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Informaci6 general de l'assignatura

oN SEMESTRE - GRAU- JUN/SET
Grau/Master Caracter Modalitat

Caracter
Grau en Medicina 1 TRONCAL Presencial

Nombre de credits 6
assignatura (ECTS)

Tipus d'activitat, crédits Tipu s
i grups S PRALAB PRAULA TEORIA
d'activitat
Nombrede 04 0.6 1 4
credits
Nombre de 12 6 3 1
grups

FERREZUELO MUROZ, FRANCISCO
Departament/s CIENCIES MEDIQUES BASIQUES

Distribucio carrega H Presencials 60
docent entre la classe H. No Presencials 90
presencial i el treball

autonom de I'estudiant

Informacié important Consulteu aguest enllag per a més informacio.
sobre tractament de
dades

(o [T VR NI L1 M 75% Catala, 25% Castella

Horari de tutoria/lloc A concertar amb el professor


https://unidisc.csuc.cat/index.php/s/6YmWjHtUWcryan1
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Credits
Adreca electronica professor/a impartits
(s/es) pel

professorat

Professor/a (s/es) Horari de tutoria/lloc

CASALI TABERNET, ANDREU andreu.casali@udl.cat 6,4
FERREZUELO MUNOZ, .
FRANCISCO francisco.ferrezuelo@udl.cat 4.6

LOPEZ ORTEGA, RICARDO

ENRIQUE ricard.lopez@udl.cat 2.4

TORRES ROSELL, JORDI jordi.torres@udl.cat 2

Informacié complementaria de l'assignatura

Aquesta assignatura se situa a 1er curs per a donar coneixements de tipus essencialment basic pel que fa a la
funcioé dels gens i llur transmissié en les poblacions humanes, i necessita dels coneixements assolits en
I'assignatura Bases moleculars de la vida, especialment pel que fa a I'estructura de proteines i 'enzimologia.

Objectius academics de l'assignatura

L’objectiu de I'assignatura és I'aprenentatge de coneixements basics (veure més avall), que sén essencials per a
aquells estudiants que dirigeixen la seva trajectoria professional a ambits de la medicina on cal entendre el
fonament del procés patologic. Els gens, com a darrers responsables principals de la funcié cel-lular, sé6n molt
sovint responsables també de les alteracions moleculars i cel-lulars que defineixen un marc patologic. Moltes
malalties d’etiologia incerta o desconeguda en aquest moment trobaran ben segur una explicacié a nivell molecular,
bé com a resultat directe d’alteracions genétiques somatiques, bé per la major predisposicié d’una constitucid
genética determinada. En qualsevol cas, la terapia génica sera molt aviat un element clau de la practica médica, i
els seus professionals n’han de conéixer ara llurs bases teodriques i, en un futur molt proper, les practiques.

P - H Dedicacic
Objectiu Activitats _resen ores edlc.a clo

cials professor estudiant
Rl DI O I ES 40 classes de teoriad’1h 40 40 108

sobre la funci6 dels gens a nivell
molecular i llur transmissio6 en les
poblacions humanes

(grup Unic)
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Resoldre problemes sobre analisi

2 sessions de 2h per grup (3

grups)
+ 2 sessions de 3h per grup (3

i 10 30 24

genetica grups)
Emprar i interpretar les bases de | 2 sessions de 2h per grup a 'aula
dades del genoma huma, i d’informatica

. : Nt - 4 24 10
dissenyar eines d’analisi genética | (6 grups)
per PCR

1 sessio de 2h per grup a l'aula

: o e ;) " 2 12 4
Diagnostic citogenétic i d’informatica
simulacions a l'aula d’informatica | (6 grups)
Activitat laboratori de practiques: |2 sessions de 2h per grup al 4 48 4
Analitzar un VNTR per PCR laboratori (12 grups)

60 154 150

*Dedicacio estudiant = Hores presencials + hores de treballs de I'estudiant

Competéncies

e 10 Informacid, expressié i regulacio genica

e 11 Herencia

e 27 Manejar material i técniques basiques de laboratori

Especifiques

Adquirir els coneixements basics de la funcié
dels gens a nivell molecular i de llur 10i 11
transmissio en les poblacions humanes

