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Idioma d'impartici6 Catala
Professors
Horari d'atencié alumnat
Professors
Hora d'inici  Hora de fi Dia Data d'inici Data de fi Despatx
José Aurelio Castro Océn No hi ha sessions definides
jose.castro@uib.es
Javier Pierola Lopetegui No hi ha sessions definides

Cori Ramon Juanpere . . .
P No hi ha sessions definides

cori.ramon@uib.es

Birbara Terrasa Pont No hi ha sessions definides

barbara.terrasa@uib.es

Titulacions on s'imparteix 1'assignatura

Titulacié Caracter Curs Estudis
Master Universitari de Biotecnologia, Genética i Biologia Postgrau Postgrau
Cel-lular

Master Universitari de Tecnologies de la Informacio Postgrau Postgrau
Contextualitzacio

|
L'assignatura Genética Molecular Humana pretén aprofundir en el coneixement de la Genética Humana
basant-se en el coneixement i la comprensi6 de 'estructura i funcié del genoma. Des de la publicacié de la
seqiiencia del Genoma Huma, s'inicia un periode que s'ha anomenat com a era postgenoma, on es disposen
de noves i potents eines per abordar la identificaci6 i aillament de gens humans. Aquests nous meétodes
han revolucionat la comprensio6 i I'estudi de les malalties genétiques humanes, especialment les d'heréncia
complexa.

El fet de disposar de la seqiiéncia del genoma huma complet, a més de les d'altres espécies properes,
juntament amb les eines tant de laboratori com informatiques desenvolupades dins els Projectes Genoma, ha
permet també profunditzar en l'analisi de la Genética de Poblacions i I'Evolucié Humana. L'aplicacid dels
metodes de Genetica Molecular desenvolupats i del coneixement de I'estructura genctica de les poblacions
humanes dins el camp de la justicia és la Genética Forense, que en la darrera década s'ha convertit en eina
imprescindible per a la resoluci6 de casos dins el camp de la medicina legal: criminologia, identificacié de
cadavers, relacions de filiacio...
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En aquesta assignatura es treballara basicament a nivell de l'estudi i analisi d'articles de recerca de Genética
Molecular Humana publicats en revistes especialitzades, tant en el ambit de la Genetica Medica, com de la
Genetica Evolutiva i Forense.

Requisits

Recomanables

Es altament recomenable haver cursat assignatures de genética i biologia moleculari es pressuposen nocions
d'informatica a nivell d'usuari, tenir experiéncia en treballar en linia, se capag de traballar de forma individual
i un grup aixi com una bona comprensio6 de l'anglés cientific.

Es requereixun un seguiment continuat de les activitats programades durant elcurs i una activa participacio
i seguiment no presencial en 'aplicaci6 intranet (Campus Extens) de 1'assignatura.

Competéncies
|

Especifiques

1. Entendre el procés de la vida humana des de la perspectiva molecular.

2. Aprofundir en el coneixement i els métodes de recerca aplicats a la Genética de Poblacions Humanes, a
la Genética Clinica i a la Genética Forense.

3. Adquirir les habilitats basiques per manejar bases de dades, programes informatics i estadistics
d'us habitual dins 1'ambit d'estudi de la Genética Molecular, en especial dins el camp de la Genética
Humana.

Gengeriques

1. Aprendre autonomament i saber aplicar el métode cientific.

2. Pensar criticament i ésser creatiu.

3. Poder transmetre informacio, idees, problemes i solucions de I'ambit de la Genética Molecular Humana
a un public tant especialitzat com no especialitzat.

Continguts
e

Continguts tematics
Continguts teorics. Blocs tematics
1-Genoma huma
2-Marcadors polimorfics de DNA a I'home

3-DNA mitocondrial i del cromosoma Y
4-Genomica
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5-Malalties genétiques: estudis poblacionals, diagnostic

6-Genética forense

Metodologia docent

|
Activitats de treball presencial

Modalitat Nom Tip. agr.  Descripcié

Classes teoriques ~ Classes teoriques Grup gran (G) A les clases teoriques s'explicaran conceptes basics de 'assignatura i es
proposaran una serie d'articles cientifics que els alumnes hauran de llegir
i preparar, a fi de profunditzar en els conceptes treballats.

