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RECERCA, DIAGNOSTIC | TRACTAMENT

OBJECTIUS GENERALS

La informacio derivada de la sequéncia del Genoma te fortes implicacions per a la prevencio, el
diagnostic, pronostic i el tractament de les malalties. Per tant es pretén inicialment donar a coneixer la
estratégia seguida en I'analisi del genoma huma, i els resultats derivats del projecte Genoma.

El rapid avan¢ que es produeix en aguest camp augmenta la importancia de la capacitat d’auto-
aprenentatge i consulta. Per tant es pretén que es coneguin les eines per poder accedir, consultar i
assimilar I'estat actual o futur de coneixements sobre qualsevol aspecte de la genética.

S'espera que aquesta assignatura faciliti I'assimilacié dels coneixements derivats I'analisi del Genoma
i la importancia que aquests tindran en la practica médica.

Aconseguir que l'estudiant conegui les principals estrategies disponibles en recerca biomeédica
relacionades amb la genética.

Es de esperar que en haver cursat la optativa I'estudiant estigui familiaritzat amb les dltimes
metodologies frontera disponibles pel diagnostic biomedic i tractament de les malaties.

OBJECTIUS ESPECIFICS

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

Coneixer I'estat actual dels coneixements derivats de I'analisi del genoma i ésser capag d'accedir a la
informacio a través de Internet .

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

Preparar i presentar en grup un avang important produit durant el darrer any sobre un aspecte
diagnostic o de noves estratégies de tractament.

Establir in debat sobre les directrius basiques bio-étiques i juridigues en matéria de diagnostic
genetic, recerca i terapia.
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TEMARI

Classes teoriques:

TEMA 1. GENOMA HUMA | ESTRUCTURA | EVOLUCIO DELS GENS

1.1. Composicié del genoma huma. 1.2. Genoma nuclear i genoma mitocondrial. Nomenclatura dels
cromosomes. 1.3. Organitzacié de la sequéencia del genoma i nombre de gens. 1.4. Estructura dels gens.
Exons. Introns. Transcripcié. Splicing. 1.5. Traduccid. Codi genétic. 1.6. Regulacio de I'expressid génica.
1.7. Principis de I'Evoluci6 del genoma huma 1.8. Mutacié del genoma 1.9. Mecanismes de generaci6 de
diversitat funcional en els productes genics.

TEMA 2. BASES METODOLOGIQUES DE L'ANALISI GENETICA

2.1. Aillament d'acids nucleics 2.2. Enzims de restricci6. 2.3. Generacié de recombinants. 2.4. Clonacié
molecular. 2.5. Electroforesi d'acids nucleics 2.6. Hibridacié molecular 2.7. Analisi Southern. 2.8. Sintesi
de oligonucledtids 2.9. PCR. 2.10. Seqiienciacié del DNA. 2.11. Microarrays i DNA xips

TEMA 3. RESULTATS DERIVATS DEL PROJECTE GENOMA HUMA

3.1. El Projecte Genoma 3.2. Resultats i informacié disponible derivats de I'analisi del genoma
3.3.Repercussio dels avancos del PGH 3.4. La continuacio del PGH 3.5.Aplicacions per a la investigacio
Biomeédica 3.6. Aplicacions médiques i cliniques

TEMA 4. FUENTES DE DOCUMENTACIO, BASES DE DADES, | ANALISIS DE SEQUENCIES
4.1. Introduccié 4.2. Emmagatzematge i representacio de la informaci6 biomedica 4.3. Bases de dades
moleculars 4.4. Recursos per a I'analisi de sequéncies Bibliografia

TEMA 5. ESTRATEGIES EN EL DIAGNOSTICO GENETICO
5.1. Alternatives per a l'analisi geneética 5.2. El cariotip huma 5.3. Citogenetica molecular 5.4. Méetodes
diagnostics d'alteracions moleculars 5.5. OMIM: On line Mendelian Inheritance In Man

