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Tema 1. Bases moleculars de les malalties d'origen geneétic.
Introduccié a la Patologia Molecular. Importancia de les malalties
genétiques. Tipus. de malalties genétiques segons el seu origen.
Mutacions en el DNA com a causa de les malalties d'origen geneétic.

Tema 2. Aplicacions de la Biologia Molecular en ['estudi de les malalties
genetiques.
Técniques per al mapatge i clonatge de gens. Métodes per al diagnostic
i deteccié de portadors.

Tema 3. Técniques de Biologia Molecular per a l'estudi dels mecanismes de
desenvolupament de malalties (I).
Introduccid a les técniques de transferéncia de gens a animails.
Microinjeccié6 de DNA a ovocits fecundats. Microinjeccié de cél.lules
embrionaries totipotencials a blastocists.

Tema 4. Técniques de Biologia Molecular per a l'estudi dels mecanismes de
desenvolupament de malalties (l1).
Obtenci6 de models de malalties humanes mitjangant animals
transgeénics.

Tema 5. Introduccié a la terapia génica.
Tipus de vectors. Desenvolupament d'estratégies per a la transferéncua
de gens a cél.lules i teixits especifics.

Tema 6. Malalties cromosomiques (l).
Sindrome de Down (Trisomia 21).

Tema 7. Malaities cromosomiques (I1). -~
Sindrome del cromosoma X fragil.

Tema 8. Malalties dels sistemes de transport a través de membranes.
Fibrosi quistica.

Tema 9. Malalties del sistema nervids (l).
Malaltia d'Alzheimer. Proteina beta amiloide.

Tema 10.  Malalties del sistema nervids (l1).
Malaltia de Huntington. Malaltia de Parkinson.

Tema 11.  Malalties de la biosintesi i estructura del col -lagen.



Tema 12.
Tema 13.

Tema 14.

Tema 15.

Tema 16.
Tema 17.

Tema 18.

Tema 19.
Tema 20.
Tema 21.

Tema 22.

Tema 23.
Tema 24.

Tema 25.

Distrofies musculars.
Distrofia muscular de Duchenne. Distrofia muscular miotdnica.

Malalties relacionades amb els sistemes de reparacié del DNA.
Xeroderma pigmentosum. Ataxia telangiectasia. Anémia de Fanconi.

Bioquimica i Biologia Molecular del cancer (l).
Control de la proliferacié i diferenciacié cel -ular: el cicle cel -ular.
Factors activadors i inhibidors del creixement cel.lular.

Bioquimica i Biologia Molecular del cancer (Il).

Oncogens i protooncogens: mecanismes d'activacio, oncoproteines de
membrana, citoplasmatiquesinuclears. Antioncogens o gens supressors
de tumors. El cancer com a procés multicausal.

Bioquimica i Biologia Molecular del cancer (lll).
Carcinogénesi. Bases moleculars de la metastasi.

Malalties d'origen viric (l).
Mecanisme d'accié dels virus patdgens. Virus i cancer.

Malalties d'origen viric (l1).
Sindrome d'immunodeficiéncia adquirida. La resposta cel -ular a la
infeccid virica: interferons. Antivirals.

Malalties del metabolisme dels carbohidrats.
Malalties de 'emmagatzematge del glicogen. Galactosémies.

Diabetes mellitus.
Diabetes tipus |. Diabetes tipus II.

Malalties del metabolisme dels aminoacids.
Hiperfenilalaninémies. Fenilcetonuria. Malalties del cicle de la urea.

Malalties del metabolisme de les bases puriniques.

Deficiéncia de hipoxantina fosforribosil transferasa (sindrome de Lesch-
Nyhan). Deficiéncia d'adenina fosforribosil transferasa. Immuno-
deficiéncies causades per deficiéncia d'adenosina desaminasa i purina
nucleodsid fosforil Hasa.

Malalties del metabolisme dels lipids.
Hipercolesterolémia familiar.

Deficiéncies d'enzims lisosomals.
Malaltia de Gaucher. Malaltia de Fabry. Malaltia de Tay-Sachs.

Desequilibris hormonals.
Deficiéncia d'esteroid 21-hidroxilasa.

Forma d'avaluacié: Prova escrita al final del curs.
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