Evolucié Humana i Salut (20341)

Titulacid/estudi: grau en Biologia Humana

Curs: 2n.

Trimestre: 1r .

Nombre de credits ECTS: 4 crédits

Hores de dedicacio de I’estudiant: 100 hores

Llengua o llengles de la docéncia: catala

Professors: Elena Bosch (professora titular de la UPF) i David Comas (professor titular
de la UPF)

1. Presentacio de I’assignatura, coordinacio i professors

L assignatura Evolucié Humana i Salut és una matéria obligatoria del curriculum del
grau en Biologia Humana i del grau en Medicina de la Universitat Pompeu Fabra.
S’imparteix durant el primer trimestre de segon curs i consta de 4 crédits ECTS
(equivalent a 100 hores de dedicacio de I’estudiant). La llengua de la docencia és el
catala. L’ assignatura és coordinada conjuntament per Elena Bosch i David Comas.

2. Objectius generals
El projecte docent de I’assignatura Evolucié Humana i Salut pretén:

1. Entendre i saber analitzar I'evolucié molecular com a procés que podem modelar i
analitzar; establir-ne les bases teoriques i veure si s'hi ajusten els processos reals.

2. Fer servir els conceptes evolutius com a eina per entendre els mecanismes de la vida,
a tots els nivells, des del molecular fins als ecosistemes, en la salut i la malaltia.

3. Entendre que la diversitat (morfologica, genética) de les espécies i, en concret, de la
humanitat actual pot explicar-se per processos evolutius.

4. Coneixer la historia evolutiva del llinatge huma, des de la seva relacié amb altres
primats fins a I’aparicid dels humans anatomicament moderns i la seva adaptacio a
diferents entorns. Entendre I'estratégia evolutiva humana i els factors selectius que ens
han forjat, tenint en compte la malaltia dins del procés adaptatiu.

5. Aprofundir en els conceptes d'interaccié gens-ambient, demostrant que moltes
caracteristiques humanes (incloent la predisposicio a la malaltia) tenen una explicacio
biologica i, per tant, evolutiva. Reconéixer els principals mecanismes biologics de
compensacio (trade-offs) al llarg de I'evolucié humana.

6. Mitjancant I’aplicacid de conceptes evolutius, s’intentara donar una visié
complementaria a les explicacions mecanicistes que predominen en ciéncies mediques
per entendre la salut i la malaltia. Es mostrara com les adaptacions humanes es
relacionen amb I'evolucio6 de patogens, la seva viruléncia i la resisténcia a antibiotics.

7. Relacionar com algunes adaptacions humanes a ambients ancestrals afecten els
humans actuals amb diferents dietes, esperanca de vida, exercici i higiene.



3. Competéncies que s’han d’assolir
2.1. Competencies generals

2.1.1. Competencies instrumentals

* Observaci6 de fenomens a partir de dades biologiques

* Comparacio i analisi de dades

* Classificacio i sintesi de dades

* Representacid de fenomens (diagrames, esquemes, mapes, estadistics)

* Interpretacid i inferéncia de fenomens: formulacio i verificacié d'hipotesis

* Comunicacid escrita en la llengua propia, amb el rigor del llenguatge cientific

2.1.2. Competencies interpersonals
* Treball en equip: cooperacio i divisio de tasques

2.1.3. Competencies sistemiques

* Us dels coneixements cientifics adquirits per esdevenir un ciutada actiu, informat,
critic i formador d'opinio

* Ordre, cura, pulcritud en el treball practic

2.2. Competencies especifiques

* Consciencia de I'evoluci6 davant d'altres disciplines no cientifiques

* Comprensio dels processos evolutius que generen diversitat en els genomes: seleccid,
mutacio, migracio i deriva

* Entendre les bases de la genetica de poblacions: aplicacié de I'equilibri Hardy-
Weinberg en poblacions humanes

* Coneixement de I'origen geografic i temporal dels humans i la seva relacié amb altres
especies de primats actuals i extints

* Coneixement de les adaptacions culturals, genétiques i fisiologiques de les poblacions
humanes

* |dentificacid de les diferencies genétiques humanes i la seva implicacié en la salut i la
malaltia

* Comprensio de les adaptacions humanes en ambients ancestrals i les seves
consequeéncies en societats actuals: salut i malaltia

4. Continguts

CLASSES MAGISTRALS

Tema 1. L’evolucié humana: definicio i problemes

L’evolucid en un context historic. La revolucié darwinista. Proves de I’evolucio.
Models i mecanismes d’evolucio.

