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1. PRESENTACION

La aplicacion de las técnicas de Bioquimica y Biologia Molecular al estudio de las
enfermedades ha dado origen a lo que hoy conocemos como Patologia Molecular, es decir,
al conocimiento de las bases moleculares de la enfermedad. Para los profesionales de la
biomedicina es un instrumento basico de ayuda al diagnéstico, un lenguaje para explicar la
patogenia de la enfermedad y un proyecto de futuro inmediato para la terapéutica.

Con esta asignatura se pretende dotar al alumno de las herramientas necesarias para
comprender la enfermedad en términos moleculares, fomentar su aplicacién a la investigacion
biomédica y acercarlo a las fronteras actuales de la tecnologia que permite el acceso a la
identificacion de dianas terapéuticas. Se estudiaran algunas enfermedades consideradas
raras por su prevalencia y se analizaran algunas de las terapias avanzadas como terapia
génica o terapia celular.

El alumno que supere la asignatura entendera la relacion entre la alteracion molecular y la
etiopatogenia de las enfermedades de causa conocida estudiadas en el programa. Ademas,
adquirira conocimientos sobre las nuevas hipétesis de los mecanismos moleculares
subyacentes a las enfermedades multifactoriales. Conocera también los nuevos abordajes
terapéuticos de las enfermedades estudiadas. El alumno sera entrenado en la argumentacion
y el razonamiento cientifico y en la interpretacion de resultados de laboratorio.
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Prerrequisitos y Recomendaciones Tener buenos conocimientos de Bioquimica, Biologia
Molecular, Bioquimica Clinica y Fisiopatologia Humana, asi como estar familiarizado con los
Métodos habituales de Bioquimica.

2. COMPETENCIAS

Competencias generales:

1. Disefiar, aplicar y evaluar reactivos, métodos y técnicas analiticas clinicas, conociendo los
fundamentos basicos de los andlisis clinicos y las caracteristicas y contenidos de los
dictdmenes de diagnostico de laboratorio.

2. Desarrollar habilidades de comunicacién e informacion, tanto orales como escritas, para
tratar con pacientes y usuarios del centro donde desempefie su actividad profesional.
Promover las capacidades de trabajo y colaboracién en equipos multidisciplinares y las
relacionadas con otros profesionales sanitarios.

3. Conocer los principios éticos y deontolégicos segun las disposiciones legislativas,
reglamentarias y administrativas que rigen el ejercicio profesional, comprendiendo las
implicaciones éticas de la salud en un contexto social en transformacion.

4. Reconocer las propias limitaciones y la necesidad de mantener y actualizar la competencia
profesional, prestando especial importancia al autoaprendizaje de nuevos conocimientos
basandose en la evidencia cientifica disponible.

Competencias especificas:

1. Adquirir conocimientos avanzados y demostrado, en un contexto de investigacion cientifica
y altamente especializado, una comprension detallada y fundamentada de los aspectos
tedricos y practicos y de la metodologia de trabajo en Patologia Molecular.

2. Saber evaluar y seleccionar la teoria cientifica adecuada y la metodologia precisa relativa
a la Patologia Molecular para formular juicios a partir de informacion incompleta o limitada
incluyendo, cuando sea preciso y pertinente, una reflexion sobre la responsabilidad social o
ética ligada a la solucién que se proponga en cada caso.

3. Identificar los procesos patolégicos que se producen en la enfermedad y las alteraciones
moleculares y funcionales que incluyen.

4. Conocer los métodos y técnicas analiticas de bioguimica y biologia molecular y su
aplicacion al estudio de la patologia.

5. Conocer y comprender la estructura y funcion del cuerpo humano, asi como los
mecanismos generales de la enfermedad, alteraciones moleculares, estructurales vy
funcionales, expresion sindrémica y herramientas terapéuticas para restaurar la salud.

6. Comprender la estrategia del abordaje molecular en la actividad de un laboratorio de
investigacion biomédica.

7. Saber interpretar, valorar y comunicar de forma oral y escrita la informacion actualizada
sobre los diferentes aspectos de la Patologia Molecular.
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CONTENIDOS

Teodricos:
UNIDAD TEMATICA I. INTRODUCCION A LA PATOLOGIA MOLECULAR

Tema 1. Origen molecular de la enfermedad. Alteracién de los genes y de la expresion de los
mismos. De la mutacion a la enfermedad. Medicina Molecular. Lesiones epigenéticas, factores
ambientales. Modelos animales y celulares en el estudio de la génesis de la enfermedad y en
el desarrollo de procedimientos terapéuticos.