Transversals

Manejar material i técniques basiques de

laboratori

Objectius

Activitats

27

Avaluacié

Examen resposta
multiple i resolucié de
problemes

Examen resposta

multiple

Continguts fonamentals de l'assignatura

Modul 1. Estructura i complexitat del genoma huma

1.1 Acids nucleics

1.2 Condensacié del DNA. Cromatina i cromosomes
1.3 Estructura del gen a nivell molecular
1.4 Nivells de complexitat del genoma huma

Modul 2. Manteniment i integritat del genoma huma

2.1 Mecanismes basics de la replicacio del DNA
2.2 Terminacié i manteniment de teldmers

2.3 Larecombinacid i la transposici6

2.4 Mutacions: tipus i agents causals

2.5 Mecanismes de reparacié
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Modul 3. Expressio génica 6h

3.1 El flux de la informacié geneética

3.2 El procés de transcripcio del DNA en RNA

3.3 El processament dels RNAs missatgers eucaridtics: "capping"”, poliadenilacié i "splicing"

3.4 El codi genétic

3.5 Principals components moleculars en el procés de traduccié dels RNA missatgers a proteines
3.6 El procés de la traduccié

Modul 4. Regulacio de I’expressio géenica 4h

4.1 Conceptes generals

4.2 Regulaci6 transcripcional
4.3 Epigeneética

4.4 Regulaci6 postranscripcional
4.5 CRISPR i terapia génica

Modul 5. Analisi Genética 7h

5.1. Cromosomes i heréncia: Mitosi i Meiosi
5.2. Patrons d'heréncia en families humanes
5.3. Variabilitat genética. Mutacions

5.4 Cartografia del genoma huma

5.5 Analisi de lligament

5.6 Conceptes basics d'epigenética

Modul 6. Patologies Genétiques 6h

6.1 Cromosomopaties

6.2 Malalties hereditaries monogéniques
6.3 Herencia mitocondrial

6.4 Mutacions dinamiques

Modul 7. Genetica de poblacions 5h

e 7.1 Concepte de poblacié mendeliana. Freqgliencies genotipiques i fenotipiques. Equilibri Hardy Weinberg,
desviacions i aplicacions practiques

e 7.2 Conceptes basics de genética del desenvolupament

e 7.3 Conceptes basics de genetica del cancer

e 7.4 Medicina evolutiva

Modul 8. Diagnostic genetic 4h

e 8.1. Diagnostic cromosomic (cariotip)
e 8.2. Diagnostic molecular (directe i indirecte)
e 8.3. Consell genétic i aspectes étics

Sessions de problemes

1. Problemes/exercicis M5+6 4h
2. Problemes/exercicis M7 3h
3. Problemes/exercicis M8 3h

Practiques aula d’informatica

1. PCRi seqlienciaci6é del genoma huma 2h
2. Ensembl: Base de dades del genoma huma 2h
3. Simulacions cariotips 2h
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Practiques de Laboratori

1. Analisi de DNA per PCR i electroforesi 4h

Eixos metodologics de 'assignatura

Una part de I'assignatura es desenvolupa en sessions d’exposicié de conceptes teorics d'1 hora de durada.
Aquests conceptes es reforcen en sessions de problemes en grups mitjans on es tracten casos concrets i
aplicats. Les practiques de laboratori es dediquen a I'analisi d’'un polimorfisme huma a nivell molecular. També es
treballara amb aplicacions informatiques on-line i 'accés a una base de dades del genoma huma.

Pla de desenvolupament de I'assignatura

Per assolir els objectius i adquirir les competéncies atribuides es programaran les segiients activitats:

ZiStlil:itat Descripcio resumida de l'activitat Prof ;I:::esn_ Grups ::(:ﬁ:sacié
(Titol de tema o activitat practica) alumne professors
TEO M1 Estructura i complexitat del genoma huma JT 4 1 4
TEO M2 | Mantenimenti integritat del genoma huma JT 4 1 4
INF PCR i sequienciaci6 del genoma huma JT 2 6 12
TEO M3 | Expressié génica FF 6 1 6
TEO M4 | Regulacio6 de I'expressié génica FF 4 1 4
INF Bases de dades de Genoma FF 2 6 12
TEO M5 | Analisi Genética AC 7 1 7
PRO Problemes Analisi Genética AC 4 3 12
TEO M6 | Patologies genetiques RL 6 1 6
TEO M7 | Genética de poblacions AC 5 1 5
PRO Problemes Genética de poblacions AC 3 3 9
TEO M8 | Diagnostic genétic RL 4 1 4
PRO Problemes diagnostic genétic AC 3 3 9
INF Simulacions de cariotips RL 2 6 12
LAB Analisi de DNA per PCR AC 2 12 24
LAB Analisi de DNA i electroforesi FF 2 12 24
60 154

