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Prerequisits

Es aconsellable que els alumnes tinguin un bon coneixement de I'anglés degut a que moltes de les fonts
d'informacié d'aquesta materia es troben en aquest idioma. Convindria haver superat i assolit les
competencies corresponents a les assignatures: Biologia Cel-lular i Genética Humana.

Objectius

Els principals objectius d'aquesta assignatura son:

Coneixer les bases genétiques de les principals malalties amb base o component genétic.
Relacionar la disfuncié genética amb el fenotip patologic.

Realitzar la interpretacié genética del diagnostic, pronostic, prevencié i terapia de les patologies genétiques
més frequients en la poblacié humana.

Coneixer la distribucié de malalties de base genética en una poblacié determinada tenint en compte el seu
origen.

Analitzar des d'un punt de vista genétic la relacié probandus-familia que faciliti I'oferiment de consell genétic.

Competéncies
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Demostrar, en I'activitat professional, un punt de vista critic, creatiu i orientat a la recerca.

Demostrar que comprén els fonaments d'accio, indicacions, eficacia i relacié benefici-risc de les
intervencions terapéutiques, basant-se en l'evidéncia cientifica disponible.

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

Demostrar que comprén la importancia i les limitacions del pensament cientific en I'estudi, la prevencio i
el maneig de les malalties.

Demostrar que comprén l'organitzacio i les funcions del genoma, els mecanismes de transmissio i
expressio de la informacié genética i les bases moleculars i cel lulars de I'analisi genética.

Demostrar que es coneix adequadament la llengua anglesa, tant oralment com per escrit, per poder
comunicar-se cientificament i professionalment amb eficacia.

® Demostrar un nivell basic d'habilitats de recerca.
® Indicar les técniques i procediments basics de diagnosi i analitzar i interpretar els resultats per precisar

millor la naturalesa dels problemes.

Resultats d'aprenentatge

. Aplicar els principis basics del métode cientific (observacio de fendmens, formulacié d'hipotesi i

comprovacioé de les hipotesis) al diagnostic, tractament i prevencio de les malalties humanes.

2. Demostrar, en l'activitat professional, un punt de vista critic, creatiu i orientat a la recerca.

3. Demostrar que es coneix adequadament la llengua anglesa, tant oralment com per escrit, per poder
comunicar-se cientificament i professionalment amb eficacia.

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

5. Descriure el diagnostic, el prondstic, la prevencié i la terapia de les patologies genétiques més
freqlients en la poblaciéo humana.

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

7. Identificar les bases moleculars de les principals malalties genétiques amb traduccié bioquimica.

8. Identificar les proves de biologia molecular més eficients per a la prevencio, el diagnodstic i control de la
terapéutica de les patologies humanes més freqiients.

9. Interpretar els resultats de recerca i la seva aplicacio a la practica clinica.

Continguts

Sessi6 introductoria (presencial)

Sessions de seguiment de I'assignatura (presencials)

Sessio final de presentacid i discussio dels treball realitzats pels alumnes (preséncial)

Moduls electronics

Modul 1. Malalties monogéniques més freqlients

Modul 2. Malalties metaboliques

Modul 3. Malalties mentals i del comportament

Modul 4. Malalties endocrines

Modul 5. Malalties hematologiques

Modul 6. Genética del cancer
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Dirigides: El curs inclou 3 sessions presencials, una a l'inici, una la meitat i I'altra al final del curs.

Supervisades: També es donaran a conéixer recursos i eines disponibles, potencialment utils pel
desenvolupament i maxim aprofitament del curs. L'alumne adquireix els coneixements cientifics basics de
I'assignatura. L'alumne podra trobar el material utlititzat a classe al Campus Virtual.

Autonomes: El curs inclou un temari electronic consistent en 6 moduls, en els quals s'imparteix el contingut
teoric del curs, que complementara amb l'estudi personal dels temes exposats.

Activitats formatives

Titol Hores ECTS Resultats d'aprenentatge
Tipus: Dirigides
TEORIA (TE) 4 0,16 3,5
Tipus: Supervisades
CLASSES VIRTUALS (VIRT) 9 0,36 3,5
Tipus: Autonomes
ELABORACIO DE TREBALLS 23 0,92 2,3,4
ESTUDI PERSONAL 35 1,4 3,5
Avaluaci6

Les competéncies d'aquest curs seran avaluades mitjancant els examens de correccié automatica al final de
cada 3 moduls (20%). Aquests examens es faran de forma virtual. La presentacié i defensa del treball final del
curs representa el 80% de la nota final. Consisteix en la presentacio i defensa oral d'un cas clinic o malaltia
genética concreta, on els alumnes hauran d'haver aplicat els coneixements teodrics i practics impartits al llarg

de l'assignatura.

Els estudiants que no realitzin les proves d'avaluacio tant tedrica com practica seran considerats com No

avaluats exhaurint els drets a la matricula de I'assignatura.

Activitats d'avaluacio

Titol Pes Hores ECTS Resultats d'aprenentatge
Avaluaciones orals: proves estructurades 80% 1 0,04 1,2,3,4,5,6,7,8
Teoria: Avaluacions escrites mitjangant proves objectives 20% 3 0,12 1,5,6,7,8,9
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