar-se per mitja de l'elaboracid i defensa d'argumentsii la
resolucio de problemes dins de la seua area d'estudi.

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

DESCRIPCIO DE CONTINGUTS

1. Introduccié a la Genética Humana

El paper de la Genetica Humana en la Biologia Sanitaria i en la Biomedicina. L'especie humana com a
subjecte d'estudi en la investigacié geneética. Principis etics basics en la investigacié biomedica. Avancos
cientifics i tecnics en Genetica Humana. El Projecte Genoma Huma. Grans projectes internacionals en
genomica. Principals bases de dades genetiques i genomiques. Malalties genétiques i malalties
hereditaries. Prevalenca i incidéncia d'una malaltia.

2. El paper de I'epigenética en les malalties humanes

L'epigenoma huma. Caracters epigenetics i epial-lels.. Principals mecanismes epigenétics. Modificacions
epigenétiques programades. Trastorns epigenetics. Canvis epigenétics induits per 'ambient.

3. Bases cromosomiques i genomiques de les malalties: Canvis en els autosomes.

Estudi del cariotip huma. Alteracions en el cariotip i técniques d'analisis. Gametogénesi i mutagénesi.
Variacions cromosomiques estructurals: tipus i efectes patologics. Variacions cromosomiques
numeriques: tipus i efectes patologics. Disomia uniparental. Cromosomes marcadors. Principals
sindromes cromosomiques.

4. Bases cromosomiques i genomiques de les malalties: Canvis en els cromosomes sexuals.
Compensacié de la dosi genica. Mecanisme d'inactivacié del cromosoma X. Dosi génica i aneuploidies
dels cromosomes sexuals. Llocs fragils. La sindrome del cromosoma X fragil: Anticipacié i mutacions
dinamiques. Microdelecions del cromosoma Y i infertilitat masculina.

5. Heréncia monogeénica i mitocondrial: patrons de transmissio i bases moleculars.

Malalties rares. Heréncia mendeliana. Mutacions de guany i de pérdua de funci6. Patrons d'heréncia i
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estudis de genealogies. Factors que afegeixen complexitat als patrons d'heréncia basics: penetrancia
reduida, expressivitat variable, modificadors geneétics, aparicié de noves mutacions, mosaicisme gonadal,
impronta genética, heterogeneitat de locus, pleiotropia. Herencia mitocondrial.

6. Genética de les malalties amb heréncia complexa

Gens i Ambient. Heréncia multifactorial continua. Herencia multifactorial discontinua. Malformacions
congeénites i malalties en la poblacié adulta. Factors de vulnerabilitat genetica. Estudis d'agregacié familiar.
Estudis de bessons: taxes de concordanca i heretabilitat. Estudis d'adopcié.

7. Genetica del cancer

Caracteristiques fonamentals del cancer. Tipus de cancer i incidencia. Factors de risc. Predisposicié
hereditaria al cancer. Gens implicats en cancer. Mutacions inductores i mutacions passatgeres en el
cancer. Mecanismes moleculars d'activacié de protooncogens. Gens supressors de tumor i gens implicats
en la reparacié dels errors en el DNA. El retinoblastoma i la hipotesi de Knudson. Mdltiples funcions del gen
TP53. Una visi6 del cancer a nivell gendomic. La progressio tumoral en la poliposi adenomatosa del colon.
8. Identificacio dels gens implicats en les malalties humanes

Identificacié dels gens responsables de les malalties mendelianes: metodologies convencional i gendmica,
clonacio posicional i analisi de lligament, seqlienciacié de panells de gens, de I'exoma o0 genoma complet.
Troballes incidentals i cribratge oportunista. Identificacié6 de factors genetics de risc en les malalties
complexes: estudis d'associacié caso-control, estudis d'associacié de genoma complet (GWAS, Genome
Wide Association Studies), riesc poligénic.

9. Prevencio de les malalties genétiques

Consell genétic: objectius, indicacions i etapes del procés. Diagnostic genétic: preimplantacional i prenatal.
Proves de cribratge genétic en la poblacio: cribratge neonatal i cribratge de portadors d'al-lels recessius.
10. Tractament de les malalties genétiques

Estrategies terapeutiques. Terapia génica: tipus, gens i construccions terapeutiques, vectors i metodes de
transferencia. Malalties candidates. Aplicacié de la genomica al tractament del cancer. Edicié6 genomica.
Terapia de reemplagament de mitocondris. Farmacogenetica i medicina personalitzada. Implicacions
etiques i socials de la Genética humana.

11. Practiques de laboratori

Les practiques es realitzaran utilitzant mostres biologiques proporcionades voluntariament pel propi
alumnat (saliva). 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 bioldgica, es
treballara amb mostres d'altres companys o companyes si donen el seu consentiment o amb mostres
anonimes de DNA procedents del laboratori docent.

PRACTICA 1. Obtencié de DNA genomic (gDNA). A partir de mostres de saliva del alumnat s'aillara gDNA
mitjancant lisi cel-lular, precipitacié de proteines amb una solucio salina saturada i la posterior recuperacié
del DNA.

