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Titulacio Matéria Caracter

1205 - Grau de Nutrici6 Humana i Dietetica 21 - Patologia Molecular i Obligatoria
Fisiopatologia

1211 - PDG Farmacia-Nutrici6 Humanai 1 - Assignatures obligatories del Obligatoria
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Nom Departament

GUASCH AGUILAR, ROSA 30 - Bioquimica i Biologia Molecular

MIRALLES FERNANDEZ, VICENTE 30 - Bioquimica i Biologia Molecular

MURGUI FAUBEL, MARIA AMELIA 30 - Bioquimica i Biologia Molecular
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L'assignatura Patol ogia Molecular és una assignatura obligatoria de segon curs (segon quadrimestre) del
grau en Nutrici6 Humanai Dietéticai del quint curs (segon quadrimestre) del doble grau en Farmaciai
Nutricio Humanai Dietéetica, que Simparteix en la Facultat de Farmacia de la Universitat de Valencia,
aguesta assignatura disposa en el pla d'estudis d'un total de 4,5 credits ECTS.

L'objectiu principal de I'assignatura és conéixer la base molecular i bioquimicade les principals
sindromes endocri-metabdlics, aixi com d'algunes de |es patol ogies organic-funcionals més comunes en la

poblacié humana.
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Els conceptes minims a adquirir per |'estudiant de Patologia Molecular serien:
- Conceptes basics en patologia molecular.

- Les bases moleculars de lamalaltia.

- Tecniques de diagnostic molecular.

- Patologia molecular de mal alties metaboliques.

- Les bases moleculars del cancer.

- Nutrici6, transducci6 de senyalsi expressié genica.

CONEIXEMENTS PREVIS

Relacié amb altres assignatures de la mateixa titulacié

No heu especificat les restriccions de matricula amb altres assignatures del pla d'estudis.

Altres tipus de requisits

Per cursar Patologia Molecular és necessari partir del coneixement d'una série de conceptes que
I'estudiant ha d'haver adquirit en materies basiques cursades tant durant el primer curs, aixi com en el
primer quadrimestre del segon curs. En particular, I'estudiant haura d'haver cursat ja les matéries de
Biologia, Fisiologia, Bioquimica | i Bioquimica Il.

COMPETENCIES

1205 - Grau de Nutrici6 Humana i Dietética

- Aplicar els coneixements cientifics de la fisiologia, la fisiopatologia, la nutricid i I'alimentacié a la
planificacio i al consell dietetic en individus i col-lectivitats, al llarg del cicle vital, tant sans com
malalts.

- Posseir capacitat d'analisi i de sintesi.

- Saber com plantejar-se problemes i utilitzar els métodes adequats per a la seua resolucio, sent capac
de dur a terme un raonament critic.

- Ser capac¢ de treballar en equip i d'organitzar i planificar activitats.
- Ser capa¢ de dur a terme una comunicaci6é oral o escrita.

- Capacitat per demanar i transmetre informacié en llengua anglesa amb un nivell de competéncia
semblant al B1 del Consell d'Europa.

- Coneixement de les principals malalties a nivell molecular.
- Bases moleculars per aplicar els tractaments dietétics en les malalties.
- Comprensi6 de la regulacié epigenética dels nutrients.

- Coneixer la influéncia de la nutricié sobre els estats patologics, i viceversa.
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RESULTATS DE L'APRENENTATGE

Els resultats d'aprenentatge que es pretén aconseguir amb |'assignatura Patologia Molecular es podrien
resumir en els seguients punts:

- Conéixer i comprendre lavariabilitat genetica de I'ésser huma, €l seu significat biologic, i lasevarelacio
i implicacié en la patologia humanai la resposta terapéutica.

- Conéixer les bases molecularsi el mecanisme bioguimic (alteracions genétiques, estructuralsi/o
funcionals) de lamalaltia, com a aproximacio racional al seu diagnostic, tractament i prevencio.

- Conéixer les principals técniques utilitzades en el diagnostic i tractament de certes patologies.

- Entendre com el's diferents components dels aliments, tant nutrients com altres compostos quimics no
nutrients, afecten ala salut delsindividus através de I'alteracio de |'estructurai expressio dels seus gens.
- Coneixer com les variants geniques dels individus influeixen sobre la utilitzacié metabolica dels
nutrients.

