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1.1 ALTERACIONS GENETIQUES | MALALTIES HEREDITARIES

Abans de comencar: ja que anem a parlar d’alteracions genétiques, algu sabria definir qué sén¢

Les alteracions genétiques sén modificacions de la seqiéncia del DNA que, en
major o menor mesura, poden tenir efectes en I'expressid i regulacié genetiques i
provocar desviacions del que considerat fenotip estandard o consens respecte a
un tret concret o un conjunt d’ells.

Malalties hereditaries

- -
Per repassar: el DNA esta “escrit” en nucleotids, representats per £
les lletres A, T, Ci G. | e
Els gens, localitzats al DNA (genotip), . — Transcription X Transiton
codifiquen per la produccié de proteines, que al seu ’ o e A
torn conformen el fenotip que veiem d’un organisme. . N .

\ PROTEIN

La hipotesi de la dosi génica (Pritchard i Kola, 1999): v
Els fenotips es deuen a un balang o equilibri entre les — \
quantitats de producte o regulacié de diferents gens. DNA RNA

Font: ttsz/iStock/Getty Images Plus

Quan I'equilibri es trenca Descompensacié Fenotip alterat
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1.1.1 Tipus d’alteracions genétiques

Segons la quantitat de material genétic que abasta I'alteracié:

ALTERACIONS GENIQUES

ALTERACIONS CROMOSOMIQUES

Repassem: els cromosomes sén estructures superorganitzades de
DNA i proteina que forma el material genétic quan es condensa
per la divisié cellular.

Un o pocs gens afectats

Variacié en nombre i/o
estructura de cromosomes

Q d gen 1
a ’_ g 2 Cromosoma
- ?v‘ i " -
‘ ?r gcn .’é“’.b &' . | o 1 |
I AN & iﬁ
~ x J

Lgren

~__Segment

4 ’L .. >ADN o gen

Font: ://genetica-mexico.fandom.com/es/wiki/%C2%BFQu%C3%A9_es_un_gen%3F
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1.1.1 Tipus d’alteracions genétiques

Pérdua de funcid
- Manca de sintesi

- Sintesi reduida

- Proteina no funcional

- Un allel salvatge sol
evita la malaltia

Guany de funcié
- Proteina no funciona bé

- Sobreexpressié del gen
- Peérdua de regulacié del
gen

Tipus de transmissié

Fenotips
recessius

Alteracions géniques

Fenotips
dominants

Recordatori: Q b4 Q
Aa A a

Recessiu

Font: https://www.studocu.com/es/document/bachillerato-espana/biologia/genetica-

selectivitatbiologia-resum/8516867
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consell genétic

Autosdmica:
- Als cromosomes no

sexuadls o autosomes

Lligada al cro. X:

- Alaregié diferencial del
cromosoma X

Lligada al cro. Y:
- Alaregié diferencial del

cromosoma Y

Pseudoautosomigues:
- Alaregié comuna dels

cro. sexuals

Localitzacio
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1.1.1 Tipus d’alteracions genetiques

Alteracions cromosomiques

(1) Morfologia i reestructuracio:

-  Poliploidia
- Numeériques: variacions en el nombre de cromosomes complets - Aneuploidia
- Estructurals: variacions en I'estructura dels cromosomes - Mixoploidia
- Delecions
- Duplicacions
- Insercions

- Translocacions

(2) Origen:

- Constitucionals: no es donen a la linia germinal 2 no passen a la descendéncia

- Somatiques: es donen a la linia germinal 2 passen a la descendéncia

(3) Material genétic i repercussio:

- Equilibrades: no hi ha augment ni pérdua de material genétic

- Desequilibrades: hi ha augment ni pérdua de material genétic
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1.2 LA UNITAT DE GENETICA | DIAGNOSTIC PRENATAL

Per que penseu que es fan estudis genétics en pacients¢ Qui els encomana?

Oncologia Pediatria

Ginecologia Dermatologia

La Unitat de Genética d’un hospital estudia les alteracions genétiques que estiguin
relacionades amb alteracions a la vida dels pacients a qualsevol edat

Amb quin material realitzem I'analisi genética?

D’on podem extraure aquell material

Tipus de mostres per I'andlisi genética:

* Sang periférica
* Sang de talé

o . ® 9 A\k
* Biopsies L eo/e o

| dels pacients que encara no han nascut?

