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Genetica Clinica (20545)

Titulacid / Estudis: grau en Medicina

Curs: tercer

Trimestre: primer

Nombre de crédits ECTS: 4

Hores de dedicacio de I’estudiant: 100

Llengua o llengues de la docéncia: castella / catala

Professors: el coordinador de I’assignatura és el Dr. Luis Pérez Jurado. També
participen en la docéncia els doctors Victoria Campuzano, Xavier Estivill i Miguel del
Campo, i col-laboren en les practiques Olaya Villa, Ilvon Cuscd i Clara Serra

1. Presentacio de I’assignatura

La genética, un component de virtualment totes les arees de la biologia, esta en fase de
creixement rapid i presenta nombroses implicacions i aplicacions. En medicina la
genética és la base per entendre I’herencia de determinades malalties, per proporcionar
consell a les families i per desenvolupar la recerca cientifica encaminada a entendre els
mecanismes moleculars de les malalties que permetin desenvolupar nous metodes
diagnostics i abordatges terapeutics. La indUstria biotecnologica esta creixent molt
rapidament mitjancant estris genétics per desenvolupar productes farmaceéutics o
diagnostics, entre d’altres. La genética s’aplica també de manera rutinaria a finalitats
forenses, en la identificacié d’individus o per determinar mindscules contaminacions
d’organismes.

Les variacions genétiques individuals son responsables de la variabilitat molecular i
bioguimica dels individus. Aquesta variabilitat es deu en part a la composicié variable
de la sequéncia de I’ADN i a les seves modificacions quimiques. Les mutacions
contribueixen a aquesta variabilitat, pero0 no totes les mutacions tenen significat
biologic. Algunes poden ser deleteries, d’altres neutres i algunes poden conferir
avantatges evolutius. Sense variacié i sense mutacions no hi hauria diversitat, i
conseglientment no hi hauria evolucio. El fenotip variable en els éssers humans és el
resultat de la interaccio entre els gens i el medi ambient, la qual varia en quantitat i al
llarg del temps. Les variacions tenen una expressio molecular en la sequéncia,
I’estructura i la funcio de proteines i acids nucleics reguladors. També sén responsables
de la malaltia, la qual des d’aquest punt de vista suposa un desequilibri en la relacié
homeostatica normal entre el genoma i el medi ambient.

Aquest curs pretén ser una oportunitat perque els estudiants es familiaritzin amb I’area
de la genética, tot centrant-se en la seva aplicacié a I’estudi de la fisiologia i de la



patologia humana. Com passa en la practica professional, I’assignatura estara integrada i
coordinada amb arees relacionades. La genética i I’estudi del genoma sén fonamentals
per definir unes bases cientifiques solides en els professionals de la salut.

2. Competencies a assolir en I’assignatura

Es pretén que I’estudiant:

1. Entengui les bases genétiques de la patologia i la variabilitat humana, i en conegui la
terminologia.

2. Entengui la rellevancia medica de I’exploracid genética i de la historia familiar, aixi

com la importancia psicologica i social de les dades genétiques.

Conegui les interaccions entre gens i ambient en la susceptibilitat a malalties.

4. Conegui els aspectes étics, legals i socials i els riscos i els beneficis de la recerca i de
I’aplicacié medica de la tecnologia genética.

5. Utilitzi les diferents fonts d’informacio escrita i telematica per aprofundir en aspectes
concrets de la genetica.

6. Sigui capa¢ d’integrar els conceptes de la genetica amb la resta de disciplines
biomeédiques.

7. Estigui capacitat per aplicar els coneixements adquirits al desenvolupament futur
d’activitats professionals com el diagnostic genetic, la prediccié de risc empiric i
I’assessorament genétic a les families, o la recerca biomedica.

w

3. Continguts

Classes teoriques

Temal

Introduccié a la genetica meédica. Morbiditat i mortalitat de les malalties genétiques.
Heréncia mendeliana en I’home. Construccio de genealogies. Analisi de segregacio.
Teorema de Bayes.

Tema 2

Heréncia no mendeliana. Mosaicisme somatic i mosaicisme germinal. Herencia
citoplasmatica. Empremta gameética. Anticipacié genética. Biologia de la bessonada.
Diagnostic de cigositat.

