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Prerequisitos

Es aconsejable que el estudiante haya alcanzado las competencias desarrolladas durante los cursos
anteriores.

Es conveniente un conocimiento suficiente sobre las bases fisioldgicas de los estados de salud y enfermedad,
asi como un nivel adecuado de conocimientos en comunicacion interpersonal.

El estudiante adquiere el compromiso de preservar la confidencialidad y el secreto profesional de los datos a
los que pueda tener acceso en razén de los aprendizajes en los servicios asistenciales. También de mantener
una actitud de Etica profesional en todas sus acciones.

Objetivos y contextualizacion

Se trata de una asignatura optativa que se cursa en sexto curso y que tiene como objetivo general que el
estudiante profundice en el conocimiento y se familiarice con la practica profesional en contexto real de las
enfermedades hereditarias, endocrinolégicas y del metabolismo en la edad pediatrica.

Competencias

® Demostrar, en la actividad profesional, un punto de vista critico, creativo y orientado a la investigacion.
® Demostrar que comprende la estructura y funciéon del organismo humano en situacién de enfermedad
en las diferentes etapas de la vida y en los dos sexos.



Demostrar que comprende la organizacion y las funciones del genoma, los mecanismos de transmision
y expresion de la informacion genética y las bases moleculares y celulares del analisis genético.
Demostrar que comprende los fundamentos de accion, indicaciones, eficacia y relacion beneficio-riesgo
de las intervenciones terapéuticas, basandose en la evidencia cientifica disponible.

Demostrar que comprende los mecanismos de las alteraciones de la estructura y de la funcion de los
aparatos y sistemas del organismo en situacion de enfermedad.

Elaborar una orientacion diagnostica y establecer una estrategia de actuacién razonada, valorando los
resultados de la anamnesia y la exploracion fisica, asi como los resultados posteriores de las
exploraciones complementarias indicadas.

Formular hipotesis y recoger y valorar de forma critica la informacion para la resolucion de problemas
siguiendo el método cientifico.

Indicar las técnicas y procedimientos basicos de diagnosis y analizar e interpretar los resultados para
precisar mejor la naturaleza de los problemas.

Mantener y actualizar su competencia profesional, prestando especial importancia al aprendizaje de
manera autébnoma de nuevos conocimientos y técnicas y a la motivacién por la calidad.

Reconocer su papel en equipos multiprofesionales, asumiendo el liderazgo cuando sea apropiado,
tanto para el suministro de cuidados de la salud, como en las intervenciones para la promocion de la
salud.

Utilizar las tecnologias de la informacion y la comunicacioén en la actividad profesional.

Resultados de aprendizaje
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. Analizar desde un punto de vista genético la relacion probandus-familia que facilite el ofrecimiento de

consejo genético.

Contrastar las propias opiniones con las de otros colegas y con la de otros profesionales de la salud
como base del trabajo en equipo.

Demostrar, en la actividad profesional, un punto de vista critico, creativo y orientado a la investigacion.
Describir el diagnéstico, prondstico, prevencion y terapia de las patologias genéticas mas frecuentes en
la poblacion humana.

Diferenciar las situaciones que precisen ingreso hospitalario de aquellas que precisen ingreso en
unidades de vigilancia intensiva.

Disefiar metodologias para el estudio experimental de enfermedades genéticas.

Establecer un plan de actuacion terapéutica considerando las necesidades del paciente y de su
entorno familiar y social, que implique a todos los miembros del equipo de salud.

Establecer una metddica de exploraciones complementarias razonada, segun el proceso de base y las
expectativas diagnosticas.

Explicar los mecanismos por los que la enfermedad afecta a los distintos aparatos y sistemas del
cuerpo humano en las diferentes etapas de la vida y en ambos sexos.

Formular hipétesis y recoger y valorar de forma critica la informacion para la resolucion de problemas
siguiendo el método cientifico.

Identificar la afectacion de las enfermedades médicas y quirdrgicas del aparato genital.

Identificar las bases genéticas de las principales enfermedades con base o componente genético.
Indicar e interpretar las técnicas y procedimientos basicos de diagndstico en el laboratorio, de
diagnéstico por la imagen y otros.

Indicar las intervenciones terapéuticas adecuadas para los principales problemas de salud
materno-infantil.