Tema 2. El genoma huma i la seva variacié

El nostre genoma. Tipus de polimorfismes i la seva deteccio. Haplotips i HapMap.
Desequilibri de lligament.



Tema 3. La diversitat genética humana

Mesures de diversitat genética: heterozigositat, nombre de llocs segregants, estimador
de Watterson i nombre de diferencies a parells. Diferenciacié poblacional: Fsr.
Distribucions mismatch. La genealogia d’un gen: coalescencia.

Tema 4. Genetica de poblacions humanes i processos evolutius
Teoria sintética de I’evoluci6. Equilibri Hardy-Weinberg. Factors evolutius: mutacio,
migracid, deriva genetica i seleccio.

Tema 5. Les forces de I’evolucio |

Les forces de I’evolucio: seleccid, mutacid, migracié i deriva. Tipus i models de
seleccid: seleccio contra I’nomozigot recessiu. Seleccid a favor de I’heterozigot.
Codominancia i dosi genica.

Tema 6. Deteccid de seleccié en humans

Marc temporal dels senyals de seleccid. Detecci6 de la seleccio a escala interespecifica:
ratio Ka/Ks. Detecci0 a escala intraespecifica: diversitat i espectre de frequéncies,
diferencies poblacionals i Fst, desequilibri de Iligament i longitud d”haplotips.

Tema 7. Les forces de I’evolucid 11

Canvis en les freqtiencies al-leliques per la mutacio i la migracid. Deriva genética, colls
d’ampolla i efectes fundadors. La visié neo-Darwiniana versus la teoria neutral.
Substitucid genica: probabilitat de fixacid, temps de fixacio i taxa de substitucio genica.

Tema 8. Filogénia molecular

Terminologia i tipus de dades. Métodes de reconstruccio d'arbres. Métodes basats en
distancies: UPGMA i NJ. Metode de maxima parsimonia. Métodes per maxima
versemblanca. Arrel de I’arbre. Robustesa d’un arbre: bootstrap i arbre consens.
Aplicacions de les filogenies a I’estudi dels humans.

Tema 9. Taxes i patrons de substitucio

Nombre de substitucions entre dues seqtiencies de DNA.Taxes de substitucio
nucleotidica. El rellotge molecular de I’evoluci6. Patrons de substitucié aminoacidica.
Us no aleatori de codons sinonims.

Tema 10. Filogénies d’espécies i molécules

Posicid filogenética dels humans a la natura. Les classificacions classiques i
I'aproximacio molecular. Filogeografia dels genomes uniparentals humans: diversitat
del DNA mitocondrial i del cromosoma Y. Altres marcadors moleculars.

Tema 11. Origen de la linia humana
Els primers hominids. Adaptacions evolutives: bipedisme, encefalitzacid. L'aparicié del
genere Homo.

Tema 12. Origen del genere i I'espécie humana
L'aparici6 de la nostra espécie: dades paleontologiques i genétiques. Neandertals i els
humans anatomicament moderns. Proves de DNA antic.



Tema 13. Distribucio6 geografica de la diversitat humana

Diversitat biologica (morfologica i genética) de la humanitat: des de I'Africa
subsahariana fins a la colonitzacio6 de les Ameriques i el Pacific. Validesa dels
conceptes d’étnia i de raca.

Tema 14. Adaptacions humanes
Introduccio a les adaptacions humanes. Classificacio. Adaptacions climatiques:
temperatura, humitat, altitud, radiacid. La pigmentacié humana com a paradigma.

Tema 15. Evolucid del cicle vital huma
Models comparatius: primats, cacadors-recol-lectors. Reproduccié humana, conflicte
materno-filial, canvis seculars, teories sobre I'envelliment i la menopausa.

Tema 16. Historia natural de la malaltia humana
Diferencies poblacionals de la malaltia. Malaltia mendeliana i malaltia complexa.

Tema 17. Evoluci6 de les malalties infeccioses
El cas paradigmatic de la malaria. Altres malalties infeccioses. Vacunes i resistencia a
antibiotics. Filogénia de patogens.