Tema 2. Terapias avanzadas. Terapia génica. Vectores para la transferencia de genes.
Terapia celular. Obtencién y potencialidad de las células madre o troncales. Regeneracion de
organos.

UNIDAD TEMATICA Il. BASES MOLECULARES DE LAS ALTERACIONES
METABOLICAS.

Tema 3. Errores congénitos del metabolismo. Generalidades de las enfermedades raras.
Alteraciones del metabolismo de hidratos de carbono. Fructosemia. Intolerancia a la fructosa.
Alteraciones en el metabolismo de la galactosa. Deficiencia de Glucosa-6-fosfato
deshidrogenasa. Deficiencia de piruvato quinasa. Enfermedades del metabolismo del
glucégeno.

Tema 4. Alteraciones del metabolismo de compuestos nitrogenados. Fallo en el transporte de
aminoacidos: cistinuria y enfermedad de Hartnup. Fallo en enzimas metabdlicas:
fenilcetonuria, alcaptonuria y otros bloqueos relacionados. Alteraciones del ciclo de la urea 'y
rutas relacionadas. Alteraciones del metabolismo de nucleétidos. Deficiencia de adenosina
desaminasa. Deficiencia de purina nucledsidofosforilasa.

Tema 5. Alteraciones del metabolismo de lipidos. Trastornos relacionados con las
lipoproteinas plasmaticas. Metabolismo del colesterol: control y alteraciones. Estrategia
terapéutica molecular de la hipercolesterolemia. Regulacion de la lipolisis y lipogénesis.

Tema 6. Homeostasis de la glucosa. Insulina, hormonas contrarreguladoras, incretinas.
Diabetes mellitus tipo 1. Resistencia a insulina. Diabetes mellitus tipo 2.

UNIDAD TEMATICA lIl. BASES MOLECULARES DE ENFERMEDADES CAUSADAS POR
FALLOS EN EL PROCESAMIENTO DE PROTEINAS.

Tema 7. Patologia molecular del enfisema hereditario. Presentacion clinica. Mecanismo de
accion de al-antitripsina. Mutaciones. Fallos en el procesamiento de la proteina.
Fisiopatologia de la enfermedad.

Tema 8. Bases moleculares de la fibrosis quistica. Presentacion clinica. Proteinas de la familia
ATP-binding cassette (ABC).

Tema 9. Bases moleculares de la enfermedad de Alzheimer. Presentacion clinica y
caracteristicas de las lesiones intracelulares y extracelulares observadas. Formacion de
placas. Proteasas y metaloproteasas implicadas. Otras enfermedades neurodegenerativas.
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Tema 10. Bases moleculares de las alteraciones del metabolismo del hierro. Aspectos
moleculares de la absorcion, transporte y almacenamiento del hierro. Hemocromatosis y sus
bases genéticas.

UNIDAD TEMATICA IV. BASES MOLECULARES DEL CANCER.

Tema 11. Tipos de cancer y clasificacion de tumores. Bases moleculares del cancer. Rutas
intracelulares de sefializacion involucradas en tumorogénesis. Alteraciones en las células
cancerosas, estrategias terapéuticas. Tumorogénesis, genes tumorogénicos. Alteraciones
epigenéticas en cancer.

Tema 12. Angiogénesis y cancer. Capacidad invasiva. Transicion epitelio mesénquima.

Tema 13. Metastasis. Modelos de adquisicion de la capacidad metastasica. Modelos de
progresion celular: mutacion-seleccion, inestabilidad genética, acondicionamiento del lecho
metastasico. Cancer stem cells. Adiccién oncogénica.

Practicos:
Practica 1.- Diagnostico clinico basado en el andlisis del DNA

Préactica 2.- Induccién de la expresiéon de la subunidad p66 de la transcriptasa reversa del
VIH

Otras Actividades: Programa de seminarios:

Interpretacion y comentarios de casos clinicos relacionados con el temario de la asignatura.
Se entrega en un documento una serie de casos clinicos. El alumno debera leerlos,
interpretarlos y responder de forma argumentada a una serie de preguntas.

Seminarios 1y 2. Alteraciones de Hidratos de carbono, aminoacidos y lipidos.

Seminarios 3. Alteraciones ocasionadas por mal-procesamiento de proteinas

Seminario 4. Cancer.

