LEHEN IKASTURTEA

IZENA: GENETIKA

IZAERA: IRAUNALDIA: Lauhilabetekoa (2. lauhilabetean))
KREDITUAK : Teorikoak: 25 Praktikoak: 4 Guztira: 6,5
HELBURUAK:

Gaixotasunaren ulermena, diagnostikoaren gaitasuna, tratamenduaren aukera eta prebentzioa dira gaur egungo
medikuntzaren helburu nagusienak, beraz, Genetika irakasgaiarenak ere.

Guzti honengatik ikasleak irakasgaia bukatzerakoan ezagutu, ulertu eta menperatu beharko ditu:

- Genetikaren ezagupenerako beharrezkoak diren biologia zelularraren kontzeptu gakoak (Meiosia eta Mitosia).
Mendelen legeak eta gizakiaren kasuan |ege hauen aplikazioa (pedigrien azterketa).
Mendelen legeei egindako hedapenak eta beraien aplikazioak gizakian, hala nola: epistasia, gene arteko
lotura, eritasun multigenikoak, mosaikuntza eta abar.
Giza kromosoma metafasiko eta kariotipo normalaren ezagutza, eta hauek izan ditzaketen alterazioak
diagnostikatzeko gai izan. Aldaketa bakoitzaren ondorioak zeintzuk izango diren zehazteko gaitasuna.
Giza genomaren antolakuntza, geneen egitura eta adierazpenaren erregulazioa, mutazioa eta konponketa
mekanismoak.
DNA-ren teknologia berrien erabilpenak eritasun genetikoen diagnostikoan, terapia genikoan eta farmako
berrien sorreran.
Loturaanalisiak: geneen lokalizazioa eta mapaketa ahal bi detzen duten teknikak molekularrak.
Minbiziaren genetika Oinarrizko kontzeptuak eta mekanismoak: Onkogeneak, gene tumore supresoreak eta
genearen egonkortasunaz arduratzen diren geneak.
Populazioen genetika: Populazio mailako esparruan aelo ezberdinen maiztasun genikoen kalkulua, Hardy-
Weimberg |legea eta beraien aplikazioa gaixotasunen diagnostikoan .

EGITARAUAK:
TEORIKOA

1. Ikasgaia. Sarrera historikoa: Bizitzaren jarraipena eta herentziaren kontzeptua. Herentziaren teoriak:
pangenesia, preformistak eta plasma germinalaren teoria. Karaktereen herentziaa Mendel. Herentziaren teoria
kromosomikoa. Herentziaren teoria genikoa. Genetika-arloak: genetika eta medikuntza

2. lkasgaia. Genetikaren oinarrizko kontzeptuak: Genoma. Meiosia eta mitosia. Fenotipo vs.
Genotipo. Geneak: gene bat substantzia bat, gene bat entzima bat, gene bat polipepetido bat. L ocus, mutazioak ,
aeloak. Polimorfismoak homozigosia eta heterozigosia.

3. Ikasgaia. Geneak eta espresaturiko ezaugarriak. Gene autosomikoak, sexuari loturiko geneak, gene
lotuak. Karaktereen ezaugarriak: polimeria, pleiotropia, dominantzia. Sarkotasuna eta espresibitatea
Gurutzamenduak: hibridoak, erretrogurutzamenduak. Sinbologia.

4. lkasgaia. Karaktereen transmizioa. Mendelen legeak: (I) lehen belaunaldiko hibridoen
uniformetasuna, (I1) gametoen purutasuna, (I11) gametoen segregazio independentea. Genetikaren ikerketa-
karakteresk gizakian (odol taldeak).

5. Ikasgaia. Gaixotasun genetikoen transmizioa. Gene letalak. Gaixotasun autosomiko dominante eta
errezesiboak

6. Ikasgaia. Lotura eta errekonbinazioa. Lotura-taldeak. Errekonbinazio eta mapaketa. Distantzia
genetikoa: distantzien batukortasuna, distantzien limitea

7. lkasgaia. Sexuari loturiko herentzia. Geneen kokapen kromosomikoaren froga. Sexuaren
determinazio genetikoa. Gizakian sexuari loturiko karaktereen heredentzia: sexu- -kromosomak. Gene sexual etan
kokaturiko geneak (heredentzia autosomiko eta errezesiboak). Sexuaren eraginpeko karaktereak. Lyon-en
hipotesia

8. Ikasgaia. Giza kariotipoa. Kromosomen identifikazioa. Gizakariotipoa. Q, G, C etaR xingolak.

9. Ikasgaia. Zenbakizko akats kromosomikoak. Zenbakizko alterazio kromosomikoa: poliploidiak eta
aneuploidiak. Giza aneuploidiak: 21. kromosomaren trisomia eta beste trisomia autosomikoak, aneuplodia
gonosomikoa.



10. ikasgaia. Egiturazko akats kromosomikoak. Motak: delezioak, duplikazioak, inbertsioak, eraztun
motako kromosomak, translokazioak etaisokromosomak.

11. Ikasgaia. Gene adierazpena. Gene estrukturalak eta operadoreak. Eukariotoen eta prokariotoen
arteko transkripzioren arteko ezberdintasunak.