Tema 18. Canvis nutricionals i implicacions en la malaltia

Evolucid cultural en la nutricio: el cas paradigmatic de la tolerancia a la lactosa.
Diabetis i obesitat en un context evolutiu. Teoria de les variants genétiques d'estalvi
energetic.

Tema 19. Evolucié de les malalties croniques
Implicacions evolutives en el desenvolupament de malalties cardiovasculars. El cancer.
Trastorns del comportament, esquizofrénia, conductes addictives en un context evolutiu.

Tema 20. El futur biologic de la humanitat
Impacte de les migracions i les practiques culturals en la diversitat genética humana.
Disgenésia i eugenesia. Implicacions étiques, sanitaries i adaptatives.

ALTRES ACTIVITATS

1. Seminaris (1)
Discussio d'articles d'adaptacions i evolucié humana.

2. Estudi de la diversitat en primats
Visita al Parc Zoologic de Barcelona per copsar la diversitat de I'ordre de primats i
comparacié amb l'especie humana.

3. Seminaris (1)
Discussi6 d'articles d'evolucio de la malaltia.

4. Diversitat geografica humana
Projeccio del video The Journey of Man, del National Geographic, per definir les
diferencies biologiques i demografiques a escala continental.



PRACTIQUES

1. Analisi de la variaci¢ intraespecifica humana (1)

Estrategies d'analisi davant de problemes concrets: interpretacions en termes
demografics i genomics. Calcul de mesures de diversitat: heterozigositat, nombre de
llocs segregants, estimador de Watterson. Us del programa DNASP. Aula d'informatica
(2 hores).

2. Problemes de genetica de poblacions (I) (2 hores)
3. Problemes de genetica de poblacions (I1) (2 hores)

4. Analisi de la variaci6 intraespecifica humana (I1)

Dinamica de les poblacions humanes a partir del DNA mitocondrial i dades de SNPs de
HapMap. Calcul del nombre de diferéncies a parells, distribucions mismatch, Fst i
diferenciacio entre poblacions. Us del programa DNASP. Aula d’informatica (2 hores).

5. Analisi de la variacio intraespecifica humana (111)

Construccio de filogénies mitjancant UPGMA, neighbor-joining i maxima parsimonia.
Interpretacid de les relacions evolutives representades en un arbre. Aplicacié a I’estudi
de la diversitat genética humana. Aula d’informatica (2 hores).

6. Aproximacioé a la diversitat de la linia humana i comparacié amb altres primats
Analisi de la variabilitat especifica, ontogénica, sexual. Adaptacions humanes (2 hores).

7. Bases de dades i alineaments

Introduccio a bases de dades publiques de seqtiencies de DNA i de proteines. Extraccio
d'informacid. Estructura de les dades. Formats. Alineament de sequiéncies: paquet
CLUSTALW i Revtrans. Aula d'informatica (2 hores).

8. Analisi de la variacio interespecifica
Recursos informatics per estudiar la variacio interespecifica. Calcul de distancies
genetiques i construccio d'arbres: Us del paquet MEGA. Aula d'informatica (2 hores).

5. Avaluacié

L'avaluacid constara de cinc instruments:

1. Preguntes d'eleccio mdltiple (PEM) dins la prova general trimestral. S'hi posara
emfasi en el coneixement factual, i contribuiran en un 30% a la nota final.

2. Preguntes d'assaig breu i resolucié de problemes practics. S'hi avaluara la capacitat de
raonament i la integracid dels coneixements adquirits tant a les classes teoriques com a
les practiques. Contribueixen en un 40% a la nota final.

3. Avaluacio continua I. En els seminaris es valorara la presentacio i la discussio dels
articles, que contribuiran en un 15% a la nota final.

4. Avaluacié continua Il. Entrega d’exercicis de practiques (1, 4 i 8). Contribuiran en un
15% a la nota final.

5. Avaluacio formativa. A mig trimestre, hi haura un examen que contindra PEM i
assaig. Si se supera, s'afegira un increment a la nota final, que augmentara linealment de
0,25 (amb una nota de 5 a I'avaluacio formativa) a 0,5 (per a un 10).



Els estudiants que, després del procés d’avaluacio trimestral no hagin superat
I’assignatura, podran fer una prova de recuperacio el mes de juliol. Aquesta prova de
recuperacio contindra els punts 1 i 2 de I’avaluacié mantenint la mateixa contingéncia a
la nota final. Només en casos excepcionals es podra recuperar I’activitat avaluada
durant el procés docent (punts 3 i 4).

