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Prerequisits
Es aconsellable que I'estudiant hagi assolit les competéncies desenvolupades durant els cursos anteriors.

Es convenient un coneixement suficient sobre les bases fisiologiques dels estats de salut i malaltia, aixi com
un nivell adequat de coneixements en comunicacié interpersonal.

L'estudiant adquireix el compromis de preservar la confidencialitat i el secret professional de les dades que
pugui tenir accés per rad dels aprenentatges als serveis assistencials. També en mantenir una actitud d'Etica
professional en totes les seves accions.

Objectius

Es tracta d'una assignatura optativa que es cursa a sisé curs i que té com a objectiu general que I'estudiant
aprofundeixi en el coneixement i es familiaritzi amb la practica professional en context real de les malalties
hereditaries, endocrinologiques i del metabolisme a la edat pédiatrica.

Competéncies

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

® Demostrar que comprén els fonaments d'accid, indicacions, eficacia i relacié 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 I'organisme en situacié de malaltia.



® Demostrar que compren l'estructura i funcié de I'organisme huma en situacié de malaltia en les
diferents etapes de la vida i en els dos sexes.

® Demostrar que compren l'organitzacio 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.

® Elaborar una orientacié diagnostica i establir una estratégia d'actuacio raonada, valorant els resultats
de I'anamnesi i I'exploracio fisica, aixi com els resultats posteriors de les exploracions complementaries
indicades.

® Formular hipotesis i recollir i valorar de manera critica la informacio per a la resolucioé de problemes
seguint el métode cientific.

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

® Mantenir i actualitzar la seva competéncia professional, prestant una importancia especial a
I'aprenentatge autonom de nous coneixements i técniques i a la motivacio per la qualitat.

® Reconeixer el seu paper en equips multiprofessionals, assumint el lideratge quan sigui apropiat, tant

per al subministrament de cures de la salut, com en les intervencions per a la promocio de la salut.

Utilitzar les tecnologies de la informacid i la comunicacié en I'activitat professional.

Resultats d'aprenentatge

1. Analitzar des d'un punt de vista genétic la relacié probandus-familia que faciliti I'oferiment de consell
genetic.
2. Aprofundir en les técniques i métodes que permeten el diagnostic genétic.
3. Contrastar les propies opinions amb les d'altres col-legues i amb les d'altres professionals de la salut
com a base del treball en equip.
4. Demostrar, en l'activitat professional, un punt de vista critic, creatiu i orientat a la recerca.
5. Descriure el diagnostic, el prondstic, la prevencié i la terapia de les patologies genétiques més
freqlients en la poblacié humana.
6. Diferenciar les situacions que necessitin ingrés hospitalari d'aquelles que necessitin ingrés en unitats
de vigilancia intensiva.
7. Dissenyar metodologies per a I'estudi experimental de malalties genétiques.
8. Establir un pla d'actuacié terapéutica considerant les necessitats del pacient i del seu entorn familiar i
social, que impliqui tots els membres de I'equip de salut.
9. Establir una de metodica d'exploracions complementaries raonada, segons el procés de base i les
expectatives diagnostiques.
10. Formular hipotesis i recollir i valorar de manera critica la informacioé per a la resolucié de problemes
seguint el métode cientific.
11. Identificar els mecanismes pels quals la malaltia afecta els diferents aparells i sistemes del cos huma
en les diferents etapes de la vida i en ambdos sexes.
12. Identificar I'afectacié de les malalties médiques i quirirgiques de l'aparell genital.
13. Identificar les bases genétiques de les principals malalties amb base o component genétic.
14. Indicar i interpretar les técniques i procediments basics de diagnostic al laboratori, de diagnostic per la
imatge i d'altres.
15. Indicar les intervencions terapéutiques adequades per als principals problemes de salut maternoinfantil.
16. Mantenir i actualitzar la seva competéncia professional, prestant una importancia especial a
I'aprenentatge autbnom de nous coneixements i técniques i a la motivacio per la qualitat.
17. Obtenir de manera adequada les mostres cliniques necessaries per a la realitzacié de les proves de
laboratori.
18. Ordenar els signes i simptomes per fer un diagnostic sindromic diferencial.
19. Relacionar la disfunci6 genética amb el fenotip patologic.
20. Utilitzar correctament la terminologia genética en els llibres de text i consulta.
21. Utilitzar les tecnologies de la informaci6 i la comunicacié en I'activitat professional.
22. Valorar criticament els resultats de les exploracions complementaries tenint presents les seves
limitacions.
23. Valorar la necessitat, les indicacions, les contraindicacions, la cronologia, el risc, el benefici i els costos
de cada exploracio.
24. Valorar la relacié entre I'eficacia i el risc de les principals intervencions terapéutiques.
25. Valorar l'eficiencia de les principals intervencions terapéutiques.



