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JORDI jordi.tarragona@udl.cat 8
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Informacion complementaria de la asignatura

Aquesta assignatura es situa com a optativa de quart curs de Biotecnologia per tal de donar a coneixer les
metodologies analitiques emprades actualment en els laboratoris d’analisi clinic i genétic, aixi com els fonaments
basics de les alteracions metabdliques i les malalties associades a aquestes alteracions. L’assignatura també
introdueix els fonaments de les patologies d’origen genétic i les eines actuals emprades en el seu diagnostic, fent
emfasi en el cancer com a exemple de patologia genética. Amb aquesta finalitat es descriuen els mecanismes de
regulacio del cicle cel-lular i I'estabilitat gendmica, i s’aprofundeix en l'analisi de la patologia del cancer des del
punt de vista molecular.

Objetivos académicos de la asignatura

1. Adquirir els coneixements basics sobre fonaments i interpretaci6 de les proves de laboratori
en lambit de Ila Bioquimica Clinica.

2. L'estudiant haura d’entendre la relaci6 entre els mecanismes moleculars de control i la
patologia que se’n deriva per alteracié genética.

3. Entendre i conéixer les principals eines de diagnostic genétic.

4, Com a exemple paradigmatic de patologia molecular, conéixer els descobriments
fonamentals que han ajudat a entendre la biologia molecular del cancer.
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5. De forma més aplicada, entendre el desenvolupament i la progressi6 del cancer
des del punt de vista de [I'anatomia patologica.

Competencias

L'objectiu de lassignatura és I'aprenentatge de coneixements basics i aplicats, que sén essencials per a

aquells estudiants que dirigeixen la seva trajectoria professional a ambits de la biomedicina on cal entendre el
fonament de I'analisi clinic i I'origen del procés patologic.
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Contenidos fundamentales de la asignatura

MODUL 1. BIOQUIMICA CLINICA.

Tema 1: Homeostasi de la glucosa. Estudi de la diabetis mellitus. Metodologia per a la determinacié de glucosa
en liquids biologics. Test de tolerancia a la glucosa. Importancia clinica dels cossos cetonics (Elisa Cabiscol).

Tema 2: Anomalies del metabolisme intestinal de glucids: Intolerancies degudes a deficiéncies en
disacaridases (Elisa Cabiscol).

Tema 3: Proteines plasmatiques: Albumina, Immunoglobulines i altres proteines d'interés clinic.
Proteinogrames. Proteines en orina. (Judit Herreros)

Tema 4-5: Metabolisme de compostos nitrogenats: Aminoacids i nucledtids. Valor diagnostic de les
transaminases. Defectes del cicle de la urea i alteracions relacionades causants de hiperamonémia. Creatina i
creatinina. Alteracions del metabolisme de bases puriques: hiperuricémia. (Judit Herreros)

Tema 6-7: Composicié i metabolisme de lipoproteines plasmatiques. Desordres del metabolisme de les
lipoproteines: Relacié amb I'aterosclerosi. Nivells de colesterol i factors de risc cardiovascular. Control de les
dislipémies. Métodes analitics. (Joaquim Ros)

Tema 8: Metabolisme del grup hemo. Malalties relacionades amb el metabolisme del grup hemo. Porfiries: tipus i
conseqlencies. Bilirrubina: formacid, determinacié i valor diagnostic. (Joaquim Ros)

MODUL 2. DIAGNOSTIC GENETIC.

