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Prerequisits

Es necessari que I'estudiant hagi assolit unes competéncies basiques en Bioquimica i Biologia Molecular i
també en Fisiologia i Patologia.

Objectius

L'assignatura pretén introduir a I'alumne en les aplicacions cliniques de la Patologia Molecular, tant des del
punt de vista diagnostic, com en la detecci6 d'alteracions moleculars d'interés predictiu a tractaments
oncolodgics personalitzats.

Competéncies

Medicina

® Demostrar que compren els fonaments d'accid, indicacions, eficacia i relacio benefici-risc de les
intervencions terapéutiques, basant-se en I'evidéncia cientifica disponible

® Demostrar que comprén els mecanismes de les alteracions de I'estructura i de la funcié dels aparells i
sistemes de l'organisme en situacié de malaltia

® Demostrar que compren l'organitzacioé i les funcions del genoma, els mecanismes de transmissio i
expressio de la informacio genética i les bases moleculars i cel lulars de I'analisi genética

® Demostrar que comprén les ciéncies basiques i els principis en els que es fonamenten

® Demostrar un nivell basic d'habilitats de recerca.

® |ndicar les técniques i procediments basics de diagnosi i analitzar i interpretar els resultats per precisar
millor la naturalesa dels problemes

® Redactar histories cliniques, informes medics i altres registres médics de forma entenedora a tercers

Resultats d"aprenentatge

1. Analitzar la informacié extreta de la sequienciacio bioldgica

2. Demostrar un nivell basic d'habilitats de recerca.

3. Descriure el diagnostic, el prondstic, la prevencié i la terapia de les patologies genétiques més
frequients en la poblacié humana.

4. Descriure els fonaments moleculars dels mecanismes causants d'alteracions anatomopatologiques de
diverses malalties, fonamentalment hereditaries i neoplasiques en diferents aparells i sistemes
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o

Descriure les indicacions de les proves anatomo-patoldgiques

6. ldentificar el concepte de *bioinformatica médica i la integracié de bases de dades genétiques i
cliniques

7. ldentificar les proves més eficients per a la prevencio, el diagnostic i control de la terapéutica de les
patologies humanes més freqiients

8. Redactar adequadament informes del resultat de les proves de diferents tipus (analitiques, genétiques)

9. Relacionar la disfuncio genética amb el fenotip patologic.

Continguts
Seminaris especialitzats (7,5 hores)
Tema 1

Biologia molecular aplicada (introduccio a la estructura primaria dels acids nucleics, estructures superiors i
condensacio del DNA, cicle cel-lular i organitzacié del genoma eucariotic, replicacio i transcripcio, codi genétic
i mecanismes de regulacio de la traduccio).

Tema 2

Bases moleculars de les mutacions i reparacié del DNA (conceptes, classificacié de mutacions i malalties
associades a alteracions de la reparacio).

Tema 3

Patologia molecular diagnostica en neoplasies limfoides (translocacions i estudis de clonalitat).
Aplicacions de les técniques moleculars en el diagnostic de tumors solids

Tema 4

Factors genétics hereditaris i Patologia molecular diagnostica.

Tema 5

Estudi mutacional en cancer i noves dianes terapeutiques.

Practiques de laboratori (7,5 hores)

Seminari 1

Extraccio acids nucleics: DNAs i RNAs. Extraccions proteines. Rendiment de diferents tipus de mostres (teixit
congelat, biopsies, blocs cel-lulars, citologies).

Diferents tipus d' extraccio.

Altres técniques basiques: quantificacié per espectrofotometria, fluorometria. Técniques d'electroforesi
(agarosa, acrilamida). Qualitat de RNAs (RIN) i qualitat de proteines (DIGE).

Seminari 2

Técniques de PC: Bases. Tipus (Multiplex-PCR, AS-PCR, Nested-PCR, COLD-PCR, RT-PCR (TagMan,
FRET,...). OSNA. Sequenciacioé Sanger, piroseqienciacio.