6. Bibliografia i recursos didactics
6.1. Bibliografia basica

BOYD, R.; SILK, J. B. How humans evolved. WW Norton & Company Inc. Fifth
Edition, 2009. [N’hi ha una traduccio al castella de la tercera edicié: Como
evolucionaron los humanos. Editorial Ariel, 2004].

GRAUR, L. I. Fundamentals of Molecular Evolution. Sinauer, 2000.

NESSE, R. M.; WILLIAMS, G. C. Why we get sick: the new science of Darwinian
medicine. Vintage Books, a division of Random House Inc, 1995.

JOBLING, M. A,; HOLLOX, E.; HURLES, M. E.; KYVISILD, T.; TYLER-SMITH, C.
Human Evolutionary Genetics. 2n Edition. Garland Science, 2014.

VIZMANOS PEREZ, J.L. Claves de la genética de poblaciones. Los mecanismos
genéticos de la evolucién. Elsevier Espafia, S.L., 2014.

6.2. Bibliografia complementaria

BARTON, H. B.; BRIGGS, DEG; EISEN, J. A.; GOLDSTEIN, D. B.; PATEL, N. H.
Evolution. Nova York: Cold Spring Harbor Laboratory Press, 2007.

GRIFFITHS AJF, WESSLER SR, LEWONTIN RC, CARROLL. Genética. Mc Graw-
Hill, 2008.

HARTL, D. L.; CLARK, A. G. Principles of Population Genetics. Fouth Edition.
Sinauer Associates, Inc. Publishers, Sunderland, Massachusetts, 2007.

RIDLEY, M. La evolucion y sus problemas. Piramide, 1987.

RIDLEY, M. Evolution. Blackwell Science, 1997.

STEARNS, S. C.; KOELLA, J. C. Evolution in Health and Disease. Oxford University
Press, 2008.

TREVATHAN, W. R.; SMITH, E. O.; McKENNA, J. J. Evolutionary Medicine and
Health. New perspectives. Oxford University Press, 2008.

6.3. Recursos didactics

* Pagina de l'assignatura a I'Aula Global Moodle, en que els estudiants trobaran les
introduccions a cada tema, les presentacions grafiques i, en el cas dels seminaris, els
textos complets.

* Pagines web externes:

http://www.prenhall.com/boaz

http://www.wwnorton.com/college/anthro
http://darwiniana.org/evolution.htm



7. Metodologia

La docéncia de l'assignatura consta de classes magistrals, altres activitats (seminaris,
projeccio de videos, visites al Zoo) i practiques. Els seminaris s'imparteixen en grups
reduits i consistiran en la discussio d‘articles recents sobre temes relacionats amb
I'assignatura. Els articles es trobaran a I'Aula Global Moodle i els alumnes disposaran
d'una setmana per preparar els temes, al final de la qual presentaran i discutiran el tema
treballat davant dels seus companys, que avaluaran parcialment el treball fet. En les
practiques, els estudiants exploraran recursos i eines d'analisi en antropologia i evolucio,
incloent-hi la resolucié guiada de problemes de genetica de poblacions i I'aplicacid dels
principals recursos metodologics emprats per a I'exploracio de la diversitat humana.

8. Programacio d'activitats

Setmana 1: classes magistrals 1.

Setmana 2: classes magistrals 2 a 3. Setmana
3: classes magistrals 4 a 5. Practica 1.

Setmana 4: classes magistrals 6 a 7. Practica 2.

Setmana 5: classe magistral 8. Practica 2. Avaluacid formativa.

Setmana 6: classe magistral 9. Practica 3. Practica 4.

Setmana 7: Classes magistrals 10 a 12. Practica 5. Seminari 1.

Setmana 8: Classes magistrals 13 a 14. Practica 5. Visita al Zoo (seminari 2).

Setmana 9: Classe magistral 15. Practica 6. Seminari 3 (Presentacio).

Setmana 10: Classes magistrals 16 a 17. Estudi del seminari 4 (projeccié documental).
Setmana 11: Classes magistrals 18 a 20. Practica 7.

Setmana 12: Practica 8. Estudi.

Setmana 13: PEM, assaig i practic.




