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Prerequisits

Els estudiants que cursin aquesta assignatura han de tenir coneixements basics d'anglés que li permetin
navegar i comprendre la informacio continguda en les bases de dades i material audivisual que haura de

consultar en aquesta llengua.

Objectius

Aquest curs il-lustrara com la disciplina de la bioinformatica proporciona un pont important entre la ciéncia

d'avantguarda i la implantacié de la medicina genomica en la practica clinica.

Els estudiants seran introduits als conceptes i eines basiques de Bioinformatica enfocades a la seva futura

practica professional, a través de diverses activitats a realitzar a les aules d'informatica.

Les sessions pretenen familiaritzar als estudiants amb I'is de les eines més utilitzades i recursos en linia de

I'especialitat.

Objectius:




- Introduir a l'estudiant al mén genoma/salut

- Iniciar els estudiants en I'Us de les eines, aplicatius i tipus de dades que son objecte d'analisi en la
bioinformatica clinica

- Iniciar els estudiants en els conceptes d'informatica médica i medicina de precisio

- Introduir a I'estudiant en les consideracions etiques en I'is de dades gendmiques

Competencies

Medicina

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

® Demostrar un nivell basic d'habilitats de recerca.

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

Formular hipotesis i recollir i valorar de manera critica la informacioé per a la resolucié de problemes

seguint el métode cientific.

® 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.

® Organitzar i planificar adequadament la carrega de treball i el temps en les activitats professionals.

® Tenir capacitat de treballar en un context internacional.

® Utilitzar les tecnologies de la informacié i la comunicacié en l'activitat professional.

® Valorar criticament i utilitzar les fonts d'informacié clinica i biomedica per obtenir, organitzar, interpretar
i comunicar la informacié cientifica i sanitaria.

Resultats d'aprenentatge

Criticar articles cientifics relatius a la bioinformatica.

Demostrar un nivell basic d'habilitats de recerca.

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

Descriure el diagnostic, el pronostic, la prevencio i la terapia de les patologies genétiques més

freqlients en la poblaciéo humana.

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

6. 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.

Organitzar i planificar adequadament la carrega de treball i el temps en les activitats professionals.

Tenir capacitat de treballar en un context internacional.

9. Utilitzar les tecnologies de la informacio i la comunicacio en I'activitat professional.
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Continguts
- Introducci6 a la gendmica i la bioinformatica

® Impacte del Projecte Genoma Huma en la medicina
® Sequenciacié del genoma: cap a la promesa diagnostica
® Estat actual de les tecnologies de seqlienciacié genomica i les seves aplicacions cliniques.

- Bioinformatica i practica medica

® Que és OMIM i la seva utilitat en las proves genéticas
® Presentacio de casos d'estudi com a fil conductor

- Consideracions etiques en Bioinformatica i Genomica



Metodologia

L'orientacio de l'assignatura és eminentment practica i per tant la totalitat de I'assignatura es fara directament
a les aules d'informatica.

L'aprenentatge contempla en molts casos la introduccid i I'is de les principals facilitats que ofereixen les
aplicacions web i els programaris seleccionats.

Les practiques es duran a terme individualment o per parelles (en funcié del nombre d'alumnes matriculats).

L'alumne haura de realitzar un treball de consolidacio.

Activitats formatives

Titol Hores ECTS Resultats d'aprenentatge

Tipus: Dirigides

SESSIONS PRACTIQUES (PLAB) 20 0,8 1,3,5

TEORIA (TE) 5 02 1,9

Tipus: Supervisades

Tutories 5,25 0,21 1,2,5,9

Tipus: Autdonomes

ELABORACIO DEL TREBALL FINAL 11 0,44 1,2,3,7

ESTUDI PERSONAL / LECTURA D'ARTICLES / INFORMES D'INTERES 30 1,2 1,2,7,8,9

Avaluaci6

Les competéncies de l'assignatura s'avaluaran de forma continuada, amb I'assisténcia (40% de la nota),
resolucio de questionaris (30% de la nota) i presentacio d'un treball final (30% de la nota).

Els estudiants han d'obtenir una nota minima de 5 punts per aprovar I'assignatura.
Es considera que un estudiant obtindra la qualificacid de "No avaluable" si la qualificacié de les activitats
d'avaluacio realitzades no li permet aconseguir una nota global de 5 punts en el supdsit d'haver obtingut la

qualificacié maxima en tots ells.

Els estudiants que no hagin superat I'assignatura per mitja de I'avaluacié continuada podran fer un treball
addicional.

Activitats d'avaluacio

Titol Pes Hores ECTS  Resultats d'aprenentatge
Assisténcia i participacio activa a les classes 40% 2 0,08 1,4,5,7,8,9
Resolucio de questionaris a les sessions practiques 30% 1,75 0,07 6,7




Treball final 30% O 0 1,2,3,5,6,7,9
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Recursos audiovisuals

Gattaca. Guié i Direccidé: Andrew Niccol. Jersey Films / Columbia Pictures; 1997.

The DNA Journey. https://youtu.be/2SB6ZaqEalLQ

Recursos d'Internet

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/genome/gdv/

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/

http://www.genomesonline.org/index

https://ghr.nim.nih.gov/

http://www.genecards.org

http://omim.org

http://www.genome.gov/GWAStudies/

http://www.ebi.ac.uk/gwas/