3.1. Programacién de los contenidos

Unidades tematicas Temas Ho_ras de
dedicacidén
l. INTRODUCCION A | Tema 1. Origen molecular de la 4T
LA PATOLOGIA enfermedad
MOLECULAR Tema 2. Terapia génica
. BASES Tema 3. Errores congénitos del 16 T, 6P
MOLECULARES DE LAS | metabolismo 55

ALTERACIONES

. Tema 4. Alteraciones del metabolismo de
METABOLICAS

compuestos nitrogenados

Tema 5. Alteraciones del metabolismo de
lipidos

Tema 6. Homeostasis de la glucosa
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.  BASES
MOLECULARES DE
ENFERMEDADES
CAUSADAS POR
FALLOS EN EL

PROCESAMIENTO DE

Tema 7. Patologia molecular del enfisema | 8 T
hereditario 18

Tema 8. Bases moleculares de la fibrosis
quistica

Tema 9. Bases moleculares de la

PROTEINAS. enfermedad de Alzheimer
Tema 10. Bases moleculares de las
alteraciones del metabolismo del hierro
IV. BASES Tema 11. Bases moleculares del cancer. 8T, 6P

MOLECULARES DEL
CANCER.

Carcinogénesis 1S

Tema 12. Angiogénesis y capacidad
invasiva

Tema 13. Metastasis

4. METODOLOGIAS DE ENSENANZA-APRENDIZAJE. ACTIVIDADES FORMATIVAS

4.1.Distribucion de créditos(especificar en horas)

Numero de horas
presenciales:

¢ Clases en grupos grandes: 36 horas
e Clases en grupos reducidos: 4 horas

e Clases en laboratorio: 12 horas

Numero de horas del
trabajo

propio del estudiante:

e Elaboracién de trabajos 18 horas

e Estudio autbnomo y pruebas de autoevaluacion y/o
evaluacion a través de la plataforma virtual: 80
horas

Total horas

150 horas

4.2. Estrategias metodologicas, materiales y recursos didacticos

En las actividades
presenciales

Grupo grande (T): clases expositivas y discusion con el alumnado.

Se expondran los contenidos de los temas, se explicaran los
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En las actividades no
presenciales

conceptos mas importantes y se resolveran cuestiones que
ayuden a la comprension de los conceptos. Se ilustrara algun
contenido te6rico con materiales informaticos y/o
audiovisuales. Para favorecer la participacion de los alumnos y
la interaccion con el profesor se podran utilizar dinamicas
participativas.

Grupo reducido (S): resolucién de problemas y cuestiones

proporcionadas previamente y relacionadas con la materia
expuesta en las clases expositivas. Se podra proponer alguna
actividad grupal para que los alumnos resuelvan pequeios
casos o problemas propuestos.

Grupo de laboratorio (P): el alumno desarrollar4 experimentos

para aprender, con sistemas reales, a aplicar e interpretar los
principios bésicos desarrollados en las clases tedricas,
contribuyendo a desarrollar su capacidad de observacion, de
analisis de resultados, razonamiento critico y comprension del
método cientifico.

Materiales y recursos a utilizar para el desarrollo de cada

actividad: fundamentalmente pizarra, complementada con
material docente audiovisual preparado por el profesor
(transparencias, diapositivas, presentaciones PowerPoint),
material impreso (hojas de ejercicios numéricos y cuestiones,
ejemplos complementarios), de laboratorio (material especifico
para cada practica y guiones de practicas), materiales en red
(Plataforma del Aula Virtual, Mi Portal, Webs recomendadas
para simulacién y practicas), etc.

Estudio auténomo. Andlisis y asimilacion de los contenidos de la

materia, resolucion de problemas, consulta bibliogréfica,
lecturas recomendadas, uso de aplicaciones virtuales de
simulacién, preparacion de trabajos individuales y/o grupales 'y
pruebas de autoevaluacion.

Utilizacion del aula virtual para favorecer el contacto de los

alumnos con la asignatura fuera del aula, asi como facilitar su
acceso a informacion seleccionada y de utilidad para su trabajo
no presencial.

5. EVALUACION: Procedimientos, criterios de evaluacién y de calificacion

PROCEDIMIENTO

Segun la “normativa reguladora de los procesos de evaluacion de los aprendizajes” aprobada
en Consejo de Gobierno del 24 de marzo de 2011 y modificada en el Consejo de Gobierno
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del 22 de julio de 2021, en cada curso académico el estudiante tiene derecho a disponer de
dos convocatorias, una ordinaria y otra extraordinaria.

La convocatoria ordinaria estard basada en la evaluacion continua, salvo en aquellos casos
contemplados en la normativa de evaluacion de la UAH en los que el alumno podra acogerse
a un procedimiento de evaluacion final. Para acogerse a este procedimiento de evaluacion
final, el estudiante tendr& que solicitarlo por escrito al Decano o Director de Centro en las dos
primeras semanas de imparticion de la asignatura, explicando las razones que le impiden
seguir el sistema de evaluacion continua.

