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Créditos

Profesor/a (es/as) Direccion electrénica\nprofesor/a (es/as) impartidos porel  Horario de tutoria/lugar
profesorado

FIBLA PALAZON, JUAN joan fibla@udl.cat 6

FIBLA PALAZON, JUAN joan fibla@udl.cat 0

LOPEZ ORTEGA, RICARDO ENRIQUE ricard.lopez@udl.cat 3

Informacion complementaria de la asignatura
Introduccion a la asignatura y contextualizacion dentro de la ensefianza

La Genética tiene un papel central en la ensefianza de la Biomedicina. A lo largo del siglo XX la aplicacién en el ambito de la Biomedicina de los conocimientos cientificos en Genética
ha permitido un claro desarrollo de las estrategias de investigacion y comprension de las enfermedades. El aplicacién de las leyes de la herencia y los conocimientos sobre la
transmision de rasgos cuantitativos y cualitativos, asentaron las herramientas para el estudio de las bases genéticas de las enfermedades a lo largo de buena parte de Ultimo siglo. Con
el nacimiento de la "Era Genémica" a principios del siglo XXI, el conocimiento del genoma humano ha aportado nuevos caminos de actuacién en la identificacion y caracterizacion de
loci implicados en enfermedades humanas. Los conocimientos sobre Genética seran impartidos en diferentes asignaturas de la licenciatura. Los aspectos relacionados con la naturaleza,
funcién, mantenimiento y organizacién del material genético seran objeto de la asignatura de Bioguimica. Los aspectos relacionados con la modificacién genética de las moléculas de
ADN seran objeto de la asignatura de Ingenieria Genética. Finalmente, los aspectos relacionados con los mecanismos de transmisién hereditaria, el estudio de la variabilidad genética y
los aspectos relativos a la Genética de poblaciones y rasgos cuantitativos, seran objeto de estudio de la asignatura de Genética aqui presentada. El curso se iniciara con una breve
introduccion a la metodologia empleada en el andlisis genético. Seguidamente los aspectos relacionados con la transmision y herencia de los caracteres, y el estudio y caracterizacion
de la variabilidad genética y su aplicacion al andlisis y estudio de las enfermedades. Finalmente, se trataran los aspectos relativos a la genética de poblaciones, genética cuantitativa y
evolucion.

Objetivos académicos de la asignatura

El estudiante que supere la asignatura debe:
(Objetivos de conocimiento)

Conocer la terminologia y vocabulario basico de la genética.

Comprender la universalidad de las leyes de la herencia.

Conocer los conceptos basicos de la genética de la transmision, teoria cromosémica de la herencia y de su estudio mediante cruces controlados.

Conocer las singularidades del andlisis genético y su aplicacion en biomedicina.

Comprender el origen de la variabilidad genética su implicacion en el proceso de cambio evolutivo y su aplicacion practica en la determinacion de la predisposicion genética a
enfermedades.

e Entender los conceptos basicos de la genética de poblaciones y su aplicacion en el estudio de poblaciones humanas.
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El estudiante que supere la asignatura debe ser capaz de: (Objetivos de capacidad)

Interpretar correctamente un pedigri.

Proponer hipétesis sobre los patrones de herencia de un caracter en funcién de los resultados o datos experimentales disponibles.
Obtener informacion a partir de los recursos bibliogréficos y bases de datos en internet.

Interpretar correctamente la informacion de bases de datos en referencia a la estructura y organizacion genémica.
Calcular las frecuencias fenotipicas genotipicas y alélicas a partir de los datos poblacionales disponibles

Abordar la resolucion de problemas con un juicio critico incorporando la informacién cientifica disponible sobre el tema.
Desarrollar habilidades en el trabajo de laboratorio, aplicando criterios de calidad y buena préctica.

Desarrollar habilidades de comunicacion oral y escrita de los resultados cientificos.
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Competencias

CE1. Aplicar y formular los conceptos matematicos y fisicos de relevancia para el estudio de la biologia del ser humano.

CE2. Aplicar los conceptos matematicos y fisicos aprendidos en experimentos e investigaciones biomédicas.

CE11. Describir los mecanismos de almacenamiento y procesamiento de la informacién genética, asi como los distintos niveles de organizacion del genoma humano.