* Liquid amniotic

° . e e Font imatge 1: https://www.teleponent.cat/50-anys-de-la-
Vellositat corionica orova-del-talocatalunys.

com-funciona/

[ \ .
Sd ng feTCI I | \ Vellosidades ~ Cordon Font matge 2: lifeder.com

coriénicas  umbilical
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1.2.1 La consulta de genética

El consell genétic és el procés pel qual els membres d’una
familia amb risc per una malaltia que pot ser hereditaria
sén informats sobre aquesta:

* Possibilitats de patir-la

* Transmissio

* Riscos
* Prevencid

\ 4

Aixo es fa a la consulta de genética
Penseu que tindrem tota la informacié respectiva a
una familia i la malaltia associada com al llibre de
Biologia de 4t I'ESO? §=3

1 /IZ]/—@/ El Hombre / Macho

O Mujer / Hembra

@ Aborto/ No nato

74
JZ[/ Fallecido
6% D—O Matrimonio / Cruza
6 9
7.8 10

Matrimonio / Cruza
Consanguinea

3

NPCIET

1

v
Sexo no
<1 2 3 4 <> especificado
Font:https://es.wikipedia.org/wiki/PedigrsC3%AD#/media/Archivo:PedigreeRep.png

* El nimero de generacion se indica con nimeros romanos

de arriba hacia abajo.
. . N " N . y

E‘L ?;qfﬂ%gi'ﬂglﬁgxg Galb b ek T O—O Mellizos monocigéticos H em d e con STI’U Ir I ar b re

ﬁ 2 genealogic
Individuo estudiado E’ O Mellizos dicigéticos
amb el

B caivicuo stecado Machos normales consentiment informat




BLOC 1: Alteracions genetiques, malalties hereditaries i consell genétic

1.2.2 Genetica molecular:

La sindrome del cromosoma X fragil

La seccié de genética molecular s’encarrega de Sabeu quines mostres s’utilitzen més a sovint? y
I’analisi de mutacions puntuals o que no abasten - DNA de sang periférica/sang de tald
grans regions cromosomiques. - DNA de liquid amnidtic

VU DAADIP DI DIPDI DI DA DI DI DG
La sindrome del cromosoma X fragil (SXF)

- Forma més comuna de retard mental hereditari i la segona
causa genetica de retard mental després de la sindrome de
Down

- Prevaléncia (n° casos en una poblacié i moment):

1/4000 homes — 1 /6000 dones
Clinica:

- Retard mental moderat-greu

- Trastorns del comportament (TEA, DAH, efc.)
- Estereotipies i sacsades

- Patré facil tipic

- Macroorquidisme en homes adolescents

Font: https://co.pinterest.com/pin/421579215110625850/
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La sindrome del cromosoma X fragil (SXF)

Abans de continuar, repassem: el DNA és transcrit a RNA missatger (mRNA), i aquest traduit a proteina.

Genética de la SXF:

La malaltia s’associa a mutacions al gen FMR1 (Fragile Mental Retardation Gene 1), que

codifica per la proteina FMRP

Expressada en neurones, limfocits, testicles, etc.

Mutacions dinamiques;

Mutacions per augment del tandem CGG:

5-55 CGGs
Normal  ROrmal N
_|—> mRNA 3 FMRP
55-200 CGGs
f,:;r;‘”"’“ P N N Y N N Y Y Y
1—) »>> MRNA —>» FMRP
200 CGG
Mutacié . . — 7 _
e L IE,
X> no mRNA

Font: elaboracié propia

generen anticipacié

Les PM sén inestables en
meiosi i poden generar

FMs.

A més gran la PM, més
risc d’FM.
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La sindrome del cromosoma X fragil (SXF)

Heréncia de la SXF:

PATRON DE HERENCIA DEL SINDROME DEL X FRAGIL
PADRE MADRE NO PADRE NO MADRE

- Les expansions de PM AFECTADO PORTADORA AFECTADO PORTADORA

A

a FM s’hereten de la
mare
- Entre el 20-40%
presenten mosaicisme
Jh‘ jcﬂ:

.--!’"' - e J
- ', . e

J
[ ol aﬂ’” I

M‘ {41t

100% HUAS 100% HUOS 50% HUAS 50% HUOS
PORTADORAS NO AFECTADAS PORTADORAS AFECTADOS
BEE ATECINRAS 50% HUAS 50% HUOS
NO PORTADORAS NO AFECTADOS

Font:https://www.grupogamma.com/sindrome-del-x-fragil/
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Practica genética molecular: diagnostic de la SXF

Benvingudes i benvinguts a la Unitat de Genetica de I'lES

Miquel Marti i Pol!