- Coneixer les pautes nutricionals més apropiades per a tractament i prevencio de certes malalties.

DESCRIPCIO DE CONTINGUTS

1. Bases moleculars de la malaltia

Conceptes generals. Gens i cromosomes. Flux de la informacié genetica. Mutacions. Gens, ambient i
malaltia. Categories de malaltia genética.

2. Téecniques de diagnostic molecular y tractament de malalties genétiques

Eines i metodologia per a la deteccié de mutacions. Exemples d'aplicacié de técniques de diagnostic.
Diagnostic preimplantacional. Diagnostic prenatal. Diagnostic postnatal. Tractament del fenotip clinic.
Tractament dirigit al fenotip metabolic/proteic. Terapia génica. Potencial terapéutic de les céllules mare.

3. Alteracions del metabolisme glucidico.

Alteracions del metabolisme de la fructosa: fructosuria essencial i intolerancia hereditaria a la fructosa.
Alteracions del metabolisme de la galactosa: galactosemias. Deficiencia en glucosa 6-fosfato
deshidrogenasa. Alteracions del metabolisme del glucdgen: glucogenaosis.

4. Diabetis mellitus.

Definici6. Biosintesis i secrecio d'insulina. Efectes intracellulars de la insulina. Homeostasi glucidica..
Classificaci6: diabetis mellitus tipus |, diabetis mellitus tipus Il, altres tipus especifics, diabetis
gestacional. Diagnostic. Alteracions metaboliques en la diabetis. Complicacions. Control del pacient
diabétic.
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5. Hipoglucémia. La sindrome metabodlica

Hipoglucemia. Definicid. Respostes reguladores. Causes. Classificacio. Diagnostic bioquimic. Definicio,
epidemiologia i perfil bioquimic de la sindrome metabdlica. Criteris diagnostics. Tractament.

6. Alteracions en el metabolisme de les lipoproteines plasmatiques: dislipoproteinemies.
Hipercolesterolemia i arteriosclerosis.

Caracteristiques de les lipoproteines plasmatiques. Metabolisme de les lipoproteines. Alteracions en el
metabolisme de les lipoproteines: dislipoproteinemies. Diagnostic. Hipercolesterolemia i arteriosclerosis.
Tractament de les dislipoproteinemies. Factors dietétics en la regulacio dels nivells de colesterol i
triglicérids.

7. Alteracions del metabolisme d'aminoacids.

Alteracions del catabolisme d'aminoacids. Hiperfenilalaninemias i fenilcetonuria. Hiperhomocistinemias i
homocistinurias. Alcaptonuria. Alteracions del cicle de la urea. Tractaments nutricionals.

8. Alteracions del metabolisme de les bases *puricas

Alteracions del metabolisme de nucleotids *pirimidinicos: *aciduria *orotica hereditaria. Alteracions del
metabolisme de nucleotids *purinicos: immunodeficiéncies. Alteracions de les vies de recuperacio:
*sidrome de *Lesch-*Nyhan. *Hiperuricemia i gota.

10. Patologia molecular de metabolisme del ferro.

Importancia del hierro en los humanos. Metabolismo y regulacion Patologias genéticas asociadas:
Hemocromatosis.Patologias nutricionales: anemias.

11. Metabolisme del Calci i fosfat. Base molecular de malalties 0ssies genétiques i nutricionals.

Metabolismo de calcio y fosfato. Interés nutricional. Remodelacion 6sea. Patologia molecular de
enfermedades 6seas genéticas (Ostegenesis imperfecta, osteopetrosis) y nutricionales (raquitismo,
osteomalacia, osteopenia y 0steosporosis)

12. Patologia molecular del transport de membranes: Fibrosis quistica

Base molecular de la Fibrosis quistica: model de patologia associada al transport de membranes.
Classificaci6 de mutacions. Fenotips clinics. Interés nutricional dels fenotips amb insuficiéncia
pancreatica. Diagnostic i Tractament.
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13. Bases moleculars de la celiaguia

Definicid. Manifestacions cliniques. Etiopatogenia. Diagnostic. Tractament.

