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] JUSTIFICACIO DE L’ASSIGNATURA

Els darrers avengos en I’aillament i caracteritzacié de gens han potenciat enormement la possibilitat del diagnostic
genétic per a moltes malalties i per a molt diverses situacions. Hi ha actualment un gran nombre de técniques que es
poden utilitzar rutinariament per a detectar mutacions en gens d’interes, aixi com técniques alternatives de
diagnostic indirecte. Un master de Biomedicina ha de contemplar, dbviament, un apartat dedicat al diagnostic
genétic i a la prevencié de malalties. Es en aquest apartat on se situa aquesta assignatura, en qué es pretén explicar
la importancia i possibilitat de realitzar un diagnostic genétic, en el context dels coneixements i tecnologia actuals
aplicables a la Gené¢tica Humana.

L1 OBJECTIUS

L’objectiu principal d’aquesta assignatura és proporcionar els coneixements necessaris per a la comprensi6 de la
bases moleculars del diagnostic genétic i per a la correcta realitzacio del tipus de diagnostic més adient a cada
situacid particular. Aixi mateix, també es pretén incloure una explicacié detallada de les diverses técniques
experimentals que es poden emprar en els diferents tipus de diagnostic i utilitzar algunes d’ aquestes técniques en
practiques de laboratori.

[ CONTINGUTS I TEMARI

Continguts

Variabilitat genética entre individus. Concepte de diagnostic genetic. Diagnostic directe i indirecte. Técniques
emprades per als diferents tipus de diagnostic.

Temari

Tema 1.- Malalties hereditaries. Variacid genética entre individus: mutacié patogénica i polimorfisme. Tipus de
mutacions en les malalties humanes. Diagnostic genétic: tipus.

Tema 2.- Diagnostic directe. Cariotip huma i anomalies cromosomiques. Técniques utilitzades per al diagnostic
d’alteracions cromosomiques.

Tema 3.- Diagnostic molecular directe de malalties monogéniques. Deteccido de mutacions conegudes. Diagnostic
molecular rutinari. Técniques d’identificacié de mutacions desconegudes. Xips de DNA aplicats al diagnostic.
Caracteritzacié de mutacions.

Tema 4.- Diagnostic indirecte. Marcadors polimorfics. Analisi de lligament i cosegregacio.

Tema 5.- Diagnostic prenatal i preimplantacional. Diagnostic de portadors. Cribratge poblacional.




I METODOLOGIA I ORGANITZACIO DE L’ASSIGNATURA

L’assignatura té 2,5 crédits ECTS, que equivalen a un treball global per part de I’alumne d’unes 65-75 hores.

Ensenyament presencial

*  Classes teoriques : Es proposen 15 hores totals que es desglossarien en 10 hores de teoria i 5 conferéncies,
d’aproximadament 1 hora cadascuna, impartides per professors convidats especialistes en el tema.

* Ensenyament practic: Es proposen unes 10 hores de practiques. Es realitzaran els experiments necessaris
per a dur a terme el diagnostic molecular directe d’una malaltia monogénica, mitjancant la identificacio de
mutacions concretes, i el diagnostic indirecte d’una altra malaltia, mitjancant 1’analisi de marcadors
polimorfics, en una familia. Aquests experiments impliquen la utilitzacid de diverses teécniques de
laboratori (PCR, electroforesi en gel d’agarosa i en gel d’acrilamida, entre d’altres). Aixi mateix, es
comentarien una série de casos practics de diagnostic per a diferents malalties que préviament s’haurien
donat a ’alumne en forma de problemes.

Treball no presencial

1. Tasques a desenvolupar:
e Buscari llegir la bibliografia adequada per assimilar els conceptes impartits a les classes teoriques
e Resoldre una série de problemes referits a casos de diagnostic, directe i indirecte, per a diferents

malalties.

2. Estudi per part de I’alumne. Cada hora de classe presencial requeriria una tasca addicional per part de
I’alumne d’entre 1,5 a 2 hores.

Tutories

Els alumnes poden consultar al professor els dubtes o problemes que tinguin relacié amb [’assignatura mentre
s’imparteixi, tant en les hores de consulta com per e-mail.

"1 AVALUACIO

Prova escrita basada en els conceptes explicats a les classes, les practiques i a les conferéncies.
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