Seminaris i tallers Analisi de Grup mitja (M) Els articles llegits es discutiran amb el grup dels alumnes i el professor.

publicacions 3 , , . .
A més, s'haura d'entregar per escrit, per cada article, un resum o la

cientifiques . o
q contestaci6 de les preguntes breus indicades pel professor.
Seminaris i tallers Presentacio d'un Grup mitja (M) Els alumnes prepararan un seminari d'un tema relacionat amb l'assignatura
seminari que exposaran i defensaran davant la resta de la classe. Préviament hauran
proporcionat bibliografia referent al tema a la resta dels companys.
Classes practiques Practiques Grup mitja (M) Els alumnes durant a terme practiques a fi de familiaritzar-se amb els

programes informatics i estadistics adients per estudis de genetica forense
i evolucié humana, utilitzant programes del tipus GENESCAN, PATER,
FAMILY, MEGA...

A cada alumne si li proporcionaran dades originals o de la bibliografia, per
tal que la feina sigui personalitzada, que hauran d'analitzar. Els resultats
s'hauran d'entregar un forma d'informe, redactat de manera adient segons
la finalitat de l'estudi.

Activitats de treball no presencial

Modalitat Nom Descripcié

Estudi i treball Estudi teoric Els estudis prepararan els temes treballats a les classes amb la bibliografia i els articles
autonom individual especialitzats indicats pel professorat.

Estudi i treball Lectura articles Els alumnes hauran de llegir i analitzar en profunditat dels articles proporcionats
autonom individual préviament a les classes d'analisi dels mateixos. Aixi mateix hauran de fer el resum o

contestar les preguntes relacionades amb cada article.

També hauran de llegir i preparar preguntes els articles suggerits pels seus companys
referents als temes de seminari.

Estudi i treball Preparaci6 seminari Els alumnes prepararan una presentaciéo per l'exposicié d'un tema relacionat amb
autonom individual l'assignatura. A més seleccionaran 1 6 2 articles cientifics, a ser possible tipus revisio,
0 en grup sobre el tema, que lliuraran al professor i la resta de companys amb antelacio a la

presentacio del seminari.
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Riscs especifics i mesures de protecciod

Les activitats d'aprenentatge d'aquesta assignatura no comporten riscs especifics per a la seguretat i salut de
'alumnat i, per tant, no cal adoptar mesures de proteccid especials.

Estimacio del volum de treball

Modalitat Nom Hores  ECTS %
Activitats de treball presencial 50 2 26.67
Classes teoriques Classes teoriques 10 0.4 5.33
Seminaris i tallers Analisi de publicacions cientifiques 20 0.8 10.67
Seminaris i tallers Presentaci6 d'un seminari 5 0.2 2.67
Classes practiques Practiques 15 0.6 8
Activitats de treball no presencial 137.5 5.5 73.33
Estudi i treball autonom individual Estudi teoric 40 1.6 21.33
Estudi i treball autonom individual Lectura articles 60 2.4 32
Estudi i treball autonom individual o en grup Preparaci6 seminari 37.5 1.5 20
Total 187.5 7.5 100

A comengament del semestre hi haura a disposicio dels estudiants el cronograma de l'assignatura a través de la
plataforma UIBdigital. Aquest cronograma incloura almenys les dates en que es faran les proves d'avaluacio
continua i les dates de lliurament dels treballs. A més, el professor o la professora informara els estudiants
si el pla de treball de l'assignatura es dura a terme a través del cronograma o per una altra via, inclosa la
plataforma Campus Extens.