Continguts

Teoria (15 hores)

1. Geneética molecular en el nen / a amb talla baixa

2. hiperinsulinisme congénit (disfuncio de la cél-lula beta pancreatica en el nounat)

3. Hipocalcémia: diagnostic i maneig clinic

4. Diabetis insipida

5. Anomalies de la diferenciacié sexual 46XY

6. Sindrome metabolica en la infancia i resisténcia a la insulina

7. Insuficiéncia suprarenal: diagnostic i maneig

8. Sospita de malaltia metabdlica de causa genética: formes de presentacio clinic / bioquimica
9. Errors congénits del metabolisme intermediari

10. Errors congeénits del metabolisme de molécules complexes

11. Cribratge neonatal ampliat de malalties metaboliques

12. Diverses estratégies terapeutiques en els errors congénits del metabolisme

13. Nous recursos diagnostics i futures possibilitats terapéutiques

14. Créixer amb un error innat del metabolisme o una malaltia endocrinologica: transicio a I'adult

15. Sindromes genétics més frequients en pediatria

Metodologia

Aquesta Guia descriu el marc, continguts, metodologia i normes generals de I'assignatura, d'acord amb el pla
d'estudis vigent. L'organitzacié final de I'assignatura pel que fa al nombre i mida de grups, distribucié en el
calendari i dates d'examens, criteris especifics d'avaluacio i revisié d'examens, es concretaran a cada una de
les Unitats Docents Hospitalaries (UDH), que ho explicitaran a través de les seves pagines web i el primer dia
de classe de cada assignatura, a través del professors responsables de l'assignatura a les UDH.

Pel present curs, els professors designats pels Departaments com a responsables de I'assignatura a nivell de
Facultat i de les UDH sén:
- Responsable de Facultat : Carlos Rodrigo Gonzalo de Liria

- Responsables de les UDH:

UDHSP UDHVH UDGTIiP UDPT
Gemma Carreras Diego Yeste Guillem Pintos i Joan Bel Raquel Corripio
gcarreras@santpau.cat dyeste@vhebron.net gpintos.germanstrias@gencat.cat i rcorripio@tauli.ce

joanbel.germanstrias@gencat.cat



Activitats formatives

Resultats
d'aprenentatge

ECTS

Tipus: Dirigides

TEORIA (TE) 15 0,6

Tipus: Supervisades

PRACTICUM ASSISTENCIAL SENSE DIRECTRIUS (PRASS) 16 0,64

Tipus: Autonomes

ELABORACIO DE TREBALLS / ESTUDI PERSONAL / LECTURA D'ARTICLES / 40,25 1,61
INFORMES D'INTERES

Avaluacié

Avaluacié continuada, discussio de casos: avaluacio de la participacié qualitativa de I'estudiant i lliurament de
resolucions de casos treballats al seminari.

Avaluacié dels treballs: cada estudiant haura d'elaborar i presentar un treball basat en un cas clinic viscut
durant les practiques de I'assignatura.

Quan es consideri que I'estudiant no ha pogut aportar prou evidéncies d'avaluacio en |'acta es consignara
aquesta assignatura com a no avaluable. La guia docent ha d'establir els criteris per assignar un no
avaluable.

Activitats d'avaluaci6

Titol Pes Hores ECTS Resultats d'aprenentatge

Avaluacié de tipos practic 50% 2 0,08 1,2,8,4,5,6,7,8,9, 10, 11,12, 13, 14, 15, 16, 17, 18, 19,
20, 21, 22, 23, 24, 25

Entrega d'informes / treballs  50% 1,75 0,07 1,2,3,4,5,6,7,8,9,10, 11,12, 13, 14, 15, 16, 17, 18, 19,
escrits 20, 21, 22, 23, 24, 25
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