Tema 9: Diagnostic geneétic. (4h). Diagnostic pre-implantacional. Diagnostic post-natal. Diagnostic genetic de
cromosomopaties. Diagnostic directe iindirecte de malalties monogéeniques. Lligament i co-segregacié de
marcadors polimorfics. Analisi de dades i calcul de risc. Susceptibilitat i predisposici6. Identificacié genética.
L’empremta genetica. Marcadors polimorfics. Analisi estadistica i interpretacio de les dades. (Joan Fibla)

Tema 10: Procediments i técniques de genotipat. (4h).Aillament i processament de ADN pel seu us en diagnostic
genétic. Técniques d’identificacié cromosomica. Cariotip. Citogenética. FISH. Hibridacié gendomica. Técniques
d’identificacié de mutacions i polimorfismes. Variabilitat genética. Mutacions patogeniques i polimorfismes. Tipus.
Marcadors polimorfics. Variacions en nombre de copies. Sistemes d’automatitzacié. Arrays de genotipacié:
SNPs, CNV i modificacions epigenétiques. (Joan Fibla)

MODUL 3. PROLIFERACIO CEL.LULAR | ESTABILITAT DEL GENOMA.

Tema 11: Introduccio: de les bases moleculars a la patologia. Inicis de la Medicina molecular i la Patologia
Molecular. Classificacié de les patologies moleculars. Exemples de patologies moleculars. (Jordi Torres)

Tema 12: Introducci6 al cicle cel-lular. Mecanismes i estratégies de control de la divisio cel-lular. (Jordi Torres)
Tema 13: Elements i mecanismes implicats en la replicacié i segregacié de cromosomes. (Jordi Torres)
Tema 14: Control de la proliferacio i el creixement cel-lular. (Jordi Torres)

Tema 15: Bases moleculars de les patologies que afecten la reparacié del DNA. Punts de control del cicle
cel-lular (checkpoints). Resposta a dany en el DNA. (Jordi Torres)

Tema 16: Inestabilitat genomica. (Jordi Torres)

Tema 17: Cicle cel-lular i cancer com a exemple de patologia genética. (Jordi Torres)
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MODUL 4. ANATOMIA PATOLOGICA DEL CANCER.

Tema 18: Principis generals sobre el cancer. Terminologia. Definicions. Benignitat i Malignitat. (Xavier Matias-
Guiu)

Tema 19: Historia Natural del Cancer. Invasio i Metastasis. (Jordi Tarragona)

Tema 20: Conceptes generals en torn a I'anatomia Patoldgica del Cancer. Tumor epitelials. Tumors
mesenquimals, nerviosos i melanoma. (Jordi Tarragona)

Tema 21: Tumor hematologics. (Jordi Tarragona)
Tema 22: Diagnostic morfologic del cancer. Biopsies. Citologia. 2h. (Jordi Tarragona)
Tema 23: Técniques immunohistoquimiques en el diagnostic del cancer. Dr. Jordi Tarragona

Tema 24: Bases moleculars del cancer. Oncogens, Gens supressors tumorals, Gens reparadors de DNA (l). 2h.
(Xavier Matias-Guiu)

Tema 25: Diagnostic molecular del cancer esporadic. Alteracions somatiques 2h. (Xavier Matias-Guiu)
Tema 26: Diagnostic molecular del cancer familiar. Alteracions germinals. (Xavier Matias-Guiu)
Tema 27: Técnigues immunohistoquimiques i moleculars en el pronostic del cancer. (Jordi Tarragona)

Tema 28: Técniques moleculars en la prediccié de la resposta al tractament antineoplasic. Dianes terapéutiques.
(Xavier Matias-Guiu)

PRACTIQUES MODUL 1

2 sessions practiques.
1) Determinacio de colesterol total, HDL i triacilglicérids en sérum (Judit Herreros)

2) Determinacié de ferro total en sérum (Judit Herreros)

PRACTIQUES MODUL 2 (2h)

Sessi6 aula d’'informatica

Exercici practic: Disseny d'una estratégia de diagnostic utilitzat recursos on- line.

SEMINARIS MODUL 3 (4h)

Assaig i presentacio oral de sis patologies moleculars classiques: Manifestacions cliniques, aillament del
gen responsable, funcié del gen salvatge, mutacions descrites, alteracions patologiques de la funcié génica
i terapies.

