UAB Curs 2007-08. Bioquimica Clinica i Patologia Molecular - Programa

BIOQUIMICA CLINICA | PATOLOGIA MOLECULAR
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Llicenciatura de Bioguimica

Programa de teoria

1. INTRODUCCIO

Conceptes de Bioquimica Clinica i de Patologia Molecular. Relacio amb altres ciéncies del laboratori clinic.
Fases preanalitica, analitica i postanalitica en el laboratori clinic. Obtencié, preparacio i conservacid dels
espécimens: sang, sérum, plasma, orina i altres liquids biologics. Origen de les variacions de les dades
analitiques. Variabilitat premetrologica.

2. VARIABILITAT METROLOGICA

Valors i magnituds, observacions i mesures. Procediments de mesura. Blancs. Mesures i errors. Error aleatori:
precisid. Error sistematic: veracitat. El valor veritable. Calibratge i tracabilitat. Estimacid de I'error sistematic.
Selectivitat o especificitat: interferéncies. Error de mesura: exactitud i incertesa. Interval de mesura. Sensibilitat
analitica. Detectabilitat i [imit de deteccid.

3. CONTROL DE LA QUALITAT

Materials de control: tipus i caracteristiques. Fonaments del control intern: regles i grafiques de control. Utilitzacié
de varis resultats de control per série. Algorismes. Programes d'avaluacié externa de la qualitat. Estimacio de
l'error.

4. VARIABILITAT BIOLOGICA | VALORS DE REFERENCIA
Variabilitat biologica intra i interindividual. Causes. Teoria dels valors de referéncia. Produccié de valors de
referéncia poblacionals. Calcul dels limits de referéncia. Transferibilitat dels valors de referéncia.

5. INTERPRETACIO DE RESULTATS | CAPACITAT DISCRIMINANT
Comparacions transversals i longitudinals. Concepte de capacitat discriminant. Sensibilitat i especificitat
diagnostiques. Valor discriminant. Corbes ROC. Valor predictiu i prevalenca. Raé de versemblanca.

6. DIAGNOSTIC MOLECULAR
Concepte de diagnostic molecular (genétic i bioguimic) de malalties hereditaries monogéniques. Métodes
emprats. Exemples de diagnostic de malalties hereditaries endocrino-metabéliques de caracter monogenic.
Distinci6 entre mutacions i polimorfismes. Confirmacié diagnostica. Control de qualitat. Avengos en recerca de
malalties genétiques complexes.

7. ENZIMOLOGIA CLINICA

Els enzims: proteines catalitzadores. Utilitat diagnostica de la mesura dels enzims del plasma. Mesura de la
concentraci6 de massa i de la concentracié catalitica. Velocitat de transformaci6 i factors que la afecten. Blancs.
Métodes per mesurar la concentracié catalitica. Calibratge. Normalitzacié de les mesures. Principals enzims
d'interes diagnostic.

8. EQUILIBRI ACID-BASE
Homeostasi acid-base: amortidors de pH a la sang. Origen de les variacions del pH. Mecanismes compensatoris.
Determinacid del pH, pCO- i pO.. Alteracions de I'equilibri acid-base. Acidosi i alcalosi metabdlica i respiratoria.

9. HIDRATS DE CARBONI

Control hormonal de 'homeostasi de la glucosa. Hiperglucémia: diabetis mellitus i alteracions de la tolerancia a la
glucosa. Hipoglucémia. Assaigs de tolerancia a la glucosa. Procediments de mesura de glucosa,
glicohemoglobina i albimina en orina.
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10. PROTEINES

Proteines de transport, del sistema del complement, de fase aguda i inhibidores de proteases.
Immunoglobulines. Metodes d'identificacio, deteccié i quantificacié de proteines del plasma. Proteinograma i
identificacio de perfils electroforétics. Determinacié de proteines totals i dalbdmina en sérum.
Hiperproteinémies i hipoproteinémies. Hiperimmunoglobulinemies policlonals. Paraproteines. Reaccié de fase
aguda. Proteines en orina. Concepte de protedmica clinica.

11. LIPOPROTEINES

Aterotrombosi: malaltia coronaria i factors de risc. Lipoproteines del plasma: estructura i classificacio.
Metabolisme de les lipoproteines. Procediments de laboratori per a I'estudi de les dislipemies: colesterol total i
triacilglicérids. Separacid de lipoproteines, colesterol de VLDL, HDL i LDL. Apolipoproteines. Classificacio de les
dislipemies. Hiperlipémies hereditaries: hiperquilomicronémia familiar, hipercolesterolemia familiar, hiperlipémia
familiar combinada i disbetalipoproteinémia familiar. Bases genetiques de les hipolipoproteinémies.

12. BIOQUIMICA CARDIOVASCULAR | MUSCULAR

Infart de miocardi i angina de pit. Mecanismes. Diagnostic bioquimic. Significacié diagnostica i procediments
de mesura dels enzims creatina-cinasa i els seus isoenzims. Altres marcadors: mioglobina i troponina. Péptids
natriurétics pel diagnostic de la insuficiéncia cardiaca. Miopaties: distrofia muscular progressiva, rabdomiolisi i
polimiositis.