&T&LORBD A

Ens han arribat 3 mostres de sang periférica de 3 nens, remesos des del servei de pediatria:

Nil, Guillem i Vicent, i els hem visitat a la Unitat.

FRAGILE X SYNDROME

Hipotesi inicial: per 'anamnesi familiar i 'exploracié dels nens,
sospitem que el Nil i el Vicent poden patir la SXF.

7
Problema: al prendre les mostres, no s’han retolat correcta-ment els AT
tubs i no sabem de quin pacient és cada mostra. Elongated face

Large prominent ears

Strabismus (crossed eyes)

Tenim 3 tubs, marcats com #1, #2 i #3, perd Highly arched palette
no sabem a qui correspon cadascunal

Se us acut qué podriem fer per solucionar-ho?

Hyperextensible Joints
Hand calluses
Pectus Excavatum

Aplicarem técniques de biologia molecular (Indentation of chest)

Mitral valve prolapse

Font: https://www.alamy.es/sintomas-del-sindrome-de-x-fragil-ilustracion-image353193244.html

Hypotonia (low muscle tone)
Soft, fleshy skin

Enlarged testicles

Flat feet

Seizures in 10%
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Practica genética molecular: diagnostic de la SXF

METODOLOGIA PREVIA
1. EXTRACCIO DEL DNA

A partir de la mostra de sang periférica

Com I'extraccié que heu fet a partir del kiwi a

classe, pero de forma automatitzada

2. AMPLIFICACIO DEL DNA PER PCR

La PCR o polymerase chain reaction és una técnica que permet
obtenir un gran nombre de copies d’una seqiéncia de DNA a
partir de poc material de partida.

124 cycls 2nd oyde Srd cydle mih oyl
" ; [ HHHHHH e
@ corsamon (@) vrsaing © exonsion ‘* i ﬁ Qué volem amplificar
W"" PR T exactament? Tot el DNA dels
.
. . ’ . 7
D& Sevpdatn R T ?-;-qu - mﬁﬁ". pClClenfS.e O només una regio o
wilh ==pmncs & \ m E 4 w
: of inlamst : ™ I L) % L mngg_*m g e PR o gen en Concref-e
PP - - bl m"’ﬁ"'
;.”“m;. ] - mﬂﬁnn bk
My o Dbk ¥ i = PP
P . ] Ty HH ! . pe
. P ol ¢ Mt | WS em Amplificarem el gen FMR1
Pakymarise T umﬁ_
= W
LT Heeeeeyy Hm Font:https://en.wikipedia.org/wiki/Polymerase_chain_reaction
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Practica genética molecular: diagnostic de la SXF

METODOLOGIA QUE APLICAREM NOSALTRES

3. ANALISI DEL GEN FMR1 PER ELECTROFORESI EN GEL D’AGAROSA

Algu sabria dir en qué consisteix una electroforesi Electroforesi = moviment per electricitat

Posem un exemple per entendre-ho millor. segons grandaria

Elements necessaris:

* Gel d’agarosa Mostres de partida:

* Cubeta per suport 3 mostres de DNA ja

* Tampéd conductor de corrent amplificats pel gen FMR1:
* Font d’electricitat H1, #2 i #3

*  Mostra de DNA

Power

supply Cathode (-)

CoO oo 3
Sample Longer
wells bands

<™ > » Direction
N of
Dy Running movement

buffer

Shorter
bands

Anode (+)

Font: https://www.aatbio.com/catalog/gel-electrophoresis
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Practica genética molecular: diagnostic de la SXF

METODOLOGIA QUE APLICAREM NOSALTRES

3. ANALISI DEL GEN FMR1 PER ELECTROFORESI EN GEL D’AGAROSA

(1 Preparacio de la cambra d’electroforesi

4. Col'locar el gel d’agarosa ja solidificat en una cambra d’electroforesi de manera
que la part de carrega de mostres quedi en la part negra (catode) i la vermella
(anode) en la part baixa de la cambra.