PRACTICA 2. Identitat genética. Genotipat d'un marcador minisatél-lit localitzat en el gen DRD4.
Identificacié dels cromosomes X e Y després de I'amplificacié per PCR d'un fragment del gen amelogenina
(AMELX / AMELY). Determinacié serologica del grup sanguini ABO. Interpretacié conjunta dels resultats
obtinguts i elaboracié de perfils genétics individualitzats i assignacié de la identitat d'una mostra
problema.

PRACTICA 3. Deteccié genética dhipolactasia. Genotipat del polimorfisme d'un sol nucledtid (SNP)
rs4988235 (-13910 C>T) localitzat en una regié reguladora del gen de la lactasa (LCT). Depenent de I'al-lel
present, aquest polimorfisme s'associa amb la hipolactasia de I'adult o amb la persisténcia de I'activitat
lactasa en l'edat adulta. El genotipat es dura a terme mitjangant la técnica PCR-RFLP (Polymerase Chain
Reaction—Restriction Fragment Length Polymorphism), seguida de l'analisi dels fragments obtinguts
mitjangant electroforesis en gel d'agarosa.

12. Resolucio de problemes i estudi de casos clinics

Analisi de genealogies i determinacio del patré d'heréncia. Calcul del risc genétic i risc de recurrencia d'una
malaltia. Assignacié de probabilitats en genetica forense i en proves de paternitat. Analisi de Illigament.

36852 Genetica Humana



Guia Docent
36852 Genética Humana

VNIVERSITAT ® VALENCIA

Determinacié del valor LOD. Diagnostic geneétic indirecte mitjangant marcadors moleculars. Estudis
d'associacié caso-control: calcul de I'0dd ratio.

VOLUM DE TREBALL (HORES)

ACTIVITATS PRESENCIALS
Activitat Hores
Tutories 2,00
Teoria 27,00
Practiques a l'aula 6,00
Laboratori 10,00
Total hores 45,00
ACTIVITATS NO PRESENCIALS
Activitat Hores
Assisténcia a altres activitats 0,00
Elaboracio de treballs individuals o en grup 7,50
Estudi i treball autbnom 60,00
Preparacio de classes 0,00
Preparacio d'activitats d'avaluacié 0,00
Resolucié de casos practics 0,00
Total hores 67,50

METODOLOGIA DOCENT

Les seglients 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'emprara basicament la_classe expositiva. El professorat presentara els continguts més rellevants de
l'assignatura, emprant els mitjans audiovisuals necessaris per al desenvolupament agil i coherent
d'aquestes. El professorat deixara accessible en la plataforma de suport a la docéncia, Aula Virtual, el
material necessari per al correcte seguiment de les classes de teoria.

S'utilitzara la metodologia d'aula invertida per a I'iltim tema del programa, dedicat al tractament de les
malalties genetiques. Els diferents apartats del tema seran preparats i presentats per diferents grups
d'estudiants. El professorat proporcionara un guié de treball i indicara les bases de dades i fonts
bibliografiques on I'alumnat haura de cercar la informacio necessaria per a la preparacié de cada apartat.
Posteriorment, cada grup exposara el seu treball al conjunt de la classe. Durant tot el procés, el professorat
actuara orientant I'aprenentatge, resolent dubtes i supervisant que els conceptes fonamentals de cada
seccio siguen abordats i explicats adequadament. Este tema resulta especialment adequat per a abordar-
se aplicant aquesta metodologia, donat el seu caracter integrador i aplicat. Permetra als i les estudiants
connectar els coneixements adquirits al llarg del curs amb les estrategies terapeutiques actualment
emprades en medicina de precisio, afavorint una visié global de la genéetica humana i del seu impacte en la
practica clinica. A més, la seua estreta relaci6 amb els avangos recents en terapia genica i genomica
contribueixen a incrementar la motivacié de I'alumnat i a fomentar I'aprenentatge autonom i el pensament
critic.

2. Classes practiques 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 ultima sessié d'1 h (total 10 h) i sén d'assisténcia obligatoria. Les classes de
problemes consten de 6 sessions d'1 h. En elles es reforgaran els conceptes presentats en les classes de
teoria i s'estimulara la participacié activa del alumnat a través de la discussié i resolucio de problemes i
estudi de casos. El professorat preparara una col-leccié 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 discussié en la classe de grup) els aspectes més rellevants del temari.

3. Tutories de grup. En dues sessions d'1 h de duracié cadascuna es revisaran aquells conceptes teorics,
practics i de resolucié de problemes que presenten una major complexitat o dificultat per a I'alumnat.
4.Tutories personalitzades. A l'alumnat se li instara que utilitze aquest recurs per a assessorar-se i
comentar amb el professorat qualsevol tema sobre el programa, I'assignatura, o els estudis de grau.

Resum de metodologies docents:

- Classe expositiva i classe practica.