14. Regulacio de I'expressio génica per nutrients

Introduccié. Conceptes de *nutrigenémica, *nutrigenética i *nutriepigenética. Regulacio de I'expressio
genica per hidrats de carboni. Regulacié de I'expressié génica per lipids. Regulacié de I'expressio
génica per aminoacids i altres compostos nitrogenats. Regulacié de I'expressié génica per vitamines i
minerals. Regulacié de I'expressi6é genica per altres components alimentaris. Influéncies nutricionals
sobre el patré epigenetic, I'expressié genica i el fenotipo.

VOLUM DE TREBALL

ACTIVITAT Hores % Presencial
Classes de teoria 38,00 100
Tutories reglades 2,00 100
Seminaris 2,00 100
Elaboraci6 de treballs en grup 6,00 0
Elaboracio de treballs individuals 6,00 0
Estudi i treball autonom 29,50 0
Preparacio de classes de teoria 26,00 0
TOTAL 109,50

METODOLOGIA DOCENT

Classes de teoria: Constaran de 38 sessions d'una hora de durada en les quals Simpartiran els conceptes
necessaris que permetin al'estudiant desenvolupar cadascun dels temes. Aguests conceptes seran
reforcats amb la resta d'activitats proposades, incloent I'estudi individual, 1a resolucié de questions, la
preparacio per part dels alumnes dels seminarisi lestutories i I'assistenciaatot dos.

Sessions de tutoria especialitzada en grup: Esrealitzaran 2 sessions d'una hora, d'assisténcia
obligatoria, en grups de 16 estudiants, distribuides al llarg del quadrimestre per abastar els diferents blocs
tematics de I'assignatura. En aquestes sessions es reforcaran els conceptes presentats en les sessions
tedriques i sestimularala participacio activa dels estudiants. Per a aco, €l professor plantejara qliestions i
temes relacionats amb I'assignatura que seran treballats per I'estudiant i discutides durant la sessié

Seminaris coordinats: Seran de realitzacié obligatoriai versaran sobre temes plantejats pel professor
responsabl e de I'assignatura dins del's objectius generals de la mateixa. Sorganitzaran en grups de
estudiants, cadascun d'aguests grups haura de lliurar per escrit una memoria sobre el tema proposat,
incloent la bibliografia utilitzada per ala preparacio de lamateixa. L'exposicié del temaesfaraen sessio
publicai per alamateixa sutilitzara qual sevol mitja de presentacio que els components del grup
considerin oportu. Després de la presentacié sobrira un debat entre el's assistents, moderat pel professor.
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Els seminaris es regiran per les normatives corresponents del grau en Nutricié Humanai Dieteticai del
DG en Farmacia-Nutricié Humanai Dietética, disponibles en laweb de lafacultat.

Els seminaris de DG els quals no son coordinats, versaran sobre temes de actualitat , exposicions dels
estudiants, xarrades i/o0 defensa de casos clinics.

AVALUACIO

L'avaluacié de |'aprenentatge dels coneixements i habilitats aconseguides pels estudiants es fara amb una
valoracio final objectiva. La puntuacié maxima és de 100 punts, a desglossar en:

- Avaluaci6 dels coneixements tedrics: L'examen constara de preguntes curtes i/o preguntes de multiple
resposta. El valor maxim d'aquest examen final sera de 75 punts.

- Avaluacié dels seminaris: La preparacio i presentacio dels seminaris és obligatoria per al'estudiant. Es
valoraraamb 10 punts en lanotafinal de I'assignatura. Savaluara la capacitat de |'estudiant per extreure la
informacié de les fonts bibliografiques, preparar un treball en equip, exposar-ho en public i debatre amb
elscompanysi e professor diferents aspectes del mateix.

- Realitzaci6 d'activitats d'avaluacio continua: Durant el quadrimestre es realitzaran distintes activitats
de realitzaci6 obligatoria sobre aspectes del temari, temes d'interés actual en biogquimica, etc., que
contribuiran en un 15% ala puntuacio final.

Per a superar |'assignatura sera necessari superar cada un dels apartats per separat. Esadir, sera
necessari traure com aminim un 37,5 en I'examen tedric, un 5 en el seminari i un 7,5 en les activitats
d'avaluacio continua.

- L'assistencia atutoriesi seminaris ésobligatoria (aexcepcid dels estudiants repetidors). Lano
assisténcia podria suposar una penalitzacio d'un 10% en la notafinal.

A l'estudiant que no supere |'assignatura en la primera convocatoria se li podra guardar per ala segona
convocatoria aquella part que tinga aprobada.