En el caso de aquellos estudiantes que por razones justificadas no tengan formalizada su
matricula en la fecha de inicio del curso o del periodo de imparticién de la asignatura, el plazo
indicado comenzara a computar desde su incorporacion a la titulacion.

Convocatoria Ordinaria

Evaluacién Continua:

Se regira de acuerdo a la normativa de evaluacion de la UAH. Se valorard la participacién de
los alumnos en todas las actividades presenciales y trabajos realizados. Los alumnos deberan
demostrar un nivel minimo en la adquisicion de las competencias correspondientes para que
se obtenga su calificacion global.

Los conocimientos de la materia se valorardn mediante 2 pruebas parciales y una prueba
global escrita.

Participar en la evaluacién continua supone consumir la convocatoria ordinaria. Los
estudiantes de evaluacién continua que deseen figurar como no presentados en esta
convocatoria deberan comunicarlo por escrito en la secretaria del Departamento antes del
ultimo dia lectivo del mes de octubre. En caso de no superar la convocatoria ordinaria, los
alumnos tendran derecho a realizar un examen final en la convocatoria extraordinaria.

Evaluacién Final:

Se realizard un examen presencial que consistira en preguntas, problemas y/o ejercicios
practicos que permitan valorar la adquisicibn de las competencias recogidas en la guia
docente.

Convocatoria Extraordinaria

Se realizard un examen presencial que consistird en preguntas, problemas y/o ejercicios
practicos que permitan valorar la adquisicidbn de las competencias recogidas en la guia
docente.

CRITERIOS DE EVALUACION

- Participacion activa en las clases y actividades propuestas.

- Conocimiento y comprensién de conceptos, fundamentos y metodologias.

- Aplicacion e integracion de los contenidos a situaciones y problemas concretos.
- Resolucién comprensiva de ejercicios y cuestiones.

- Sentido critico y argumentacién coherente en las ideas.
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CRITERIOS DE CALIFICACION

Por tratarse de una materia de caracter marcadamente experimental y técnico, la realizacion
de las practicas de laboratorio es obligatoria para todos los alumnos que cursen la asignatura,
asi como la superacion del correspondiente examen, independientemente de la modalidad de
evaluacion a la que se acojan.

Convocatoria ordinaria

Evaluacién continua: el aprendizaje de cada alumno se valorard mediante datos objetivos
procedentes de:

- Préacticas de laboratorio (asistencia, elaboracion y examen): 15%.
- Seminarios: 10%

- Pruebas escritas (2 pruebas): 40% (20% cada una)
- Prueba global: 35%

Evaluacién final:

En aquellos casos en los que el alumno haya solicitado y recibido autorizacion para sustituir
la evaluacién continua por una evaluacion final se realizard una Unica prueba que supondra
el 85% de la calificacion.

Se realizard una prueba presencial gue consistird en preguntas, problemas y/o ejercicios que
permitan valorar la adquisicion por parte del alumno de las competencias recogidas en la guia
docente. Para aprobar la asignatura es necesario superar esta parte con nota igual o superior
a 5. Los alumnos que no hayan superado las practicas deberan realizar una prueba especifica
de los contenidos correspondientes, que deberan superar con nota igual o superior a 5. La
calificacion de las practicas computara un 15 % de la calificacion total.

Convocatoria extraordinaria:

La prueba presencial de evaluacion de las competencias adquiridas por el alumno supondra
el 85% de la calificacion.

Se realizara una prueba presencial que consistira en preguntas, problemas y/o ejercicios que
permitan valorar la adquisicion por parte del alumno de las competencias recogidas en la guia
docente. Para aprobar la asignatura es necesario superar esta parte con nota igual o superior
a 5. Los alumnos que no hayan superado las practicas deberan realizar una prueba especifica
de los contenidos correspondientes, que deberan superar con nota igual o superior a 5. La
calificacion de las practicas computara un 15 % de la calificacion total.

Si las Autoridades Sanitarias consideraran necesaria la suspension de la actividad docente
presencial o las circunstancias de la asignatura lo requieren, la docencia, o parte de la misma,
continuaria con la metodologia online hasta que se levantara la suspensiéon, momento en el
gue se volveria a la modalidad presencial.
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Enlace a los recursos de la biblioteca
https://uah-es.libguides.com/biblioquias biblioteca uah/
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