Tema 3
L’exploracio en genética meédica. Dismorfologia. El pacient amb anomalies congeénites.

Tema 4



El genoma huma i la seva complexitat. Gens i cromosomes. Elements funcionals i
sequencies repetitives. ElI Projecte Genoma. Cartografiat de gens humans. Analisi
genomica.

Temab

Recombinacio genetica i analisi de Iligament. EI “LOD score”. Elaboracié de mapes
genétics. Desequilibri de lligament i desequilibri de transmissio. Caracters quantitatius
(QTL). Analisis parameétriques i analisis no parametriques, associacio.

Tema 6
Identificacié i aillament de gens responsables de malalties. Clonacié funcional.
Clonacié posicional / candidat posicional. Noves tecnologies i estrategies genomiques.

Tema 7
Bases moleculars de malalties monogeniques: autonomiques recessives, dominants i
Iligades al cromosoma X. Mecanismes de dominancia. Exemples dels diversos models.

Tema 8
Heterogeneitat genetica en malalties monogéniques. Heterogeneitat de locus.
Heterogeneitat al-1élica. Malalties neurosensorials.

Tema 9

Base molecular del fenomen d’anticipacié genética. Rellevancia clinica i mecanismes
moleculars. Sindrome del cromosoma X fragil, corea de Huntington i ataxies
espinocerebel-loses.

Tema 10
Herencia mitocondrial i els seus trastorns. Homoplasmia i heteroplasmia.
Encefalomiopaties mitocondrials. Envelliment i ADN mitocondrial.

Tema 11
Citogenética I. Alteracions cromosomiques i nomenclatura citogenética. Malalties amb
base cromosomica. Aneuploidies autonomiques i gonosomiques. Alteracions

estructurals: translocacions reciproques i robertsonianes. Mecanismes de produccio i
segregacio.

Tema 12
Citogenética Il. Alteracions estructurals: insercions, duplicacions, delecions, disomies
uniparentals. Mutacions genomiques recurrents. Duplicacions segmentaries. Empremta
genomica. Regulacid i patologia.

Tema 13
Bases genetiques de la determinacio i la diferenciacio sexual humana i la seva patologia.
Control genetic de la determinacio sexual.

Tema 14
Bases genetiques de les malalties complexes. Malalties multifactorials. Bases
biologiques de la conducta. Psiquiatria genética.

Tema 15



Bases genéetiques de la resposta a farmacs i drogues. Susceptibilitat individual.
Farmacogenetica i farmacogenomica.

Tema 16
Genetica del cancer. EI cancer com a malaltia genética somatica. Gens de reparacio de
I”’ADN, oncogens i gens supressors. Citogenética del cancer. Cancer familiar.

Tema 17
Diagnostic genétic. Diagnostic directe i diagnostic indirecte. Diagnostic presimptomatic
i de predisposicid. Cribratge poblacional.

Tema 18
Assessorament genetic. Diagnostic  prenatal. Diagnostic  preimplantaci6 amb
reproduccio assistida.

Tema 19
Tractament de les malalties genetiques. Desenvolupament de farmacs especifics.
Terapia genica i cel-lular.

Tema 20
Medicina genomica i medicina predictiva. Medicina personalitzada. Present i futur.

Resolucié de problemes i seminaris

PROL. Genealogies i lligament genetic (2 h)

PRO2. Risc empiric. Assessorament. Teorema de Bayes (2 h)

PRO3. Citogenética i citogenetica molecular (2 h)

PROA4. Genética molecular, diagnostic de cancer (2 h)

SEM1. Aspectes étics de la recerca i de les aplicacions diagnostiques i terapeutiques de
la tecnologia genética (2 h)

Programa de practiques

PRAL. Cariotipatge i citogenética molecular (4 h)

PRAZ2 (informatica). Disseny experimental en genética diagnostica. Recursos
informatics (2 h)

PRA3. Diagnostic molecular indirecte. Lligament genetic (4 h)

PRAA4. Diagnostic molecular directe (4 h)

4. Avaluacio

El sistema principal d’avaluacié sera la realitzacié d’un examen escrit que constara
exclusivament de preguntes d’eleccié maltiple sobre temes teorics i activitats practiques
i que incloura la resolucié de problemes de genética. Aquest examen suposara el 60%



de la nota final, i cal obtenir-hi una nota parcial superior a 4 sobre 10 perque es
prenguin en consideracio la resta d’avaluacions.