5. Emplenar la cambra amb TAE 1x de manera que cobreixi al menys fins 2 mm el

gel.

(Il Preparacio de les mostres i carrega del gel

6. Transferir 10 yL de DNA #1, #2 o #3 a un tub d’1.5 mL net.

7. Afegir 2 pL de tampd de carrega (LD) al tub amb DNA.

8. Tapar el tub i agitar amb cops suaus amb els dits.

9. Carregar 10 pL de cada mostra en diferents pous del gel. Cada alumne carregara
1 mostra, de manera que tindrem 3 mostres/gel.

10. Tapar la cambra d’electroforesi i connectar a la font d’alimentacio (vigilar amb els
pols!)

11. Cérrer a 100V durant 30 minuts

(IV)  Visualitzacio dels fragments de DNA

12. Quan hagi acabat I'electroforesi, apagar la font d'alimentacio i treure la tapa de
la cambra.

13. Passar el gel a una safata nova per tenyir (ficarem 2 gels per safata)

14. Afegir 120 mL de Fast Blast DNA stain 100x per safata. Tenyirem amb solucié
Fast Blast DNA 100x per permetre la visualitzacido immediata de les bandes de
DNA, ja que les molécules de colorant adherides al DNA quedaran atrapades al
gel, marcant aixi la seva localitzacio.

15. Tenyir durant 2 minuts i després recuperar la solucid de tincid en un pot.

16. Ficar la safata amb els gels en aigua corrent de 'aixeta durant 10 segons

17. Deixar incubar en aigua neta durant 5 minuts. En acabar el temps, canviar l'aigua
i deixar altres 5 minuts.
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Practica genética molecular: diagnostic de la SXF

ANALISI DE RESULTATS

Prediccié de resultats: mentre corre el gel, fem la prediccié dels resultats que esperem tenint en ment la
hipotesi inicial.

Comparacié de resultats: hem carregat diverses répliques dels mateixos DNAs. Mireu si tots heu obtingut els

mateixos patrons de migracid.

Interpretacié de resultats: sembla haver-hi 2 pacients amb la #1 H#2 #3
mutacié corresponent al SXF = pacients #2 i #3

Contrastant la hipotesi inicial: teniem la sospita de que 2 pacients

pOdien pCIﬁI’ la SXF. - .

Un moment! Sabem qui sén els 2 pacients amb la mutacid per SXF¢ Podem . q
confirmar que sén Nil i Vicent . 55
e —
Comunicacié dels resultats: haurem d’agafar noves mostres de Nil i
Vicent per confirmar que el diagndstic correspon a ells. ——
| SE—
- -

Font: manual instruccions kit BioRad Analysis of Precut Lambda DNA Kit
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1.2.3 Citogeneética:
Diagnostic d’alteracions cromosomiques numeériques

La seccié de citogenética s’encarrega de trobar Sabeu quines mostres s'utilitzen més a sovint? y
alteracions al cariotip que expliquin el trastorn o Limfocits de sang periférica

quadre clinic o 'estudi prenatal. Bidpsia (pell)
Cél-lules de liquid amniotic o vellositats

L’eina principal de la seccié de citogenética

és el cariotip constitucional, que s'obté en MITOSI MEIOSI
DUPLICACIO DUPLICACIO

cél-lules que estan en divisié, a partir de ADN ADN

la metafase.

RECOMBINACIO

Repas: que és aixo de la metafase?

1a DIVISIO
CEL-LULAR

DIViSTO

CEL-LULAR

PROFASE METAFASE ANAFASE TELOFASE \ BIVISIO ‘
Font: http://www.biologia.edu.ar/botanica/tema9/9-2mitosis.htm _ = CELLULAR £
. . @ @ @ @

Recordeu qué eren les alteracions numeriques?

