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Descripcion  Materia enfocada al desarrollo de capacidades y competencias en el ambito de la identificacion de los
general procesos celulares y moleculares responsables de enfermedad en humanos. Es interés de esta Materia,

asimismo, el desarrollo de capacidades especificas para el conocimiento y utlizacién de las herramientas de
diagndstico y terapia molecular.

Competencias de titulacion

Cédigo

A32 CEO12.- Conocer los tipos de procesos moleculares y celulares de caracter general implicados en patologias.

A33 CEO13.- Saber realizar el diagnostico molecular de enfermedades y terapia génica.

B1 (*)CGI1.- Capacidade de analise e sintese (localizacion de problemas e identificacion das causas e a sua tipoloxia).

B2 (*)CGI2.- Capacidade de organizacién e planificacion de todos os recursos (humanos, materiais, informacion e
infraestruturas).

B3 (*)CGI3.- Capacidade de xestion da informacion (con apoio das tecnoloxias da informacion e as comunicacions).

B4 (*)CGl4.- Capacidade de planificacion e elaboracion de estudos técnicos en biotecnoloxia microbiana, vexetal e
animal.

B5 (*)CGI5.- Capacidade para identificar problemas, buscar soluciéns e aplicalas nun contexto biotecnoldxico profesional
ou de investigacion.

B6 (*)CGI6.- Capacidade de comunicacion oral e escrita dos plans e decisions tomadas.

B7 (*)CGI7.- Capacidade para formular xuizos sobre a problematica ética e social, actual e futura, que expén a
biotecnoloxia.

B8 (*)CGI8.- Capacidade para lograr unha comunicacion eficaz coa comunidade cientifica, profesional e académica, asi
como con outros sectores e medios de comunicacion.

B9 (*)CGIP1.- Capacidade de traballo en equipo multidepartamental dentro da empresa.

B10 (*)CGIP2.- Capacidade de traballo nun contexto de sustentabilidade, caracterizado por: sensibilidade polo medio e
polos diferentes organismos que o integran, asi como concienciacién polo desenvolvemento sostible.

B11l (*)CGIP3.- Razoamento critico e respecto profundo pola ética e a integridade intelectual.

B12 (*)CGS1.- Adaptacion a novas situacions legais ou novidades tecnoldxicas, asi como a excepcionalidades asociadas a
situacions de urxencia.
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B13 (*)CGS2.- Aprendizaxe auténoma.
B14 (*)CGS3.- Liderado e capacidade de coordinacion.
B15 (*)CGS4.- Sensibilizacién cara & calidade, o respecto ambiental, o consumo responsable de recursos e a recuperacién

de residuos.

Competencias de materia

Competencias de materia Tipologia Competencias
Conocer los tipos de procesos moleculares y celulares de caracter general implicados  saber A32
en patologias.
Saber realizar el diagndstico molecular de enfermedades y terapia génica. saber A33
saber hacer
Capacidade de analise e sintese (localizacion de problemas e identificacion das causas saber hacer Bl
e a sua tipoloxia).
Capacidade de organizacion e planificacion de todos os recursos (humanos, materiais, saber hacer B2
informacion e infraestruturas).
Capacidade de xestion da informacién (con apoio das tecnoloxias da informacion e as  saber hacer B3
comunicacions).
Capacidade de planificacion e elaboracion de estudos técnicos en biotecnoloxia saber hacer B4
microbiana, vexetal e animal.
Capacidade para identificar problemas, buscar soluciéns e aplicalas nun contexto saber B5
biotecnoléxico profesional ou de investigacion. saber hacer
Capacidade de comunicacion oral e escrita dos plans e decisions tomadas. saber hacer B6
Capacidade para formular xuizos sobre a problematica ética e social, actual e futura,  saber B7
gue expon a biotecnoloxia. saber hacer
Capacidade para lograr unha comunicacion eficaz coa comunidade cientifica, saber B8
profesional e académica, asi como con outros sectores e medios de comunicacion. saber hacer
Capacidade de traballo en equipo multidepartamental dentro da empresa. saber hacer B9
Saber estar /ser
Capacidade de traballo nun contexto de sustentabilidade, caracterizado por: saber hacer B10
sensibilidade polo medio e polos diferentes organismos que o integran, asi como Saber estar /ser
concienciacion polo desenvolvemento sostible.
Razoamento critico e respecto profundo pola ética e a integridade intelectual. Saber estar /ser Bl11l
Adaptacion a novas situacions legais ou novidades tecnoldxicas, asi como a saber B12
excepcionalidades asociadas a situacions de urxencia. Saber estar /ser
Aprendizaxe autonoma. saber hacer B13
Liderado e capacidade de coordinacion. Saber estar /ser Bl14
Sensibilizacion cara & calidade, o respecto ambiental, o consumo responsable de Saber estar /ser B15

recursos e a recuperacion de residuos.