CE12. Aplicar las bases de la genética, asi como los métodos para el estudio de las patologias genéticas

CE18. Valorar criticamente y utilizar las tecnologias y fuentes de informacién clinica y biomédica, para obtener, organizar, interpretar y comunicar informacion clinica, cientifica y sanitaria

CE19. Manejar material y aplicar técnicas basicas de laboratorio.

Contenidos fundamentales de la asignatura
Madulo I: Anélisis genético del fenotipo (12 horas)

e TEMA 1. Introduccién a la Genética y la herencia- Objetivos y alcance de la Genética. Estructura de material hereditario, herencia y variacion. Genotipo, Fenotipo y Ambiente.
Nomenclatura basica en genética. Anélisis genético del fenotipo. Base cromosdémica de la herencia: Mitosis y meiosis. Cromosomas y ciclo celular. Comportamiento de los
cromosomas durante la Mitosis y la Meiosis. Consecuencias genéticas de la Meiosis.

e TEMA 2. Introduccién al Andlisis genético del fenotipo. Tipo de fenotipos. Interaccion genotipo-ambiente. Caracteres monogénicos, poligénicos y multifactoriales. Concepto de
heredabilidad. Determinacion empirica de la heredabilidad de un carécter. Determinacién de la base genética de un caracter. Andlisis genético de los caracteres complejos.
Estudios de gemelos: concordancia y correlacion del caracter en individuos emparentados. Caracteres multifactoriales. Rasgos cuantitativos. Distribucion fenotipica de un caracter
cuantitativo. Andlisis de la varianza. Modelo "umbral". Experimentos de seleccion dirigida. Respuesta a la seleccion.

e TEMA 3. Andlisis genético de los caracteres monogénicos. Modelos de herencia mendeliana. Modelos de segregacion: monohibridisme / dihibridisme. Relaciones alélicas:
dominancia y recesividad.

e TEMA 4. Herencia de genes ligados a los cromosomas sexuales. Determinacién genética del sexo. Factores ambientales y determinacion del sexo. Modelos de determinacion
sexual: balance cromosémico y sexo homo-heterogamético. Compensacion de dosis. Estructura comparada de los cromosomas sexuales. Inactivacion del cromosoma X.
Herencia influenciada por el sexo. Herencia limitada a un sexo.

e TEMA 5. Patrones de herencia extracromosémico. Genoma de organulos citoplasmaticos y simbiontes. Organizacion del genoma de las mitocondrias. Organizacion del genoma
de cloroplastos. Caracteres con efecto materno.
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* TEMA 6. Extensiones del anélisis mendeliano. Andlisis genético de genes ligados. Ligamiento y recombinacion. Alteracion de las proporciones fenotipicas en genes ligados.
Frecuencia de recombinacion y distancia genética Interacciones genotipicas. Epistasia. Incompatibilidad alélica y letalidad. Penetracion y expresividad. Pleiotropia. Factores
epigenéticos: Huella genética.

Médulo IlI. Variabilidad genética (12 horas)

e TEMA 1. Mecanismos de cambio genético - Mutacion: origen y tipos. Mutacion espontanea y mutacion inducida. Mutaciones cromosémicas. Cariotipo. Cambios numéricos y
estructurales de los cromosomas. Aneuploides en humanos. Ploidia en Plantas. Mutaciones génicas. Tipos de mutaciones génicas. Recombinacién no homologa. Efectos
fenotipicos de las mutaciones.

e TEMA 2. Estudio y caracterizacién de la variabilidad genética - Concepto de polimorfismo genético. Estudio del polimorfismo a nivel del ADN. Tipo de variaciones polimérficas del
ADN: SNPs, inserciones / deleciones y repeticiones de nimero variable. Métodos y técnicas de genotipacion. Aplicaciones de los polimorfismos genéticos.

» TEMA 3. Cartografia de genomas - Mapas fisicos. Posicionamiento de secuencias mediante sondas. Hibridacion somatica. Otras técnicas de mapeo fisico. Mapas genéticos.
Frecuencia de recombinacién y mapas de ligamiento. Utilizacion de los polimorfismos genéticos en la elaboracion de mapas. Mapas genéticos en la especie humana. Método Lod
score.