13. DIAGNOSTIC BIOQUIMIC DE LES ANEMIES
Pérdua i incorporacid de ferro. Absorcié i transport. Emmagatzematge del ferro. Utilitzacié i recuperacid. Anémia
per déficit de ferro. Diagnaostic del déficit de ferro. Anémies per deficiéncia de vitamina B12. Homocisteina.

14. ESTUDI DE LA FUNCIO HEPATICA

El sistema hepatobiliar. Funcions hepatiques: metabolisme dels hidrats de carboni, lipids i nitrogenat,
emmagatzematge, destoxificaci6. Catabolisme de I'hemoglobina. Patologia hepatobiliar: hepatitis aguda i
cronica, cirrosi, hepatoma, coléstasi. Proves de laboratori per a l'estudi de la funcié hepatica: proves
serologiques, enzims, proteines, proves de coagulacid. Investigacio de la ictericia: determinacio de bilirrubina.

15. ESTUDI DE LA FUNCIO RENAL

Anatomia i fisiologia renal: formacié d'orina i funcions renals. Patologia renal: glomerulonefritis, tubulopaties,
insuficiencia renal, nefropatia diabetica, litiasis renouretral. Gota. Proves de laboratori per a I'avaluacio de la
funcié renal: urea, creatinini i urat. Estimacio de cabdals: proves d'aclariment, proteines i calculs renals.

16. ESTUDI DE LA FUNCIO TIROIDAL
Tiroides. Sintesi d’hormones tiroidals. Transport i metabolisme: TBG. Regulacié de la secrecid tiroidal. Factors
biologics. Hipo i hipertiroidisme. Investigacio de la funcid tiroidal.

17. ESTUDI DE LA FUNCIO GONADAL | DE LA GESTACIO

Funcié ovarica. Estudis hormonals: prolactina, estradiol, progesterona, gonadotropines i androgens. Avaluacié de
la infertilitat. Funcié testicular. Exploracié bioquimica. Alteracions: hipogonadisme, infertilitat, alteracions de la
pubertat. Diagnostic i seguiment de la gestacid. Avaluacio de la unitat fetoplacentaria.

18. CALCI | MALALTIES OSSIES

Distribucié del calci a lorganisme. Regulacié hormonal de I'homeostasi del calci. Hipercalcémies:
hiperparatiroidisme i neoplasies. Hipocalcemies: déficit de vitamina D, hipotiroidisme i pseudohipotiroidisme.
Metabolisme ossi. Marcadors bioquimics de la formacid i reabsorcid oOssia. Alteracions metaboliques de l'os:
osteoporosi, osteomalacia i malaltia de Paget. Procediments de mesura dels marcadors bioquimics del
metabolisme mineral.

19. MARCADORS TUMORALS

Concepte de marcador tumoral. Classificacio. Utilitat clinica. Factors que modifiquen la seva concentracio en
sang. Interpretacio dinamica dels resultats. Interferéncies més freqlients. Principals marcadors tumorals: CEA,
AFP, B-HCG, PSA, CA19.9, CA125 i CA15.3. Aplicacié en els diferents tipus de tumors. Concepte de cancer
hereditari. Oncogens i gens supressors de tumors.
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20. MONITORATGE FARMACOTERAPEUTIC | TOXICOLOGIA

Conceptes farmacocinétics. Interpretacié dels resultats del monitoratge. Farmacs sotmesos a monitoratge:
antiaritmics, antibiotics, antiepiléptics, immunosupressors, antineoplasics, antipsicotics, antiasmatics. Introduccié
a la farmacogenetica. Toxicologia. Sobredosi de salicilats, barbiturats, paracetamol i antidepressius triciclics.
Drogoaddiccié. Enverinament accidental. Investigacio del pacient en coma.

21. CASOS CLINICS

Programa de problemes

1. Variabilitat metroldgica
2. Control de qualitat
3. Interpretacid de resultats

Programa de practiques

Control de qualitat en el laboratori de Bioguimica Clinica: Control intern i control extern.

Mesura de la concentraci6 de colesterol en sérum: Comparacié de sistemes automatics i sistemes manuals.
Mesura de la concentracio de bilirrubina total en sérum: Mesures amb blanc de mostra.

Mesura de la concentraci6 d'urea en serum.

Determinacié del limit de deteccid i del limit de linealitat del procediment de mesura de la urea.

Mesura de 'activitat catalitica d’L-lactat-deshidrogenasa en sérum: comparacié de dos procediments i
influéncia de l'instrument de mesura.

Mesura del percentatge d’hemoglobina Asc en sang per cromatografia de bescanvi idnic.
Mesura de la concentraci6 d'immunoglobulina G en sérum per immunoturbidimetria.
Efecte de la preséncia d'hemoglobina, bilirrubina i lipids en la mesura d'acid Uric en serum: Interferents.

10. Determinacio6 de la linealitat i del periode de laténcia de la reaccié enzimatica catalitzada per I'aspartat-
aminotransferasa: Efecte del piruvat.
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