Contenidos

Tema

TEMAL. Etiologia Molecular de la enfermedad en
humanos

Desarrollo del concepto de enfermedad metabdlica hereditaria. Desarrollo
del concepto de enfermedad molecular. La mutacién como origen de la
variacion y enfermedad genéticas.

TEMA 2. Trastornos mendelianos.

Patogénesis molecular: bases bioquimicas de los rasgos mendelianos.
Desdrdenes monogénicos. Desdrdenes asociados al ADN mitocondrial.
Cromosomopatias.

TEMA 3. Trastornos multifactoriales.

Heterogeneidad genética. Estrategias para el analisis molecular de los
rasgos multifactoriales: epidemiologia genética. Ejemplos de desérdenes
multifactoriales: trastornos esqueléticos, circulatorios, respiratorios,
psiquiatricos y neurodegenerativos.

TEMA 4. Diagnéstico (y prondstico) molecular de
la enfermedad en humanos.

Andlisis bioquimico. Andlisis mutacional directo e indirecto. Andlisis clinico.
Interpretacion de los resultados de laboratorio.

TEMA 5. Tratamiento molecular de la
enfermedad en humanos.

Alternativas bioquimicas. Terapia génica somatica. Terapia celular y
tisular.

Planificacion

Horas en clase Horas fuera de clase  Horas totales

Sesion magistral

15 30 45

Practicas de laboratorio

4 0 4
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Estudio de casos/analisis de situaciones 2 0 2
Tutoria en grupo 1 15 25
Pruebas de respuesta corta 2 12 14
Informes/memorias de practicas 0 35 35
Estudio de casos/analisis de situaciones 0 4 4

*Los datos que aparecen en la tabla de planificacion son de caracter orientativo, considerando la heterogeneidad de

alumnado

Metodologias

Descripcion

Sesion magistral

Las sesiones tedricas, abordadas en forma de exposicion y debate con los alumnos, proporcionan
informacién avanzada sobre el conocimiento de la base molecular de la enfermedad en humanos,
asi como sobre las estrategias actuales para proceder a su diagnostico molecular. En este contexto,
la aspiracion se centra en que el estudiante asimile conceptos, desarrolle razonamientos criticos
sobre ellos y plantee las dudas e inquietudes que le surjan.

Practicas de laboratorio En la actividad practica prevista el alumno recibe un protocolo experimental, que es explicado

detalladamente por el profesor. Se le indica la metodologia de la practica, asi como el
equipamiento instrumental que va a necesitar. Bajo la atenta y continua supervision del profesor,
el alumno desarrolla la practica; lleva a cabo el experimento y, con posterioridad, realiza los
calculos pertinentes e interpreta los resultados. Al final de este proceso debe entregar una
Memoria de la préactica en la que queden reflejados todos los pasos dados, los resultados obtenidos,
ademas de la interpretacién y discusion critica de éstos segun los contenidos tedricos abordados
en las conferencias de teoria.

Estudio de
casos/analisis de
situaciones

Durante el desarrollo de algunas de las sesiones tedricas de la Materia se proporcionara al
alumnado alguin supuesto practico para su andlisis personal, basandose en las instrucciones y los
ejemplos resueltos en las primeras.

Tutoria en grupo

En las horas de tutorias, el profesor se entrevista con grupos reducidos de alumnos y resuelve las
dudas o ayuda a superar las dificultades que se les vaya planteando en el desarrollo de las
actividades formativas de la Materia. Eventualmente, puede despacharse en estas sesiones sobre
alguna pequenfa tarea sugerida para reforzar el aprendizaje.

Atencion personalizada

Descripcion

Sesion magistral

Sesion magistral: El Profesor expone los contenidos de la Materia en continua interaccion con los alumnos,
para conocer la asimilacion de los conceptos de mayor alcance, animar al contraste de ideas y al debate
o clarificar los asuntos que merezcan un especial detenimiento.