Médulo I1l. Andlisis genético de la poblacion (6 horas)

* TEMA 1. Genética de poblaciones - Concepto de poblacién mendeliana. Frecuencias fenotipicas, genotipicas y alélicas. Equilibrio Hardy-Weinberg. Distorsiones del equilibrio
Hardy-Weinberg. Consanguinidad y heterosis. Cambio de las frecuencias alélicas. Equilibrio mutacional, Migracion, Seleccion: eficacia biolégica. Cambios estocasticos: Deriva
genética. Tamano de la poblacion: efecto fundador y cuellos de botella. (4 horas).

o TEMA 2. Medicina evolutiva - Vision evolutiva del Bonomio salud-enfermedad. Obesidad, una perspectiva evolutiva. Intolerancia a la lactosa. Cancer: una visioén darwiniana.

e TEMA 3. Medicina personalizada - Determinismo genético vs. susceptibilidad. El concepto de penetrancia. Tecnologias de analisis genético masivo. La Medicina personalizada
en el tratamiento del cancer. La Medicina Personalizada en la prescripcion de un tratamiento. Farmacogenética.

Sesiones de problemas

* Meiosis y ciclos biologicos. Proporciones mendelianas y patrones de herencia

e Aplicaciones de los polimorfismos genéticos: identificacion genética y estudio de la paternidad. Estudio del ligamento en eucariotas. Estudio del ligamento en familias humanas.

e Calculo de las frecuencias fenotipicas, genotipicas y alélicas. Comprobacion del Equilibrio Hardy-Weinberg. Calculo de las frecuencias genotipicas asumiendo Hardy-Weinberg.
Estudios de asociacion.

Actividades practicas

e Sesiones Laboratorio de practicas
o PRACTICA LABORATORIO - Estudio y caracterizacion del cariotipo humano.
e Sesiones aula de informatica
o INFORMATICA 1 - Patrones de herencia mendeliana - Simulacion cruces (1)
o INFORMATICA 2 - Patrones de herencia mendeliana - Simulacién cruces (11)

Ejes metodolégicos de la asignatura

Describir el objetivo y el contenido de las diferentes tareas programadas.

Tipo Actividad Descripcion resumida de la actividad

TEO Clases magistrales de los contenidos tedricos.
Los estudiantes deberan obtener celulas viables de sangre periferica con el fin de

LAB caracterizar el complemento cromosémico y obtener asi el cariotipo. Se realizara
una observacién al microscopio 6ptico del material procesado y muestras
patologicas con el fin de estudiar los distintos tipos de anomalias observadas

INF Aplicaciones on-line para lizar el g atl

PRO Resol de los probl prop

Sistema de evaluacion

Evaluacion aprendizajes

Tipo evaluacion

Teoria 70% | Prueba escrita sobre contenidos clases teoricas, problemas y practicas de laboratorio.
Practicas | 15% Resolucién de problemas bioinformaticos
Problemas | 15% Resolucién de problemas en clase

Bibliografia y recursos de informacién

Bibliografia basica

e Jorde Ly cols (2006). Genética Médica. Elsevier

e Sudbery P. (2004). Genética molecular humana. Pearson / Prentice Hall.

* Novo Villaverde FJ. (2007). Genética humana: Conceptos, mecanismos y aplicaciones de la Genética en el campo de la Biomedicina. Pearson / Prentice Hall
e Nussbaum RL, et al. (2004). Genetics in Medicine. Thompson & Thompson.

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

Bibliografia complementaria

Griffiths, Miller, Lewontin & Suzuki. Genetica. McGraw-Hill / Interamericana de Espana, SA WS Klug, MR Cummings, Genetica (Pearson Educacion, SA, ed. 12, 1998).
Anthony JF Griffiths, Jeffrey H. Miller, David T. Suzuki, Richard C. Lewontin, William M. Gelbart, An Introduction to Genetic Analysis (WH Freeman & Company, ed. 8th, 2004).
MRC William S. Klug, Essentials of Genetics (Prentice Hall, ed. 5th, 2004).

DPSEJ Gardner, MJ Simmons, Principles of Genetics (John Wiley and Sons Ltd, ed. 8th, 1991). RH Tamarin, Principles of Genetics (William C Brown Pub, ed. 6th, 1999).

EJ Eisen, The Mouse in Animal Genetics And Breeding Research (World Scientific Publishing Company, 2005).

JH Gillespie, Population Genetics: A Concise Guide (Johns Hopkins University Press, ed. 2nd, 2004
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