Mantener y actualizar su competencia profesional, prestando especial importancia al aprendizaje de
manera autdbnoma de nuevos conocimientos y técnicas y a la motivacién por la calidad.

Obtener de forma adecuada las muestras clinicas necesarias para la realizacién de las pruebas de
laboratorio.

Ordenar los signos y sintomas para hacer un diagnéstico sindrémico diferencial.

Profundizar en las técnicas y métodos que permiten el diagnostico genético

Relacionar la disfuncion genética con el fenotipo patoldgico.

Utilizar correctamente la terminologia genética en sus libros de texto y consulta.

Utilizar las tecnologias de la informacion y la comunicacién en la actividad profesional.

Valorar criticamente los resultados de las exploraciones complementarias teniendo presentes sus
limitaciones.

Valorar la eficiencia de las principales intervenciones terapéuticas.



24. Valorar la necesidad, las indicaciones, las contraindicaciones, la cronologia, el riesgo, el beneficio y los
costes de cada exploracion.
25. Valorar la relacion entre la eficacia y el riesgo de las principales intervenciones terapéuticas.

Contenido

Teoria (15 horas)

. Genética molecular en el nifio / a con talla baja

. Hiperinsulinismo congénito (disfuncion de la célula beta pancreatica en el recién nacido)

. Hipocalcemia: diagnéstico y manejo clinico

. Diabetes insipida

. Anomalias de la diferenciacion sexual 46XY

. Sindrome metabdlico en la infancia y resistencia a la insulina

. Insuficiencia suprarrenal: diagnéstico y manejo

. Sospecha de enfermedad metabdlica de causa genética: formas de presentacion clinico / bioquimica
9. Errores congénitos del metabolismo intermediario

10. Errores congénitos del metabolismo de moléculas complejas

11. Cribaje neonatal ampliado de enfermedades metabdlicas

12. Diversas estrategias terapéuticas en los errores congénitos del metabolismo

13. Nuevos recursos diagnosticos y futuras posibilidades terapéuticas

14. Crecer con un error innato del metabolismo o una enfermedad endocrinoldgica: transicion al adulto
15. Sindromes genéticos mas frecuentes en pediatria
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Metodologia

Esta Guia describe el marco, contenidos, metodologia y normas generales de la asignatura, de acuerdo con el
plan de estudios vigente. La organizacion final de la asignatura con respecto al nimero y tamafio de grupos,
distribucién en el calendario y fechas de examenes, criterios especificos de evaluacion y revision de
examenes, se concretaran en cada una de las Unidades Docentes Hospitalarias (UDH), que lo explicitaran a
través de sus paginas web y el primer dia de clase de cada asignatura, a través de los profesores
responsables de la asignatura en las UDH.

Para el presente curso, los profesores designados por los Departamentos como responsables de la asignatura
a nivel de Facultad y de las UDH son:

- Responsable de Facultad: 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

Actividades

Resultados

Titulo Horas ECTS de
aprendizaje

Tipo: Dirigidas



TEORIA (TE) 15 0,6

Tipo: Supervisadas

PRACTICUM ASISTENCIAL SIN DIRECTRICES (PRASS) 16 0,64

Tipo: Autonomas

ELABORACION DE TRABAJOS / ESTUDIO PERSONAL / LECTURA DE 40,25 1,61
ARTICULOS / INFORMES DE INTERES

Evaluacién

Evaluacion continuada, discusion de casos: evaluacion de la participacion cualitativa del estudiante y entrega
de resoluciones de casos trabajados en el seminario.

Evaluacion de los trabajos: cada estudiante tendra que elaborar y presentar un trabajo basado en un caso
clinico vivido durante las practicas de la asignatura.

Cuando se considere que el estudiante no ha podido aportarbastantes evidencias de evaluacién en el
acta se consignara esta asignatura como no evaluable. La guia docente tiene que establecer los criterios
para asignar uno no evaluable.

Actividades de evaluacién

Titulo Peso Horas ECTS Resultados de aprendizaje

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

Evaluacion de tipo préactico 50% 2 0,08 1,18,2,3,4,5,6,7,8,10,9, 11,12, 13, 14, 15, 16, 17, 19,
20, 21, 22, 24, 25, 23
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