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OBJECTIUS GENERALS

La informacio6 derivada de la seqiiéncia del Genoma te fortes implicacions per a la recerca, prevenci,
diagnadstic, pronostic i tractament de les malalties. Es pretén donar a coneixer la estratégia seguida en
I'analisi del genoma huma, i els resultats derivats del projecte Genoma.

El rapid avang que es produeix en aquest camp augmenta la importancia de la capacitat d’auto-
aprenentatge i consulta. Per tant es pretén que es coneguin les eines per poder accedir a través
d’internet i consultar I'estat actual de coneixements sobre qualsevol aspecte de la genética.

Aconseguir que l'estudiant conegui les principals estratégies disponibles en recerca biomédica
relacionades amb la genetica.

Es de esperar que en haver cursat & optativa I'estudiant estigui familiaritzat amb les Ultimes
metodologies frontera disponibles pel diagndstic biomédic i tractament de les malaties.

S’espera que aquesta assignatura ajudi als estudiants en la comprensié de les bases moleculars, del
diagnostic i del tractament de malalties que es tractaran en la resta de cursos de llicenciatura.

Finalment s'espera que aquesta assignatura ajudi als futurs llicenciats en la recerca i interpretacio
d’'informacié derivada de I'analisi del Genoma en la seva feina assisténcial o de recerca.

OBJECTIUS ESPECIFICS

En acabar el curs l'estudiant haura de ser capag de:

Coneéixer I'estat actual dels coneixements derivats de I'analisi del genoma i ésser capac d’'accedir a la
informacié a través de Internet i aplicar els recursos disponibles per a la descripcié d’'un gen concret
diferent per a cada estudiant.

Explicar a grans trets I'evolucié del genoma i d’alguns grups de gens.
Explicar les bases metodologiques de les estratégies d'analisis del genoma.
Coneixer les bases de les noves estratégies de tractament

Presentar oralment i per escrit un article de recerca original sobre un avang en recerca, diagnostic o
noves estratégies de tractament.

Establir un debat sobre les directrius basiques bio-etiques i juridiques en matéria de diagnostic
genétic, recerca i terapia.
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TEMARI

1. El genoma huma i estructurai evolucio dels gens.

Concepte de genoma. Nombrei distribucié dels gens. Seqliencies repetitives; distribucid i funcié. Variacio als
nivells cromosomic, cel-lular, del'organisme i mundial. Concepte de gen. Estructura del gen humatipic. Grandaria.
Copies. Elements reguladors. Evolucié del genoma.

2. Bases metodologiques en genética molecular.

Extraccié d' &cids nucleics. Enzims de restricci6. Polimerases. Recombinants. Electroforesis. Sintesi de
oligonucledtids. Hibridaci. PCR. Southern. Northern. Sequienciacié del DNA. Noves metodologies: DNA chip i
microarrays. Protedmica.

3. Resultats derivats del Projecte Genoma.
Estratégies en el projecte Genoma. Cronologia. Mapes fisicsi genetics. Contigs (genoteques ordenades).
Sequenciacié i identificacié de gens. Resultats derivats de la seqiiencia del genoma.

4. Fonts de documentacid, bancs de dades i analisi de sequencies.

Estratégies de documentaci6. Bancs de dades d' informacié gendmicai protedmica, On Line Mendelian Inheritance
in Man (OMIM), programes d'analisi de sequiéncies disponibles en laxarxa.

5. Estrategies en larecerca de gens responsables de malalties.

Genética bioguimica. Mapes genéticsi analisi de lligament en la recerca de gens mutants. Polimorfismes. Analisi de
[ligament. Estudis d’ associacié. Aplicacions de la protedmicai dels microarrays alarecerca. Estudisfuncionalsi
models de malalties. Ratolins transgénicsi RNAs de interferencia.

6. Estrategies en el diagnostic genetic.

Citogenética, genética bioguimicai genéticamolecular. Noves fronteres en el diagnastic genétic: aplicacions del
DNA chip, delsmicroarraysi de la protedmica.

7. Terapia genica, produccio de medicaments recombinants i iRNAs.

Enfocs terapéutics. Terdpiaex vivo i terdpiain vivo. Cél-lules diana. Vector ideal. Adenovirus. Virus adeno-
associats. Retrovirus. Herpes-Virus. Vecors no virals: Métodes de transferéncia fisicoquimica: microinjeccio, cané
de gens, electroporacié. Complexesplasmid liposoma. Estratégies antisentit i RNAs d’interferencia (iIRNA).

9. Resultats assolits en protocols de terapia genica.

Déficit de adenosin desaminasa (ADA). Evaluacio i seguiment de laintervencié: deteccié del gen transferit, deteccio
del'expressié del gen transferit, i detecci6 de lafuncid dels gens transferits. Respostes terapéutiques assolides en la
hipercolesterolemiafamiliar, cancer, fibrosis quistica, i en elstranstorns de la coagulacio.

10. Farmacogenodmica.

Variabilitat génicai resposta afarmacs. Farmacogeneticai farmacogenomica. Exemples de medicaments amb efecte
depenent del genotip. Estratégies pel desenvolupament futur de farmacs.

11. Cultiu i diferenciacio in vitro i criopreservacio de cel-lules.

Criopreservacio de cél -lulesi aplicacions. Tecniques de reproducci¢ assistida. Transplantament d’ organsi de
progenitors hematopoyeétics. Diferenciacio in vitro de cél -lules mare.

12. Etica i legislacio en genética i en les noves estratégies terapéutiques.
Directrius de laUNESCO. Legislaci6 als Estats Units. Legislacié Europea. Legislacié Espanyola.

AVALUACIO

Contingut, procediment i criteris de qualificacio
Contara sobre tot el treball desenvolupat durant el curs (60%). Es valoraral’ assistencia a classe (10%), la
presentacio del treball en grup (20%), la presentaci6 del treball individual (20%) i I’interési la participacio a
classe (10%).
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Un examen final del'assignatura que contribuiraen un 40% alanotafinal consistent en un test d'eleccié mdiltiple
amb 40 preguntes.
L’ aprovat estaraen un 60% del barem global.

RECURSOS D'APRENENTATGE | METODOLOGIA DOCENT

Classestedriques
» Presentacio per part del professor de les principals bases metodol ogiques i avencosi Iliurament
asaumnesd un llistat d articles rellevants.

Classesd'activitats d'aplicacio i practiques

» Sedleccio per part dels estudiants d’ un article de recerca que hauran de llegir i presentar oralment i
per escrit. Aquesta activitat podra ésser redlitzadai presentada en petits grups.

» Assgnaci6 a cada estudiant d’ unaseqiiencies de DNA amb laque s haura d' identificar aquin gen
correspon i quinaes lasevainformacio funciond, evolutivai medica disponible. Per areditzar
aguesta tasca caldrafer recercaatravés d' Internet amb les principals bases de dades del genoma.
L’ exposicio d aquest treball seraindividual.

» Discusso find.

Referéncies Bibliografiques
Durant el curs es lliurara una relacio de referéncies de llibres i de revistes especialitzades.

Accés a diverses revistes especialitzades a través de Pubmed i consulta dels articles originals.
Accés i consulta dels contingut de 'OMIM ( http://www.ncbi.nlm.nih.gov/ ).

REQUISITS D'APRENENTATGE

Haver superat les assignatures de Principis de Bioquimica, Biologia Cd-lular, i Biologiadd
Desenvolupament. Coneixement d’ angles suficients per llegir articles cientifics poder consultar la
informacio de les bases de dades accessibles via Internet.
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