- Cerca d'informacié

- Aprenentatge basat en la resolucio d'exercicis i problemes.
- Analisi i estudis de casos

AVALUACIO

1. Proves consistents en examens escrits (70%)

(i) Avaluacié dels continguts teorics (50%): Els coneixements adquirits en les sessions teoriques
s'avaluaran mitjangant una prova escrita que es realitzara en finalitzar el quadrimestre. Aquesta prova
constara de preguntes de resposta curta i de tipus test d'opcié multiple. Aquesta activitat representara el
50% de la qualificacio final de I'assignatura.

(i) Avaluacié de la resolucié de problemes i exercicis (20%): La capacitat de I'alumnat per a analitzar i
resoldre problemes i exercicis relacionats amb els continguts de l'assignatura, s'avaluara mitjangant una
prova escrita que es realitzara junt amb la prova de teoria en finalitzar el quadrimestre. Aquesta activitat
representara el 20% de la qualificacié final de l'assignatura.

2. Activitat d'aula invertida sobre tractaments genétics (10%)

L'alumnat haura de preparar i exposar un tractament aplicat a una malaltia genética, seguint la
metodologia d'aula invertida. En l'avaluacié es tindran en compte la qualitat i el rigor dels continguts
presentats, la capacitat de sintesi, la claredat expositiva i la participacio en la discussio posterior. Aquesta
activitat representara el 10% de la qualificacio final de I'assignatura.

3. Avaluacio6 de les sessions de practiques en laboratori (20%)

L'avaluacio de les practiques de laboratori tindra en compte:

(i) L'adquisicié i la comprensié dels continguts treballats en les sessions de laboratori que s'avaluaran
mitjangant un questionari de preguntes tipus test en I'Ultima sessi6 de practiques. Aquesta activitat
representara el 10% de la qualificacié final de I'assignatura.

(i) La actitud, participacié i implicacié de I'alumnat durant les sessions, aixi com I'elaboraci6 i presentacié
d'una memoria en la qual s'arrepleguen els resultats obtinguts i la seua corresponent discussio i
interpretacid. Aquesta activitat representara el 10% de la qualificacio final de I'assignatura. La memoria de
practiques haura de lliurar-se en el termini de 15 dies naturals des de la finalitzacio de les sessions de
laboratori.

Les activitats dutes a terme en les classes de laboratori no sén recuperables i es requereix una assistencia
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 qualificacio 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'avaluacié de cada part de I'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 este 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 establida 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.

El/l'estudiant que NO es presente a alguna de les parts de l'avaluacio, tant en primera com en segona
convocatoria, figurara en actes com NO PRESENTAT. Aixi mateix, quan la suma de les qualificacions
obtingudes en les tres parts de l'avaluacié siga igual o superior a 5, pero alguna d'elles tinga una nota no
compensable (inferior a 4 sobre 10), la qualificacio final que figurara en actes sera suspeés. En aquest cas,
les qualificacions compensables obtingudes en el resta de las parts es guardaran per a la segona
convocatoria.

BIBLIOGRAFIA

Bibliografia basica

- COHN R, SCHERER S and HAMOSH A. Thompson y Thompson. Genética y gendmica en medicina, 2024
(9a Ed). Editorial Elsevier. ISBN: 9788413826974.

- JORDE LYNN B., CAREI JOHN C., BAMSHAD MICHAEL J. Medical Genetics and Genomics, 2026 (7a Ed).
Editorial Elsevier. ISBN: 978-0443115165. La sisena edicié esta traduida al castella (Genética médica,
2021, Editorial Elsevier Espafia SL. ISBN 978-84-9113-797-9; eISBN: 978-84-9113-880-8).

- 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 (5a ed, ISNB 0815345895); 2010 (4a ed,ISBN
9780815341499) Garland Science/Taylor & Francis Group. La tercera edicio té traduccié al castella (2006,
Mc.Graw-Hill Interamericana, ISBN970-10-5135-1).

- TURNPENNY P. and ELLARD S., CLEAVER R. Emery. Elementos de genética médica. 2022 (16a Ed).
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Elsevier. ISBN 9788413821689.
Recursos complementaris:

- CRESPILLO MARQUEZ Manuel C i BARRI CABALLERO Pedro A. Genética Forense. Del laboratorio a los
Tribunales. 2019. Editorial Diaz de Santos. ISBN: 9788490522134.

- ClinVar, https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/
Repositori de variants genetiques i la seua interpretacio clinica.

- gnomAD, https://gnomad.broadinstitute.org
Repositori d'exomas i genomes de persones sanes amb informacié sobre variants genétiques, la seua
freqliencia i la seua patogenicitat.

- HGMD (Human Gene Mutation Database), https://www.hgmd.cf.ac.uk/ac/index.php
Base de dades amb variants genetiques causants de malalties mendelianes.

- GeneCards, http://www.genecards.org/
Base de dades sobre els gens humans anotats i predits que proporciona informacié genomica, protedmica,
transcriptdmica, genética i funcional.

- GeneReviews, http://www.genereviews.org/
Revisions cliniques sobre malalties hereditaries. Proporciona informacié actual i especifica sobre
diagnostic, maneig i assessorament geneétic.

- OMIM (En linia 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'informacio de referéncia en malalties rares i medicaments orfes.
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