REFERENCIES

Basiques

- Burtis CA, Ashwood ER, Bruns DE (eds.) Tietz texbook of clinical chemistry and molecular diagnostics
4 ed. Saunders Company. 2006.
- Devlin TM. Biogquimica: libro de texto con aplicaciones clinicas. 42 ed. Ed. Reverté, Barcelona, 2004
(62 ed. en inglés, 2006)
- Gil A. Tratado de Nutricibn Tomo |. Bases Fisioloégicas y Bioquimicas de la Nutricion. Ed.
Panamericana. 22 ed. 2010.
- Gonzéalez de Buitrago JM, Medina-Jiménez JM. Patologia Molecular. McGraw-Hill Interamericana.
2001.
- Gonzalez Hernandez A. Principios de Bioquimica Clinica y Patologia Molecular. Ed. Elsevier 22 ed.
2018.
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- Henry JB. Clinical diagnosis and management by laboratory methods 20th ed. W.B. saunders
Company, 2001.

- Kaplan LA, Pesce AJ Kazmierczak Sc (eds.) Clinical chemistry. Theory analysis, correlation 42 ed.
Moshy, 2003.

- Kasper DL., et al. Harrison: Principios de Medicina Interna 162 ed. McGraw-Hill, 2006.

- Lieberman M, Marks AD. basic medical biochemistry. A clinical approach. 32 ed. Lippincott Williams &
Wilkins, 2009.

- Marshall WJ, Bangert SK Clinical Chemistry 52 ed. Elsevier Health Sicence, 2006.

- Rosenthal MD, Glew RH. medical Biochemistry. Human metabolism in health and disease. Jhon
Wiley & Sons, Inc. 2009.

- Sriver CR., et al. The metabolic and molecular bases of inherited disease 82 ed. McGraw-Hill, 2001.

- Smith C., et al. Bioquimica basica de Marks. Un enfoque clinico. 22 ed. McGraw-Hill Interamericana,
2006.

Complementaries

- Lodish H., et al. Biologia celular y molecular 52 ed. Editorial Médica Panamericana, 2005.
- Nelson DL, Cox MM. Lehninger. Principios de Bioquimica 52 ed. Ediciones Omega, Barcelona, 2009.
- Voet D, Voet JG, Pratt CW. Fundamentos de bioquimica. La vida a nivel molecular. 22 ed. Ed.
Panamericana, Madrid, 2007.

ADDENDA COVID-19

Aquesta addenda nomeés s'activara si la situacié sanitaria ho requereix i previ acord del Consell
de Govern

1.- CONTINGUT
Es mantenen els continguts inicialment inclosos en |a guia docent
2.VOLUM DE TREBALL | PLANIFICACIO TEMPORAL DE L'ENSENYAMENT

Es manté la carrega de treball per al'estudiant, derivada del nombre de credits, perd la metodologia de les
activitats canvia respecte ala guia docent convencional, a causa de la situacié actual que fa necessari
adoptar un model

3.- METODOLOGIA DE L'ENSENYAMENT

1.- Ensenyament teodric: es dura aterme mitjancant sessions sincroniques (videoconferencies
sincronitzades en BBC, o una atratecnologia que indique el Centre) i presencials. Ladistribucio dels
alumnes es fara per grups, de manera que un 50% sera a |'aula de la Facultat mentre |'altre 50% es
connectaraon line, alternant la seua assisténcia per setmanes. La classe es realitzara sempre seguint
I'horari (datai hora) aprovat per la Juntade Centre. Si es produira un estat de confinament total, totala
doceéncia presencial passariaarealitzar-se on line.
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2.- Tutories. Seran totes presencials d'acord amb les dates que marca el calendari del curs.

3.- Seminaris coordinats o no coordinats: Seran tots presencials d'acord amb les dates que marca el
calendari del curs

4.- AVALUACIO

Si I'evoluci6 de la pandemia actual ho permet, sera presencial i en els termes que indicala guia docent.
Només en cas que aix0 no siga possible, I'avaluaci6 es realitzara mitjancant |'aula virtual amb tasques o
guestionaris en linia, amb preguntes d'opcié mdiltiple, que es poden complementar amb preguntes curtes i/
0 en certes ocasions mitjancant un examen oral mitjancant videoconferencia.

El pesrelatiu de lateoria, i seminaris es manté com sindica en la guia docent.
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