Sistema d'avaluacié

Al llarg del curs es convocaran dues proves escrites d’opcié multiple sobre coneixements tedrics, practics, i de
resolucié d'exercicis/problemes. Cada part tindra una valoracio diferencial segons la seva carrega en ECTS d’acord
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amb el seglient esquema:

Activitat Punts
Primer parcial 43
Segon parcial 57

Normativa avaluacions parcials

Primer parcial
Continguts:

e (Classes de teoria Moduls 1-4
e (lasses de seminaris d’'informatica 1-2
e Sessions laboratori

Segon parcial
Continguts:

e (Classes de teoria Moduls 5-8.
e (Classes de Problemes-seminaris M5-M8
o (Classes de seminaris d’'informatica 3

Els parcials no s'eliminen. Per aprovar l'assignatura cal obtenir 50 punts 0 més després de sumar els punts de
ambdds parcials. Els alumnes que no arribin als 50 punts tindran I'oportunitat de recuperar al setembre.

Bibliografia i recursos d'informacio

Griffiths A, et al. (2008), Genética (9° Ed) Ed. MacGraw Hill

Pierce, B (2006), Genética, un enfoque conceptual. Editorial Médica panamericana.

Nussbaum RL, et al. (2004), Thompson & Thompson, Genética en Medicina. Ed Masson

Solari AJ. (2004). Genética Humana, fundamentos y aplicaciones en Medicina. Editorial Médica
Panamericana

Alberts B, et al. (2014), Molecular Biology of the Cell. Garland Science

Alberts B, et al. (2014), Essential Cell Biology. Garland Science

Lewin B, Molecular Biology (Full Edition) and Genetics. Jones & Bartlett

Strachan T, and Read AP (on-line). Human Molecular Genetics 2. Garland Science
(ncbi.nIm.nih.gov/books/bv.fcqi?rid=hmq)

e Watson JD, et al. (2008), Molecular Biology of the Gene. Benjamin-Cummings

e Lynn B. Jorde, John C. Carey, MPH and Michael J. Bamshad. Medical Genetics, 4th Edition, Mosby Ed
2010



http://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/bv.fcgi?rid=hmg
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Adaptacions als continguts degudes al COVID-19

Modul 5. Se suprimeix I'apartat 5.6 Conceptes basics d'epigenética.

Modul 7. Se suprimeixen els apartats 7.2 Conceptes basics de genética del desenvolupament i 7.3 Conceptes
basics de genética del cancer.

La practica de laboratori queda suprimida.

Adaptacions a la metodologia degudes al COVID-19

Els moduls 5i 7, aixi com la sessié d'informatica sobre simulacions de cariotips es dura a terme per
videoconferéncia en viu. Aquestes es gravaran i es deixaran a la disposicié dels alumnes.

Els moduls 6 i 8 seran impartits mitjancant enregistraments (videoconferéncia en manera asincrona) que el
professor efectuara préviament i deixara disponibles al campus virtual per a ser visualitzades pels alumnes.

Al final dels moduls 6 i 8 es duran a terme sengles videoconferencies en viu per a la resolucié de dubtes que hagin
pogut sorgir de la visualitzaci6 dels enregistraments.

Adaptacions al pla de desenvolupament degudes al COVID-19
El nombre d'hores de classe (videoconferéncia) del mddul 5 s'amplia de 7 a 8 hores.
El mddul 7 es redueix de 5 a 4 hores.

La practica de laboratori queda suprimida.

Adaptacions a l'avaluacié degudes al COVID-19

Tots els examens de I'assignatura seran online per escrit utilitzant I'eina tests i qUestionaris del campus virtual o
ben orals utilitzant I'eina de videoconferencia. La recuperaci6 de setembre podra ser presencial.