1) Distrofia Muscular de Duchenne
2) Fibrosi Quistica
3) Sindrome del cromosoma X fragil

4) Sindrome de Marfan
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5) Ataxia telangiectasia

6) Cancer Mamari Familiar (Gens BRCA1 i BRCA2)

SEMINARI MODUL 4 (2h)

Es proporcionara als estudiants un powerpoint, perque treballin amb informacié sobre “Técniques de recerca en
cancer.”

Ejes metodoldgicos de la asignatura

La major part de l'assignatura es desenvolupa en sessions dexposicid de conceptes teorics de 2
hores de durada. Aquest conceptes s’exemplifiquen en sessions practiques i es reforcen en les sessions de
seminaris amb exposicié oral.

Per assolir els objectius i adquirir les competéncies atribuides es programaran les segiients activitats:

Tipus Descripcio resumida de I'activitat Dedicacio presencial r— Dedicacié total
Activitat (Titol de tema o activitat practica) alumne (hores) professors (hores)
TEORIA Bioquimica clinica 14 1 14
TEORIA Cicle cel-lular i estabilitat del genoma 12 1 12
TEORIA Diagnostic genétic 8 1 8
TEORIA Anatomia Patologica del cancer 14 1 14

LAB Practiques Bioquimica Clinica 4 1 4

seuans | 5390 esetact oe picges | K
INFORM. Disseny d’una estrategia de diagnostic 2 1 2
SEMINARIS | Seminaris d’anatomia patologica 2 1 2
TOTALS 60 60
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Plan de desarrollo de la asignatura

Objectiu

Activitats

Dedicacio total

Presencials

estudiant
Adquirir coneixements basics sobre fonaments i interpretacio 7CIas§es
. S . . de teoria de
de les proves de laboratori en I'ambit de la Bioquimica oh 14 35
Clinica -
(grup unic)
6 Classes
Conéixer els descobriments fonamentals que han ajudat a de teoria de 12 30
entendre la biologia molecular del cancer. 2h
(grup Unic)
4 Classes
Coneéixer les principals eines de diagnostic genétic de de teoria de 8 20
patologies 2h
(grup Unic)
7 Classes
Entendre com es desenvolupa i progressa el cancer des de teoria de
: ] . o 14 35
del punt de vista de l'anatomia patologica. 2h
(grup Unic)
. . 2 i
Practigues de Bioquimica Clinica Sessions 4 10
de 2h
Analisi, estudi i presentaci6 de les bases moleculars de 2 sessions 4 10
sis patologies tipus de 2h
Practiques a l'aula d’informatica: Disseny d’una estratégia de 1 sessio de 5 5
diagnostic 2h
Coneixer i entendre els metodes de diagnostic del 1 sessi6 de 5 5
cancer 2h
60 150

T Joquim = Elisa Jordi Jordi pedicacio
Activitat T Grips Ros Cabiscol Torres Tarragona professors
(hores) (hores)

TEO 120 1 10,5 3,5 12 8 7 7 48
SEM 15 1 4 1 1 6
LAB 10 1 2 2 4
INF 5 1 2 2
Totals 150 12,5 55 16 10 8 8 60
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Sistema de evaluaciéon

% nota final* Tipus avaluacio

Teoria 80 Examen resposta mdltiple
Practiques | 10 Examen resposta multiple
Seminaris | 10 Examen resposta multiple

Una prova escrita d'opcié multiple per a coneixements tant tedrics com practics, amb valoracié diferencial a
les preguntes segons l'aspecte de coneixement que s’avalua en concret.
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Gonzélez-Sastre i Joan J. Guinovart, (2000). Llicons de Patologia Molecular. Springer.
Alberts B, et al. (2007), Molecular Biology of the Cell. Garland Science
Lewin B (2007), Genes IX. Jones & Bartlett

Morgan D. (2007). The Cell Cycle: Principles of Control. New Science Press Bronchud MH, (2008) Principles of
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