El 25% derivara de I’avaluacio continua en els seminaris de resolucié de problemes i de
la valoracio del quadern de practiques, mentre que el 15% restant dependra de I’exercici
practic individual.

5. Bibliografia i recursos didactics

5.1. Bibliografia basica

No hi ha un anic llibre de text ideal que cobreixi exactament i integrament el programa
de I’assignatura. Es penjaran al Campus Global resums amb el contingut de cada tema,
aixi com els problemes a realitzar (i posteriorment les seves solucions).

1. STRACHAN, T.; READ, A. P. Human molecular genetics 3. Nova York: Garland
Science, 2004.

2. RIMOIN, D. L.; CONNOR, J. M.; PYERITZ, R. E.; KORF, B. R. (ed.). Emery and
Rimoin’s principles and practice of medical genetics. (4a. ed.). Londres:
Churchill Livingstone, 2002.

3. JORDE, L. B.; CAREY, J. C.; BAMSHAD, M. J.; WHITE, R. L. Medical Genetics.
(3a. ed.). Mosby, 2005.

5.2. Bibliografia complementaria

- HEesLoP-HARRISON, J. S.; FLAVELL, R. B. The Chromosome. Bios Scientific
Publishers, 1993.

- LACADENA, J. R. Citogenética. Madrid: Editorial Complutense, 1996.

- WAGNER, R. P.; MAGUIRE, M. P.; STALLINGS, R. L. Chromosomes. A synthesis.
Wiley-Liss, 1993.

- VISERAS, E. Cuestiones y problemas resueltos de genética. Granada:
Universidad de Granada, 1998.

5.3. Recursos didactics
Compendi de recursos realitzat per la Biblioteca:

http://www.upf.edu/bibtic/bio/biogene.html

Recursos docents del genoma huma, citogenetica i genetica meédica:

http://www.genome.gov/Education/
http://www.tokyo-med.ac.jp/genet/mfi-e.htm



http://www.upf.edu/bibtic/bio/biogene.html
http://www.genome.gov/Education/
http://www.tokyo-med.ac.jp/genet/mfi-e.htm

http://medgen.genetics.utah.edu
http://www.nchpeg.org/

Registre / enciclopedia de malalties genétiques i informacié molecular:

OMIM: http://www.nchi.nlm.nih.gov/OMIM
ORPHANET: http://www.orpha.net

Societats:

Associacié Espanyola de Genética Humana: http://www.aegh.org/
Societat Americana de Genética Humana: http://www.ashg.org/
Societat Europea de Genética Humana: http://www.eshqg.org/

6. Metodologia

El curs consta d’un temari teoric que inclou vint temes que aborden la genética médica.
Per incentivar al maxim I’aprenentatge actiu per part dels alumnes, setmanalment es
plantejaran problemes de genética relacionats amb la matéria seguint els models
utilitzats en les classes teoriques. Adquests problemes s’han d’intentar resoldre
individualment o per grups i després es debatran durant classes dedicades a aquest
efecte.

Hi ha, a més, un programa de practiques que cobreix aspectes experimentals i de
disseny de les diverses arees de la genetica amb el qual es pretén consolidar els
coneixements adquirits a les classes teoriques. Les practiques es realitzaran en grups de
quinze alumnes. Cada practica es desenvolupara durant dues setmanes, en les quals a
cada grup li correspondra un dia, de tal manera gue tots els grups realitzaran la practica
al mateix temps i s’intentara que coincideixin amb les classes tedriques. A més de
completar el guié de practiques, on hi ha determinades questions, s’haura de realitzar un
exercici practic individual independent.

7. Programaci¢ d’activitats

Classes teoriques: vint classes magistrals de 45-50 minuts cadascuna.

Resolucio de problemes i seminaris: cinc sessions de dues hores, una hora d’activitat
en grups i una hora tutelada per completar la resolucio.

Programa de practiques: tres practiques de laboratori de quatre hores cadascuna i una
practica bioinformatica de dues hores.


http://medgen.genetics.utah.edu/
http://www.nchpeg.org/
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/OMIM
http://www.orpha.net/
http://www.aegh.org/
http://www.ashg.org/
http://www.eshg.org/

