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1 JUSTIFICACIO DE L’ASSIGNATURA

En els darrers anys no solament han hagut important avencos en el coneixement de les malalties hereditaries,
patologies clarament genétiques, sind que també s’ha avancat forgca en el estudi de les bases genétiques de la
susceptibilitat a malalties comunes com ara les malalties infeccioses, 1’infart de miocardi o 1’osteoporosi. Entenem,
per tant, que és imprescindible que els alumnes de biomedicina tinguin un coneixement solid de les patologies
genétiques, incloent les malalties amb un important component genétic, com el que pot proporcionar aquesta
assignatura.

1 OBJECTIUS

L’objectiu principal d’aquesta assignatura és proporcionar els coneixements necessaris per a la compressio de la
bases genétiques tant de les malalties monogéniques com de les patologies complexes. Aixi mateix, també es pretén
incloure una explicacié detallada de les diverses técniques experimentals que es poden emprar per 1’estudi
d’aquestes malalties i utilitzar algunes d’ aquestes técniques en practiques de laboratori.

[ CONTINGUTS I TEMARI

Continguts

El genoma huma. Cromosomes. Cromosomopaties. Malalties monogeniques. Tipus de heréncia. Identificacié de
gens responsables de patologies monogeniques. Patologia molecular. Haploinsuficiéncia. Dominants negatius.
Processos que afecten a 1’expressid geénica: NMD, splicing. Expressié heterologa de al-lels mutats. Malalties
multifactorials. Identificacié de gens implicats.

Temari
A) Temari teoric

1. El genoma huma. Cromosomes. (1 hora). El genoma huma. Genoma nuclear i mitocondrial.
Cromosomes humans. Nomenclatura dels cromosomes humans. Resultats derivats del projecte genoma.
Estructura de la seqiiéncia del genoma. Seqiiéncies repetitives. Gens de RNA. Nivells d’organitzacio
proteica del genoma huma.

2. Cromosomopaties. (1 hora). Cariotips. Bandeig tradicional. Técnica de FISH y pintat cromosomic.
Anomalies cromosomiques: numeériques i estructurals. Euploidies i aneuploidies. Sindromes de Down,
Turner, Klinefelter. Disomia uniparental. Anomalies estructurals. Translocacions.

3. Patologies monogéniques (2 hores). Tipus de heréncia. Heréncia autosomica dominant. Distrofia
miotonica com exemple. Heréncia autosomica recessiva. Fibrosi quistica i malaltia de Gaucher. Heréncia
lligada al sexe. Distrofia muscular de Duchenne. Penetrancia. Determinacié del sexe i alteracions
associades al fracas reproductiu.




Identificacié de gens responsables de patologies monogéniques (2 hores). Mapa fisic i mapa genétic.
Recombinaciod, cosegregacio i distancia genetica. Marcadors genétics. Analisi de lligament de dos punts.
Analisi multipuntual. Mapatge per homozigositat. Clonatge posicional. Analisi de mutacions.
Nomenclatura de mutacions.

Patologia molecular (2 hores). Mutacions de guany de funci6 i de pérdua de funci6. Haploinsuficiéncia.
Dominants negatius. Processos que afecten I’expressio génica: degradacié de ’RNA per la preséncia de
codons de parada prematurs (NMD), splicing, splicing alternatiu. Imprinting. Expressio heterologa d’al-lels
mutants.

Malalties multifactorials (1 hora). Cerca de gens de susceptibilitat de malalties complexes. Historia
familiar i estudis de bessons. Analisi de lligament no paramétric. Estudis d’associaci6. Desequilibri de
lligament. Haplotips. El projecte HAPMAP. Assaig de desequilibri de transmissi6 (TDT). Malaltia
d’Alzheimer. Farmacogenética i farmacogenomica.