Avaluacio de l'aprenentatge dels estudiants
|

S'avaluara el coneixement dels conceptes teorics de la genctica molecular humana, aixi com l'interés i
destresa en les practiques. L'assisténcia a les sessions practiques i als seminarisés obligatdria per superar
l'assignatura. També es valorara la capacitat per treballar en grup, tant a nivell tedric com practic.

Analisi de publicacions cientifiques

Modalitat Seminaris i tallers
Técnica Proves de resposta breu (Recuperable)
Descripcid Els articles llegits es discutiran amb el grup dels alumnes i el professor. A més, s'haura d'entregar per escrit,

per cada article, un resum o la contestacio de les preguntes breus indicades pel professor.
Criteris d'avaluacio Per aprovar l'assignatura i que es faci mitjana amb les altres modalitats d'avaluacio, es necessari superar
l'analisi de publicacions cientifiques amb una nota igual o superior a un 5.

Percentatge de la qualificacio final: 50% per l'itinerari A
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Presentacié d'un seminari
Modalitat Seminaris i tallers
Tecnica Proves orals (No recuperable)
Descripcio Els alumnes prepararan un seminari d'un tema relacionat amb l'assignatura que exposaran i defensaran

davant la resta de la classe. Préviament hauran proporcionat bibliografia referent al tema a la resta dels
companys.
Criteris d'avaluacio Es requisist indispensable per aprovar l'assignatura la presentacié d'un seminari.

També s'avaluara la participaci6 activa als seminaris de la resta de companys.

Percentatge de la qualificacio final: 30% per l'itinerari A

Practiques

Modalitat Classes practiques

Técnica Treballs i projectes (No recuperable)

Descripcid Els alumnes durant a terme practiques a fi de familiaritzar-se amb els programes informatics i estadistics
adients per estudis de genetica forense i evolucié humana, utilitzant programes del tipus GENESCAN,
PATER, FAMILY, MEGA.... A cada alumne si li proporcionaran dades originals o de la bibliografia, per
tal que la feina sigui personalitzada, que hauran d'analitzar. Els resultats s'hauran d'entregar un forma
d'informe, redactat de manera adient segons la finalitat de I'estudi.

Criteris d'avaluacid Es requisist indispensable per aprovar l'assignatura l'assisténcia a les practiques.

Percentatge de la qualificacio final: 20% per l'itinerari A

Recursos, bibliografia i documentacio complementaria

Bibliografia basica

-ARTICLES DE REVISTES: Am. J. Hum Genet, Int. J. Legal Med, Hum Genetics, Hum Biology, etc.
-Pasternak, J.J. (2005). An introduction to Human Molecular Genetics. Mechanisms of Inherited
Diseases. 2° ed. Fitzgerald Science Press. Maryland.

-Strachan, T.; Read, A.P. (2003). Human Molecular Genetics. 3a ed. Garland Science/Taylor and Francis
Group.

-Nussbaum, R.L.; McInnes R.R.; Willard, H.F. (2009). Thompson and Thompson Genética en Medicina.
7a ed (amb student consult Online Access). ELSEVIER-MASSON.

Bibliografia complementaria

-Lewin, B. (2008). Genes IX. Pearson Prentice Hall.

-Watson, J.D.; Baker, T. A.; Bell, S.P.; Gann, A.; Levine, M.; Losick, R. (2006). Biologia Molecular del
Gen. Editorial Médica Panamericana, S.A.

- Strachan, T.; Read, A.P. (2006). Genética Humana. 3° ed. Garland Science/Taylor and Francis Group.

- Jorde, L.B.; Carey, J.C.; Bamshad, M.J.; White, R.L. (2006). Medical Genetics. 3a ed (with student consult
Online Access). Mosby, Inc. (existeix una edicioé anterior, 2005, en castella).

- Turnpenny, P.; Ellard, S. (2009). Emery. Elementos de Genética Médica. 13a ed (amb student consult
Online Access). ELSEVIER.

Altres recursos
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