CEL-LULES FILLES (diploides) CEL-LULES FILLES (haploides)

Font: https://genetica.cat/divulgacio/com-es-divideixen-les-cellules/
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Practica citogenética: diagnostic d’alteracions numériques

Cariotip: conjunt de cromosomes
que caracteritza una espécie

Amb aquest caos podrem

diagnosticar alguna cosa? @

Font: https://biologia-geologia.com/biologia2/5231_cariotipo_y_cariograma.html

ooou

|

3

< B 4 N ¥

10 11 12

JU I« i T T SR T
13 14 15 16 17 18
1" ' sh L )‘

19 20 21 22 XY

Font: elaboracié propia

Cariograma: ordenacié dels cromosomes
en parells d’homolegs segons la posicid
del centromer

22 autosomes + 2 sexuals

Recordem que els cromosomes estan duplicats
perquée el DNA de la cel-lula s’ha duplicat per poder
fer la divisié cel-lular.
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Practica citogenética: diagnostic d’alteracions numériques

Continuem a la Unitat de Genetica de I'lES Miquel Marti i
Pol!

&T&LORBD A

Ens han arribat 2 mostres de cariotip de 2 pacients diferents: #1 i #2.

Problema: no els hem visitat nosaltres i s’ha perdut la historia clinica, pel que no tenim les dades de I'anamnesi
ni de 'exploracié dels pacients.

Hipotesis de treball:

- (1) Hipotesi nul-la: els pacients no
presenten cap alteracié a nivell de
citogenetica.

- (2) Hipotesi alternativa: els pacients
si presenten alguna alteracié a nivell
de citogenética.

Se us acut qué podriem fer per solucionar-ho?

Ap I ica rem Técniq ves d e CifogenéﬁCCI Font: https://www.gettyimages.es/ilustraciones/cromosomas
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Practica citogenética: diagnostic d’alteracions numériques

GENERACIO DEL CARIOGRAMA

Us repartirem 1 cariotip d’un dels 2 pacients i haureu d’obtenir el cariograma utilitzant aquesta plantilla i els
criteris que ara explicarem per esbrinar quina alteracié pateixen.

A(1-3) B (4-5)
C(6-12)
D (13-15) E (16-18)
F (19-20) G (21-22)
X-Y X-X
Diagnostic:

Font: elaboracid propia
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Practica citogenética: diagnostic d’alteracions numériques

GENERACIO DEL CARIOGRAMA
Criteris per obtenir el cariograma

Grup A: parells 1, 2 i 3; grans i metacéntrics o lleugerament submetacentrics
Grup B: parells 4 i 5; grans i submetacentrics

Grup C: parells del 6 al 12; de grandaria mitjana i submetacéntrics

Grup D: parells 13, 14 i 15; de grandaria mitjana i acrocéntrics

Grup E: parells 16, 17 i 18; metacéntrics o submetacentrics relativament curts
Grup F: parells 19 20; els més petits dels metacéntrics

Grup G: parells 211 22; els més petits dels acrocéntrics

Cromosomes sexuals: el cromosoma X és submetacéntric i mitja, amb silueta
similar als dels primers parells del grup C; mentre que el cromosoma Y és
lleugerament més llarg que els cromosomes del grup G, perd amb la peculiaritat
del paral-lelisme dels bracos llargs.

Nomenclatura dels cromosomes
segons la posicié del centromer

Recordeu que el centromer és la part
del cromosoma que s’uneix als microtdbuls
per I'anafase de la divisié cel‘lular.

Font: adaptat de https://genotipia.com/cromosomas/clasificacion-cromosomas-centromero/ Metacentric Submetacentric Acrocentric Telocentric
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Practica citogenética: diagnostic d’alteracions numériques

GENERACIO DEL CARIOGRAMA

L r L3
PGCIQI‘“’ #]: Slndrome de Kllnefe"'er Font: dades cliniques anonimitzades
i § &
"!‘ 13 & N | - > ﬁ o« 4
oo E £ & =R - 1 e i
ill... ol " v g 4 U
b= B(4-5)
s -~ 4 .: 4 - :‘f. “«' &:—n Ko ?a -
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Practica citogenética: diagnostic d’alteracions numériques

GENERACIO DEL CARIOGRAMA

Pacient #2: sindrome de Down

Font: dades cliniques anonimitzades
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Frontal

, . baldness
La sindrome de Klinefelter: 47, XXY absent —Q i
Tendency to 'j',q:%“‘“'h
’ . . yo . . orow fewer o :
Es tracta d’una triploidia en forma de trisomia del cromosoma ot ke — > Narrow
| shoulders
—sexual X. Breast-

development |
e

Wide

Clinica: ginecomastia; poca musculatura; poc pél al cos; Female-type M Jins
. . . ope pubic hair I P
hipogonadisme i infertilitat; cert retard mental. pattern
Small fiA |
testicular — R
cize | Long arms

.” ’L ‘.;mI legs
La sindrome de Down: 47, XX /XY, +21 |

Es tracta d’una triploidia en forma de trisomia de 'autosoma
2].