Tema 7. Prevencié i tractament de les patologies genétiques (1 hora). Tipus de prevencio de les
patologies genétiques. Nivell possible de intervencid en el tractament de les malalties hereditaries.
Exemples paradigmatics de tractament de patologies genétiques.

B) Conferéncies (1 hora per conferéncia):

1.

2.

Cromosomopaties. La sindrome de Down.

Malalties monogéniques dominants. Huntington, una malaltia de Triplets.

Malalties monogéniques recessives. Gangliosidosi GM1, un gen dues proteines, dues malalties
Malalties mitocondrials. LHON i MERRF .

Malalties complexes. Bases genétiques de 1’osteoporosi.

C) Practiques. 10 hores.

Practiques de laboratori (5 hores). Electroforesi, analisi per restriccié, analisi de cosegregacio,
identificaci6é de mutacions, analisi de I’splicing alternatiu.

Seminaris i problemes (5 hores). Discussid de pedigris, discussio de treballs cientifics publicats
presentats pels alumnes, problemes.

] METODOLOGIA I ORGANITZACIO DE L’ASSIGNATURA

Ensenyament presencial

Classes teoriques: Es proposen 15 hores de teoria que es desglossaran en set temes teorics: 1. El genoma
huma. Cromosomes. 2. Cromosomopaties ; 3. Patologies monogéniques; 4. Identificacid de gens
responsables de patologies monogeniques; 5. Patologia molecular; 6. Malalties multifactorials. ;7.
Prevencié i tractament de les patologies genétiques. Les classes tedriques es completaren amb 5
conferéncies de una hora cadascuna: 1.Cromosomopaties. 2. Malalties monogeéniques dominants. 3.
Malalties monogéniques recessives. 4. Malalties mitocondrials. 5. Malalties complexes

Ensenyament practic: Es proposen unes 10 hores de practiques. Cinc hores al laboratori, on es realitzaran
els experiments necessaris per identificar mutacions d’una malaltia monogenica, el diagnostic indirecte
mitjancant marcadors polimorfics propers al gen en una altra malaltia, i 1’analisi d’un cas de splicing
alternatiu. Aquests experiments impliquen la utilitzacid de diverses técniques de laboratori (PCR,
electroforesi en gel d’agarosa i en gel d’acrilamida, entre d’altres). Aixi mateix, es faran cinc hores de
seminaris on es discutiran una pedigris, es resoldran problemes i els alumnes presentaran treballs cientifics
publicats.

Treball no presencial




e Tasques a desenvolupar:

0 Buscar i llegir la bibliografia adequada per assimilar els conceptes impartits a les classes tedriques
i a les conferéncies.

0 Resoldre una série de problemes i d’analisis de pedigris que posteriorment es discutiran en els
seminaris .

0 Llegir i preparar la presentacié d’un article cientific que posteriorment es discutira en els
seminaris

* Estudi de ’alumne:
0 Cada hora de classe presencial requereix una tasca addicional per part de ’alumne d’entre 1,5 a 2
hores.
0 Resolucio de les qiiestions plantejades a les practiques, aixo requereix per part de I’alumne una

dedicacio de 5 hores.
0 Lalecturaiel comentari de I’article cientific requereix una dedicacié de I’alumne de 5 hores.

I AVALUACIO

Criteris d'avaluacio

L’avaluaci6 es basa en un examen final escrit en el que ’alumne ha de desenvolupar alguns dels temes importants
treballats. També s’avalua la participacio continuada de 1’estudiant durant el curs incloent les possibles
presentacions sobre treballs cientifics que realitzi. Les classes practiques no tenen un examen especific, encara que
els coneixements adquirits seran avaluats dins de I’examen final de 1’assignatura, i en els aspectes purament practics
es considerara suficient 1’assisténcia.

Procediments de I’avaluacio

1.- Prova escrita basada en els conceptes explicats a les classes.
3.- Preguntes sobre les conferéncies impartides per professors convidats.

4.- Preguntes sobre les practiques.
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