Tecniques de citogenética convencional:

FISH (tipus de sondes,CEP/LSI/WCP, estratégies d'hibridacié: Dual-Color Break- Apart, Dual-Color
Dual-Fusion; sondes amplificacié). CISH. SISH.

CGH.
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Seminari 3

Tecniques aplicables a la hematopatologia: Estudi de clonalitat en linfomes B i T (BIOMED-2). Estudis de
translocacions especifiques (MYC, BCL-2, CCND1).

Estudis de translocacions en tumors solids (EWSR1, SYT).
Seminari 4

Despistatge del Sindrome de Lynch. Técniques moleculars PCR i IHQ. Descripcid, resultats, casos
discordants, resultats, consell genétic.

Seminari 5

Técnica pirosequenciacio (alternatives: RT-PCR, ARMS-PCR, HRM, Sanger). Avantatges i limitacions.
Abordatge des de diferents tipus de mostres (rendiment dels estudis) segons el tipus de neoplasia.

Metodologia
Pel curs 2013-2014, el professor designat pel Departament com a responsables de I'assignatura a

nivell de Facultat és:

UDPT

Francesc Xavier Andreu
xandreu@tauli.cat
(12 estudiants)

Els alumnes, distribuits en grups de 3 ¢ 4 estudiants, s'enfrontaran a problemes clinics reals que hauran de
desenvolupar des del material diagnostic inicial (bloc de parafina), passant pel metode d'extraccio i
quantificacié de DNA, PCR/hibridacio, i sequenciacio, fins I'emissié de I'informe de patologia molecular.

Els casos seleccionats de I'arxiu de Patologia, podran incloure estudi mutacional de cancer de pulmé i colon,
estudi d'una familia amb sospita de HNPCC (sindrome de Lynch) o diagnostic de procés limfoproliferatiu, entre
d'altres.

Activitats formatives

Resultats
d’aprenentatge

ECTS

Tipus: Dirigides

Practiques de laboratori (PLAB) 7,5 0,3

Seminaris especialitzats (SESP9 7.5 0,3

Tipus: Supervisades

Practicum assistencial sense directrius 7,5 0,3

Virtuals 7.5 0,3
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Tipus: Autonomes

Estudi personal, consulta de bibliografia, resolucié de problemes, realitzacié 41 1,64 1,2,3,4,5,6,7,8,
de treballs 9
Avaluacio

El barem per la qualificacio final de I'assignatura sera:
- La resolucio6 de problemes a classe (20% de la nota final)

- La presentacio oral (50% de la nota final) Per la valoracio es tindra en compte la qualificacié de la
presentacio i I'actitud a classe. La no participacié activa en la realitzacié de la presentacié corresponent
impedira la qualificacié d'aquesta part de I'assignatura.

- L'avaluacié del treball (30% de la nota final) L'estudiant haura de realitzar una presentacié sobre el cas que
haura desenvolupat durant la practica intensiva.

Activitats d avaluaci6

Titol Pes Hores ECTS Resultats d aprenentatge
Lavaluacié del treball 30 1 0,04 4
La presentaci6 oral 50 2 0,08
La resolucio de problemes a classe 20 1 0,04 7,8
Bibliografia

Bibliografia especifica
Biologia molecular e Ingenieria Genética. Luque J, Herraez A. Ed. Elsevier Science, Madrid, 2002.

Llicons de Patologia Molecular. Gonzalez Sastre F, Guinovart JJ. Ed. Springer-Verlag Ibérica, Barcelona,
2000.

Biologia Molecular del Gen (2006) Watson y otros. Editorial Panamericana.
Bibliografia de consulta

Molecular Biology of the Cell. Alberts B. Ed. Omega, Barcelona 2010.
Recursos d'Internet

http://www.sanger.ac.uk/genetics/CGP/cosmic/

www.ncbi.nim.nih.gov/pubmed

www.ncbi.nim.nih.gov/omim

http://www.hgvs.org/mutnomen/
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