Junt a les trisomies dels cromosomes 18 (sindrome d’Edwards) i
del 13 (sindrome de Patau), constitueixen les Uniques trisomies
completes en autosomes compatibles amb la vida

Clinica: retard mental; trets facials caracteristics, baixa al¢ada;
alteracions visuals i dels sistemes locomotor, digestiu, cardiac i

metabolic.
Font: https://www.cdc.gov/ncbddd/spanish/birthdefects/downsyndrome.html
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1.3 DEBAT SOBRE BIOETICA | GENETICA

Després de tot el que heu apres, us veieu amb cor de debatre sobre alguns aspectes sociopolitics en relacié a la
bioética al camp de la genética?

SITUACIO 1: La informacié genética com a eina de discriminacié

Avui dia és possible obtenir el genotip (informacié genética continguda a un organisme) d’una persona de
forma relativament senzilla i barata mitjancant seqienciacié del DNA. Donat que coneixem certs al-lels
(variants d’un gen) predisposen a certes malalties, a partir d’ells es podria saber quina predisposicié té
aquella persona per desenvolupar certes condicions.

Preguntes:

- Penseu que amb el genotip d’una persona es poden saber totes les malalties o condicions que té o
que desenvoluparda en un futur?

- Si tinguéssiu antecedents familiars d’'una malaltia hereditaria greu, us seqienciarieu el genoma per
saber si en teniu predisposicié?

- Creieu que seria étic que les empreses el demanessin abans de contractar algu per estalviar
costos? | un llogater per saber si és viable llogar la seva propietat? | una empresa
d’assegurances abans de formalitzar una polissa2 Expliqueu les raons.
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1.3 DEBAT SOBRE BIOETICA | GENETICA

SITUACIO 2: Aplicacions i limits de I'edicié genética

Els Oltims avengos en enginyeria genética permeten la modificacié del genoma de diferents organismes,
entre ells el de I'lhuma. Els cientifics van establir fa uns anys que els limits de I'’edicié genética estaven en la
modificacié d’organismes humans, principalment embrions o gdmetes.

Tanmateix, un grup de cientifics xinesos de la Universitat de Ciéncia i Tecnologia del Sur (Shenzhen) va
publicar el 2019 que havia utilitzat la técnica CRISPR/Cas9 per editar el genoma d’embrions humans, amb
I'objectiu d’evitar la transmissié del virus de I'VIH, del qual el pare era portador. Finalment els embrions van
ser implantats a I'Gter de la mare i van ser portats a terme, donat llum a dues bessones que, aparentment,
estaven sanes al moment del naixement.

Societat

Tres anys de presé per al cientific xinés que va modificar nadons genéticament

Societat > Ciéncia Educacié6 Mediambient Sanitat CasObert Temps Transit

Noticia de elperiodico.cat T!'e‘s’ anys de pres.o_per al CIentlflc
del 30/12/2019 xines que va modificar nadons
genéticament

He Jiankui també haura de pagar una multa de 384.000 euros

Preguntes:

- Creieu que seria licit que poguéssim escollir fills “a la carta” mitjancant edicié genética i posterior
seleccié? Tenen els pares aquell "dret” sobre els fills?

- Qui ha de decidir els limits de la ciéncia? Només els cientifics?2 O també la resta de ciutadans?