Practicas (de laboratorio): El Profesor supervisa de manera continua el trabajo de cada estudiante en el
desarrollo de la tarea experimental. Finalizada ésta, la atencién personalizada continta durante el
tratamiento matematico de los resultados y la interpretacion de los resultados que se obtengan.

El estudio de supuestos clinicos se introduce como aprendizaje de la aplicacion de los contenidos tedricos
de la Materia. El alumno tendréa la oportunidad de despachar con los profesores para solventar sus dudas,
antes de proceder a la exposicion y defensa de la valoracion personal del caso asignado.

Tutoria de grupo: Las dificultades surgidas durante el desarrollo de la Materia podran abordarse
personalmente en tutorias con los profesores durante las fechas de imparticion de la Materia o en otras
previamente pactadas con los alumnos. Asimismo, se les brinda la oportunidad de despachar via e-mail
con los profesores para atender cualquier dificultad planteada o cualquier aclaracién sobre los contenidos
tedricos o practicos de la Materia, o sobre la elaboracién de las tareas y trabajos encomendados. Esta
actividad, asimismo, contemplara eventualmente la discusion sobre alguna pequefa tarea de refuerzo
propuesta.
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Practicas de
laboratorio

Sesién magistral: El Profesor expone los contenidos de la Materia en continua interaccion con los alumnos,
para conocer la asimilacién de los conceptos de mayor alcance, animar al contraste de ideas y al debate
o clarificar los asuntos que merezcan un especial detenimiento.

Préacticas (de laboratorio): El Profesor supervisa de manera continua el trabajo de cada estudiante en el
desarrollo de la tarea experimental. Finalizada ésta, la atencion personalizada continta durante el
tratamiento matemético de los resultados y la interpretacion de los resultados que se obtengan.

El estudio de supuestos clinicos se introduce como aprendizaje de la aplicacion de los contenidos tedricos
de la Materia. El alumno tendra la oportunidad de despachar con los profesores para solventar sus dudas,
antes de proceder a la exposicion y defensa de la valoracion personal del caso asignado.

Tutoria de grupo: Las dificultades surgidas durante el desarrollo de la Materia podran abordarse
personalmente en tutorias con los profesores durante las fechas de imparticién de la Materia o en otras
previamente pactadas con los alumnos. Asimismo, se les brinda la oportunidad de despachar via e-mail
con los profesores para atender cualquier dificultad planteada o cualquier aclaracion sobre los contenidos
tedricos o practicos de la Materia, o sobre la elaboracion de las tareas y trabajos encomendados. Esta
actividad, asimismo, contemplara eventualmente la discusion sobre alguna pequefia tarea de refuerzo
propuesta.

Estudio de
casos/analisis de
situaciones

Sesion magistral: El Profesor expone los contenidos de la Materia en continua interaccion con los alumnos,
para conocer la asimilacion de los conceptos de mayor alcance, animar al contraste de ideas y al debate
o clarificar los asuntos que merezcan un especial detenimiento.

Practicas (de laboratorio): El Profesor supervisa de manera continua el trabajo de cada estudiante en el
desarrollo de la tarea experimental. Finalizada ésta, la atencién personalizada continda durante el
tratamiento matematico de los resultados y la interpretacion de los resultados que se obtengan.

El estudio de supuestos clinicos se introduce como aprendizaje de la aplicacion de los contenidos teéricos
de la Materia. El alumno tendréa la oportunidad de despachar con los profesores para solventar sus dudas,
antes de proceder a la exposicion y defensa de la valoracion personal del caso asignado.

Tutoria de grupo: Las dificultades surgidas durante el desarrollo de la Materia podran abordarse
personalmente en tutorias con los profesores durante las fechas de imparticion de la Materia o en otras
previamente pactadas con los alumnos. Asimismo, se les brinda la oportunidad de despachar via e-mail
con los profesores para atender cualquier dificultad planteada o cualquier aclaracién sobre los contenidos
tedricos o practicos de la Materia, o sobre la elaboracién de las tareas y trabajos encomendados. Esta
actividad, asimismo, contemplara eventualmente la discusion sobre alguna pequefa tarea de refuerzo
propuesta.

Tutoria en grupo

Sesién magistral: El Profesor expone los contenidos de la Materia en continua interaccién con los alumnos,
para conocer la asimilacién de los conceptos de mayor alcance, animar al contraste de ideas y al debate
o clarificar los asuntos que merezcan un especial detenimiento.