12. Ikasgaia. Trankripzioa. Gene estruktual eta gene operadoreak. Transkripzioa eukariotetan.

13. Ikagaia. Espresio fenotipikoa. Gene-kodea etaitzulpena

14. Ikasgaia. Gene espresioaren erregulazioa prokariotoetan. Espresio genetikoaren kontrola.
Sistemainduzigarri eta erreprimigarriak.

15. Ikasgaia. Gene-espresioaren erregulazioa eukariotoetan. Sarrera. Erreplikazioaren erregulazioa.
Transkripzioaren erregulazioa. Transkripzio ondoko erregulazioa.

16. Ikasgaia. Mutazio genikoak. Agente mutagenikoak. Mutazioaren kontzeptua. Gene-mutazioaren
motak: supresio, adizio eta ordezkapena. Hemogl obinopatiak eta eritasun metabolikoak.

17. lkasgaia. DNAren konponketa. Errestrikzioaren eta modifikazioaren kontzeptuak. DNAren
konpoketa-sistemak: fotoerreaktibazioa, eszisio bidezko konponketa, erreplikazio ondoko konponketa eta S.O.S.
konponketa.

18. Ikasgaia. DNA errekonbinantea: transformazio eta konjugazioak. Bakterioen transformazioa
Griffith en esperimentua, transformazio-faktoreen izaera, transformazio mekanismoa. Bakterioen konjugazioa.

19. lkasgaia. DNA errekonbinantea: transdukzioaren kontzeptua. Bakteriofagoak. Errekonbinazioa
espezifiko etainespezifikoa. Erretrobirusak. Transkripzio inbertsoa.

20. lkasgaia Ingeneritza genetikoa. DNA zatien lorpena (errestrikzio entzimak, sintesi kimikoa,
transkripzio inbertsoa). Bektoreak (plasmido eta bakteriofagoak), gene-transferentzia. Aplikazioak.

21. Ikasgaia. Giza genomaren mapa. Mapaketa teknikak, mapa fisikoa. Hibridazio somatikoaren
bidezko mapaketa. Mapaketa molekularra: Sekuentziazioa, ibilbide etajauzi kromosomikoa.

22. ikasgaia. Genetika eta minbizia. Onkogeneak. Mutazioaren eredua minbiziaren etiologian. Birus
eta zelulen onkogeneak. Protoonkogeneak. Protoonkogeneen ekintzaren eredu ezberdinak.

23. Ikasgaia. Genetika eta minbizia: proteina onkogenikoak. Onkogeneak kodifikaturiko produktuen
aktibitate zelularra. Zenbait minbiziei asoziaturiko egitursako alterazio kromosomikoak.

24. |kasgaia. Diagnostiko genetikoa medikuntzan. Jaioaurreko diagnostikoa. Eroaleen diagnostikoa.
Nortasun biologikoaren diagnostikoa.

25. lkasgaia. Giza populazioen genetika. Orekaturiko giza populazioak. Hardy-Weimberg-en legea.
Populazioen desoreka-egoerak: mutazioa, selekzioa, jito genetikoa eta migrazioa

PRAKTIKOA
A. Laborategi-praktikak (iraupena: ordu 1 astero)

1. Praktika. Indibidualitate genetikoaren karta.

2. Praktika. Zuhaitz geneal ogikoak

3. Praktika. Giza kariotipoaren |orpen-teknikak

4. Praktika. Giza kariotipoa

5. Praktika Zenbakizko alterazio kromosomikoak

6. Praktika Egiturazko a etrazio kromosomikoak

7. Praktika DNAren erauzketa

8. Praktika. Polimerasaren erreakzio kateatuaren oinarrizko kontzeptuak
9. Praktika. Espektofotometria bidezko DNAren neurketa

10. Praktika. Azido nukleikoen kuantifikazioa

11. Praktika. Azido nukleikoen tamainuaren analisia

12. Praktika Genomaren zati hiperaldakorren tamainuaren analisia

B. Problema-klaseak (iraupena: 2 ordu astero)

1. Praktika. Gene bakar baten herredentzia

2. Praktika. Bi edo gene gehiagoen heredentzia

3. Praktika. Elkarrekintza genikoa

4. Praktika. Sexuari loturiko heredentzia

5. Praktika. Gaixotasun genetikoen heredentzi motak
6. Praktika. L oturak eta errekonbinazio genetikoa

7. Praktika. Distantzia eta mapa genetikoak

8. Praktika. Azido nukleikoen ezaugarriak eta egitura



9. Praktika. DNAren erregulazioa eta esprezioa

10. Praktika. DNAren mutazioa eta konpoketa

11. Praktika. Populazioen genetika: polimorfismoa eta maiztasun genikoak
12. Praktika. Populazioen genetika: Hardy-Weinberg legea

13. Praktika. Endonukleasak eta errestrikzio mapak

14. Praktika. Diagnostiko genetikoa

BIBLIOGRAFIA

Brown, T.A.; «Genética, a molecular approach». Chapman and Hall Ed. London, 1992.
Salamanca, F.; «Citogenética Humana» Ed. Panamericana. México, 1990.

Cummings, M.R.: «<Herencia Humana» Ed. Interamericana, 1995.

Thompson & Thompson: «Geneticsin Medicine» W.B. Saunders and Company Philadelphia, 1991.
Jorde; Carey; White,: «Genetica Medica» Ed. Mosby, Madrid, 1996.