- En ciéncia tot val quan es tracta de prevenir/curar malalties i desenvolupar noves tecnologies?
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2.1 GRAUS RELACIONATS AMB LES CIENCIES BIOMEDIQUES

UVIC

UNIVERSITAT DE VIC
UNIVERSITAT CENTRAL
DE CATALUNYA

- Grau en Biotecnologia

£=& Universidad

Grau en Biologia Sanitaria

Grau en Biomedicina basica i
experimental
Grau en Bioquimica

N

Universitat
de Girona

S

Grau en Biotecnologia

® VNIVERSITAT

D VALENCIA

Grau en Bioquimica i Ciéncies
Biomédiques
Grau en Biotecnologia

UNB

Universitat Autonoma
de Barcelona

Grau en Ciéncies Biomédiques
Grau en Bioquimica
Grau en Biotecnologia

UNIVERSITATbs
i+ BARCELONA

Grau en Ciéncies Biomédiques
Grau en Bioquimica

Grau en Biotecnologia

Grau en Genética

i UNIVERSITAT
" ROVIRA i VIRGILI

- Grau en Bioquimica i
Biologia Molecular
- Grau en Biotecnologia
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2.2 SORTIDES PROFESSIONALS

#l INVESTIGACIO BIOMEDICA | BIOTECNOLOGICA:
- Master investigacié en: immunologia, genética, microbiologia, farmacologia, oncologia, etc.
- Doctorat (necessari per fer carrera investigadora)

™ &5 pocincia:
- Master en professorat d’educacié secundaria
- Doceéncia universitaria (després del doctorat)

O ESPECIALITZACIO SANITARIA:
- Bioleg intern resident o BIR (académies GoBIR; bioBIR)
- Laboratoris d’analisis cliniques: Laboratorio Echevarne, Lab Durdn Bellido, etc.

@\ INDUSTRIA FARMACEUTICA:

- Insercié laboral directa

- Masters en indUstria (escoles privades ESAME, CESIF, Talento-Ephos): marqueting, MSL, departament
medic, CRA, farmacovigilancia, etc.

/B BIOINFORMATICA | BIG DATA:

- Masters especifics en bioinformatica, machine-learning, o d’altres especialitats.

| MOLTES MES! 45
Podeu consultar perfils d’Instagram, Facebook, LinkedIn o webs de
Carreras Cientificas Alternativas (CCA) i Bioemprender per més informacié.
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2.3 EL MEU EXEMPLE

VNIVERSITAT =% UNIVERSITATos

e T UN IVERSITATb b

€ @5 D VALENCIN it BARCELONA i’k BARCELONA
Grau en Bioquimica i Ciéncies Méster en Biomedicina Doctorat en Biomed.icinq
Biomediques - Esp.‘I+D+I - Esp. Immunologia
en cancer

DOCTORAT

La Fe

Hospital

Universitari q
i Politecnic I D B A P s

:. Fundacid |
FiSa biO I[;"frti:ft:;tigatluns

Fundacié per al Foment de la Investigacié Biumédiq ues
Sanitaria i Biomeédica de la Comunitat Valenciana August Pi i SI.II'IVEI'

Master en direccié d’assaig
clinics

Master en professorat
d’educacié secundaria

Febrer

2022
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BLOC 3: Experimentacié animal
3.1 INTRODUCCIO A LA EXPERIMENTACIO AMB ANIMALS

Experimentacié animal es considera qualsevol procediment experimental que causi o ataqui
I'estat de benestar d’un animal, el qual tingui com a missié demostrar fenomens biologics sobre
espécies animals, extrapolables o no a I'espécie humana.

S’ha de portar a terme en centres especifics anomenat
estabularis, animalaris o bioteris.

TN

Estd ampliament regulada a nivell
comunitari, estatal i europeu.

Tots els procediments han de ser avaluats per
un comité étic i aplicar la regla de les 3 R:

Font: https://elpais.com/elpais/2018/11/11/ciencia/1541973180_376016.html

Reduir Utilitzar el minim nombre possible d’animals per I'objectiv que es vol aconseguir i
justificar-ho de forma adequada amb calculs estadistics.

Refi Millorar els protocols per optimitzar el nombre d’animals i també reduir els temps de
efinar ) N ]

treball i molésties generades als animals.

Utilitzar espécies el menys complexes possible (a nivell fisiologic, anatomic i

Reemplacar . . .
plag evolutiu) dintre del que permeti I'estudi.
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3.1 INTRODUCCIO A LA EXPERIMENTACIO AMB ANIMALS

Sabeu quines sén les espécies més utilitzades en investigacid?