Practicas (de laboratorio): El Profesor supervisa de manera continua el trabajo de cada estudiante en el
desarrollo de la tarea experimental. Finalizada ésta, la atencion personalizada contindia durante el
tratamiento matematico de los resultados y la interpretacion de los resultados que se obtengan.

El estudio de supuestos clinicos se introduce como aprendizaje de la aplicacion de los contenidos teéricos
de la Materia. El alumno tendra la oportunidad de despachar con los profesores para solventar sus dudas,
antes de proceder a la exposicion y defensa de la valoracion personal del caso asignado.

Tutoria de grupo: Las dificultades surgidas durante el desarrollo de la Materia podran abordarse
personalmente en tutorias con los profesores durante las fechas de imparticion de la Materia o en otras
previamente pactadas con los alumnos. Asimismo, se les brinda la oportunidad de despachar via e-mail
con los profesores para atender cualquier dificultad planteada o cualquier aclaracion sobre los contenidos
teodricos o practicos de la Materia, o sobre la elaboracion de las tareas y trabajos encomendados. Esta
actividad, asimismo, contemplara eventualmente la discusion sobre alguna pequefia tarea de refuerzo
propuesta.

Evaluacion

Descripcion Calificacién
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Sesion magistral Se evaluara mediante una prueba de respuesta corta. 75
Las sesiones tedricas, abordadas en forma de exposicién y debate con los alumnos,
proporcionan
informacion avanzada sobre el conocimiento de la base molecular de la enfermedad en
humanos, asi como sobre las estrategias actuales para proceder a su diagndstico
molecular. En este contexto, la aspiracion se centra en que el estudiante asimile conceptos,
desarrolle razonamientos criticos sobre ellos y plantee las dudas e inquietudes que le

surjan.
Practicas de Se evaluara mediante informe/memoria de practicas. 20
laboratorio Los resultados elaborados de la practica experimental, junto con la discusion de los

mismos, se presentaran en forma de Memoria. Se valorara, asimismo, la implicacion en el
trabajo, la capacidad de cooperar dentro del equipo y el desenvolvimiento general en el
laboratorio.

Estudio de Consisitra en el estudio como trabajo auténomo de uno o varios casos clinicos, en la 5

casos/analisis de elaboracion de un informe y en la posterior discusion y defensa de su resolucion.

situaciones

Otros comentarios y segunda convocatoria

Al igual que el resto de materias del Master, parte de la evaluacion se realizard de manera continua durante los dias
asignados a la docencia presencial. El examen final se realizara en la fecha asignada por la Comision Académica del Master
dentro del calendario oficialA para las convocatorias de junio y julio.

Fuentes de informacion

Coleman & Tsongalis, Eds, Molecular pathology. The molecular basis of human disease, Academic Press, 2009
Gonzélez Sastre & Guinovart, Patologia Molecular, Masson, 2003

Gonzalez de Buitrago & Medina Jiménez, Patologia Molecular, McGraw-Hill Interamericana, 2001

Scriver, Beaudet, Valle & Sly, Eds. , The metabolic and molecular bases of inherited disease, 8th ed, 8th, McGraw Hill
Companies, Inc., 2001

McPherson & Pincus, Eds, Henry's clinical diagnosis and management by laboratory methods, 21th, Saunders Elsevier, 2007
Bishop, Fody & Schoeff, Clinical chemistry. Principles, procedures, correlations, 6th, Lippincott Williams &amp; Wilkins, 2005
Patrinos & Ansorge, Eds, Molecular diagnostics, Academic Press, 2005

Strachan & Read, Human molecular genetics, 4th ed, Garland Science, 2010

Recomendaciones

Asignaturas que contintan el temario
Practicas Externas/V02M074V01302
Trabajo Fin de Master/V02M074V01301

Asignaturas que se recomienda cursar simultaneamente

Disefio de Nuevos Farmacos Especificos (Farmacologia y Farmacogenomica)/V02M074V01215
Disefio y Produccion de Vacunas y Farmacos/V02M074V01214

Herramientas Biotecnolégicas para Analisis Forense/V02M074V01216

Reproduccién Asistida/V02M074V01213

Otros comentarios
Es aconsejable que los alumnos tengan conocimiento de inglés suficiente para la compresidn de textos cientificos, ya que
parte de las fuentes de informacién que consultaran estan publicadas en esta lengua.
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