TEMA 6. ESTRATEGIES CLASSIQUES PER A LA RECERCA DE GENS RESPONSABLES DE
MALALTIES

6.1. Professionals que participen en la recerca de gens responsables de malalties 6.2. Estudis genétics
6.3. Eines per a examinar la contribuci6 del genotip 6.4. Disseny i analisi d'estudis genétics 6.5.
Estrategies classiques de recerca de gens responsables de malalties 6.6. Confirmant un gen candidat
6.7. Recerca de gens en malalties complexes 6.8. Participacié del metge clinic en la recerca de gens
responsables de malalties

TEMA 7. NOVES METODOLOGIES EN INVESTIGACIO BIOMEDICA: MICROARRAYS |
PROTEOMICA

7.1. Noves metodologies i el paradigma en la investigacié biomeédica 7.2. Transcriptdmica 7.3.
Protedmica

TEMA 8. NOVES ESTRATEGIES DE TRACTAMENT: TERAPIA GENICA, RNA INTERFERENTE |
MEDICAMENTS RECOMBINANTS

8.1. Estat actual del tractament de les malalties hereditaries 8.2. Estrategies possibles de tractament 8.3.
Terapia genica 8.4 Vectors virics 8.5 Vectors i métodes no virics 8.6. iRNAs 8.7. Substitucio proteica i
produccié de proteines recombinants 8.8. Produccio d'anticossos monoclonals com farmacs

TEMA 9. RESULTATS DELS PROTOCOLS DE TERAPIA GENICA
9.1. Els primers anys de terapia génica 9.2. Distribucid dels protocols de terapia génica per malalties i
categoria medica 9.3. Immuno-deficiencia Severa Combinada (SCID): ADA-SCID i X-linked SCID

TEMA 10. FARMACOGENETICA | FARMACOLOGIA PERSONALITZADA

10.1. Variabilitat en la resposta farmacologica 10.2. Farmacogenetica clinica 10.3. Variabilitat genética i
resposta a farmacs 10.4. Mecanisme geneétic en la variabilitat en la resposta farmacologica 10.5. Gens
ADME polimorfics 10.6. Receptors polimorfics 10.7. Interaccions genétic-ambientals 10.8. Evolucio,
adaptacio i diversitat genética dels enzims metabolizadores 10.9. Farmacogenética i terapia
individualitzada 10.10. Adreces Internet d'accés a informacié farmacogenética

TEMA 11. FARMACOGENOMICA | EL DESENVOLUPAMENT DE FARMACS

11.1. Impacte del Projecte Genoma Huma en el desenvolupament farmacéutic 11.2. Com identificar
noves dianes terapéutiques? 11.3. Com desenvolupar farmacs per a tractar les dianes oposades? 11.4.
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Indicacions de la farmacogenomica 11.5 Farmacs farmacogenomics 11.6. Implicacions étiques,
econOmiques i socials de la farmacogendmica

TEMA 12. CULTIU DE CELULAS, DIFERENCIACIO IN VITRO | CRIOPRESERVACION
12.1. Cultiu de cél-lules in vitro 12.2. Criopresenvacié de cél-lules 12.3. Cél-lules mare i cél-lules mare
embrionaries

TEMA 13. TRANSGENICS, KNOCKOUTS | MODELS DE MALALTIES

13.1. Primers animals transgenics 13.2. Generacioé d'animals transgénics 13.3. Generacié d'animals
“knock-out” 13.4. Exemples i aplicacions de models animals transgenics o “knock-out” 13.5. Utilitzacio de
transgenics que expressen siRNA per a la supressio de la funcio de gens

TEMA 14. ETICA | LEGISLACIO EN GENOMA HUMA | INVESTIGACIO, DIAGNOSTIC |
TRACTAMENT

14.1 Declaracié Universal sobre el Genoma Huma i els Drets Humans 14.2 Declaracid Internacional
sobre les Dades Genétiques Humans 14.3 Projecte de Declaracié Universal sobre Bioética i Drets
Humans 14.3 Codi penal Espanyol 14.4 Llei de reproducci6 assistida

Seminaris i Practiques:

TEMA 15. PRACTIQUES DE BASES DE DADES | DE ANALISIS DE SEQUENCIES DE DNA EN
INTERNET (PRACTICA 1)

15.1. Introduccié a la practica 15.2. Obtenci6 de la seqliéncia codificant del gen 15.3. Identificaci6 de
sequencies similars mitjancant el programa BLAST 15.4. Determinacié de si la seqiiencia de cDNA
obtinguda codifica per a una proteina. 15.5. Obtencio de la seqliéncia genomica corresponent a un clon
de cDNA 15.6. Determinaci6 de I'estructura exonica-intronica del gen 15.7. Recerca de splicings
alternatius del gen

TEMA 16. PRACTICA DE BASES DE DADES | DE ANALISIS DE SEQUENCIES DE PROTEINA EN
INTERNET (PRACTICA 2)

16.1. Introduccié 16.2.0btencié de dades basiques de la teva proteina 16.3. Determinar si la seqiiéncia
de la teva proteina té patrons proteics coneguts o funcionals 16.4. Predicci6 de l'estructura secundaria
d'una proteina. 16.5. Recerca de regions d'una proteina conservades en I'evolucio.

TEMA 17. PRACTICA DE BUSQUEDA DE VARIANTS POLIMORFICAS | D'INFORMACIO
FUNCIONAL DELS GENS (PRACTICA 3)

17.1. Introduccio 17.2. Recerca de variants polimorfiques d'un gen 17.3. Observacié d'altra informacié
disponible en la base de dades GENECARDS

TEMA 18. PRACTICA DE BASES DE DADES DE FARMACOGENETICA (PRACTICA 4)
18.1. Introducci6 18.2. Recerca de la via metabdlica i d'informacié sobre interaccions entre vies 18.3.
Polimorfismes en gens metabolizadors d'enzims

AVALUACIO

Procediment i criteris de qualificacio

e Contara sobre tot el treball desenvolupat durant el curs (60%). Es valorara I'assisténcia a classe
(10%), la presentacié d'un petit treball en grup (20%), la presentacié del treball individual
desenvolupat durant les practiques (20%) i I'interés i la participacié a classe (10%).

e Un examen final de I'assignatura que contribuira en un 40% a la nota final. Aquest examen
consistira en un test d’eleccié multiple amb 40 preguntes.

RECURSOS D'APRENENTATGE | METODOLOGIA DOCENT

Classes tedriques
Presentacio per part del professor de les principal bases metodologiques i avencos i lliurament als
alumnes d’articles rellevants.

Classes d’activitats d’aplicacid i practiques.
e Practiques en la sala d’ordinadors.
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e Seleccié per part dels estudiants d’'un article de recerca que hauran de llegir o d’'un tema a
desenvolupar i presentar oralment i per escrit. Aquesta activitat es podra fer i presentar en petits
grups.

e Assignacio a cada estudiant d'una sequéncia de DNA amb la que s’haura d’identificar a quin gen
correspon i quina es la seva informacio funcional, evolutiva i médica disponible. Aquesta practica
requerira fer consultes a diverses bases de dades. Els resultats es presentaran individualment.

e Discussi6 final.

Bibliografia

Es seguira el seglent llibre especificament redactat per aquesta assignatura optativa i publicat per
Publicacions i Edicions de la Universitat de Barcelona:

Oliva R i Vidal J (2006) GENOMA HUMA | NOUS AVANCOS EN RECERCA, DIAGNOSTIC |
TRACTAMENT. Publicacions i Edicions Universitat de Barcelona. ISBN 84-475-3035-3.

REQUISITS D'APRENENTATGE

Coneixements elementals corresponents a les assignatures de Principis de Bioguimica, Biologia Cel-lular, i Biologia del
Desenvolupament. En especial pel que fa referéncia a I’estructura dels gens i dels processos de transcripcié génica,
mitosi i meiosi.

Coneixements d’anglés suficients per comprendre la informacié de les bases de dades del genoma accessibles via
Internet.
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