Carnivors; 0,28~ Micos; 0,1 i 0,003

Ranquing: Q

Ratolins
Rates

\7/2
@) Peixos

Sang freda;
15,4

Conills; 2,49
Conillet d’indies; 2,11

Rosegadors; 1,04
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3.2 EL RATOLI COM A MODEL D’EXPERIMENTACIO

A algu se li acut per qué el ratoli és el més utilitzat?

Temps de generacid curt . —
P 9 Manteniment senzill i

Mida adequada economic

Molta semblan¢a amb

humans
Técniques estandard i
desenvolupament de
noves
Font: elaboracié propia a BioRender
Disponibilitat de
soques estables; menys Bona adaptacié a la

variabilitat vida estabulat
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3.2.1 El ratoli com a model de recerca en obesitat

Segons I'Organitzacié Mundial de la Salut (OMS), 'obesitat i el sobrepés han
esdevingut la pandémia no infecciosa del segle XXI

- Sindrome metabdlica

- Diabetis tipus 2

- Aterosclerosi

- Alteracions hepatiques

Problema: I'obesitat té moltes alteracions de salut associades:

- Problemes musculoesquelétics

Hi ha 2 tipus principals de models de ratoli per estudis d’obesitat:

* Geneétics: animals portadors de mutacions relacionades amb
rutes metaboliques essencials.

Ratoli ob/ob, defectuds per la ruta de la leptina (hormona
que regula la gana i el pes corporal).

* Induits per dieta: imiten els habits alimentaris dolents que
provoquen 'obesitat a I'espécie humana.

Els més habituals utilitzen dietes especials amb contingut
molt elevat en greix.

Font: https://biology.ucsd.edu/about/news/article_041510.html
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Practica experimentacio animal: visualitzacié de mostres de fetge

Teixit adipos
(greix)

Fetge

Excés de greix i inflamacio

Font: elaboracié propia a BioRender
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Practica experimentacié animal: visualitzacié de mostres de fetge

Voleu comprovar vosaltres mateixos com es veu un fetge sa i com li afecta una mala alimentacié?

Anem a mirar al microscopi optic unes mostres de fetge de ratoli
tenyides amb hematoxilina i eosina:

- Hematoxilina: tenyeix de violeta el DNA dels nuclis cel‘lulars
- Eosina: tenyeix de rosa els components del citoplasma de les cél-lules

Hematoxilina

Eosina

Veieu clarament les diferéncies? Penseu que el fetge d’un ratoli alimentat amb una dieta
rica en greix podra exercir les seves funcions amb normalitat?

Fetge sa

Font: elaboracié propia
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3.3 DEBAT SOBRE L’US D’ANIMALS EN EXPERIMENTACIO

SITUACIO 1: Els limits de I'experimentacié amb animals

Fa unes setmanes va esclatar la polémica quan es va saber que una empresa amb seu al Parc Cientific de
Barcelona (PCB), entitat que pertany la Universitat de Barcelona (UB), havia subcontractat els serveis de
I’empresa Vivotecnia Research perqué realitzés un assaig farmacologic amb cadells de gos Beagle.

Segons I'empresa contractant, 'objectiv és “desenvolupar una terdapia per malalties fibrotiques, el que
comporta I'estudi histopatologic dels organs de 32 cadells de Beagle”.

Noticia de naciodigital.com PmCIPAL Q cerct NaCIOngZtal

del 02/02/2022 cEe L
La UB confirma el sacrifici de 32 cadells de gos d'un
experiment

La institucié explica que sis animals seran adoptats i es defensa de les critiques d'animalistes perque el
procediment compleix la normativa

per NacidDigital, Barcelona, Catalunya | 2 de febrer de 2022 ales 13:58 | &

Preguntes:

- Sabent que els protocols per I'Us d’animals han de ser revisats per un comité étic abans de ser realitzats
i justificar el nombre, espécie i procediments a realitzar, aturarieu aquest experiment si poguéssiu?
- Sabent que molts avengos médics actuals es deuen a I'ds d’animals i que altres paisos europeus com

Holanda volen prohibir I'experimentacié animals en pocs anys, penseu que s’hauria de limitar el seu Us
arreu del mén? Provocaria un retard en la innovacié?
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TRANSFER
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Fundacio
Catalana per a
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Innovacio
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