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RESUMEN

Lamateria optativa “ Enfermedades raras’ tiene como finalidad generar un espacio académico y
formativo, que brinde herramientas para el afrontamiento del estudiante y futuro profesional de la salud,
ante una enfermedad huérfana. Con esta asignatura se pretende suplir la carencia de formacién especifica
en este campo, siendo necesario resaltar laimportancia del abordaje de |as enfermedades raras en el
proceso formativo de |os profesional es sanitarios puesto que requiere de una serie de conocimientos y
habilidades especificos. Se desarrolla una estrategia formativa que comprende contenidos especificos de
enfermedades raras y que contemple medidas que tengan como fin potenciar lasensibilizaciony €l interés
hacia el problema de las mismas.
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VNIVERSITAT G D VALENCIA

CONOCIMIENTOS PREVIOS

Relacién con otras asignaturas de la misma titulacion

No se han especificado restricciones de matricula con otras asignaturas del plan de estudios.

Otros tipos de requisitos

Cualquier estudio de grado es suficiente para acceder a los conocimientos epidemiolégicos. Sin
embargo, su aplicacién al campo de las enfermedades raras requiere que al menos exista una
familiarizacién con ciertos aspectos de la biologia y la fisiopatologia humana.

COMPETENCIAS

1204 - Grado de Medicina

- Que los estudiantes sepan aplicar sus conocimientos a su trabajo o vocacién de una forma
profesional y posean las competencias que suelen demostrarse por medio de la elaboracién y
defensa de argumentos y la resolucion de problemas dentro de su area de estudio.

- Que los estudiantes tengan la capacidad de reunir e interpretar datos relevantes (normalmente
dentro de su area de estudio) para emitir juicios que incluyan una reflexién sobre temas relevantes
de indole social, cientifica o ética.

- Comprender y reconocer los efectos, mecanismos y manifestaciones de la enfermedad sobre la
estructura y funcién del cuerpo humano.

- Reconocer los determinantes de salud en la poblacion, tanto los genéticos como los dependientes
del género y estilo de vida, demogréaficos, ambientales, sociales, econémicos, psicolégicos y
culturales.

- Organizar y planificar adecuadamente la carga de trabajo y el tiempo en las actividades
profesionales.

- Capacidad para trabajar en equipo y para relacionarse con otras personas del mismo o distinto
ambito profesional.

- Capacidad de critica y autocritica.

- Capacidad para comunicarse con colectivos profesionales de otras areas.
- Reconocimiento de la diversidad y multiculturalidad.

- Considerar la ética como valor primordial en la practica profesional.

- Tener capacidad de trabajar en un contexto internacional.
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RESULTADOS DE APRENDIZAJE

1. El estudiante adquiriré conocimientos en:

a. Concepto de enfermedad rara.

b. Diferentes aspectos clinicos relacionados con las enfermedades raras.
c. Localizacion de recursos e informacion sobre ellas.

d. Aspectos de su prevencién y deteccion precoz, y las técnicas necesarias para €llo: cribado neonatal,
diagndstico genético, etc.

e. Aspectos terapéuticos. terapias avanzadas, medicamentos huérfanos, coadyuvantes y productos
sanitarios.

f. Aspectos de la problematica social y atencion sociosanitaria.

0. Nuevas lineas de investigacion en este campo.

2. El estudiante conocer & los aspectos masrelevantes de:
a. Caracteristicas generales y especificas de las enfermedades raras.
b. Caracteristicas generales y especificas de |os medicamentos huérfanos.

c. Normativa legal nacional e internacional y politicas aplicadas en torno alas enfermedades rarasy los
medicamentos huérfanos.

d. Principales organismos, instituciones, redesy portal es sanitarios relacionados con las enfermedades
raras.

3. El estudiante adquirira competencia en grado variable sobre:
a. Asociaciones de pacientes afectos de enfermedades raras.

b. Coordinacion entre niveles asistenciales. Atencion farmacéuticay seguimiento farmacoterapéutico en
el campo de las enfermedades raras.

DESCRIPCION DE CONTENIDOS

1. TEMAS TEORICOS
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1. Enfermedades Raras. Introduccidn y generalidades. Epidemiologia. Clasificacion general de las
enfermedades raras

2. Bases de la herencia y de los patrones de herencia mendeliana. Conocimiento de los modelos no
mendelianos de herencia (mitocondrial, ligada al sexo, impronta genética, etc.). Polimorfismos genéticos
y mutaciones. Concepto de Enfermedad hereditaria (penetrancia, expresividad, heterogeneidad
genética y fenotipica

3. Bases moleculares de las enfermedades raras. Enfermedades por defecto en la sintesis o el
catabolismo de moléculas complejas: enfermedades lisosomales, peroxisomales y enfermedades de
transporte y procesamiento intracelular. Enfermedades por acumulo de sustancias téxicas:
aminoacidopatias, acidurias organicas, trastornos del ciclo de la urea, intolerancia a azlcares.
Enfermedades por déficit energético, como glucogenosis, defectos de la gluconeogénesis, acidemias
lacticas congénitas, trastornos de la oxidacién de los acidos grasos y enfermedades de la cadena
respiratoria mitocondrial

4. Estrategia en Enfermedades Raras del Sistema Nacional de Salud (registros sanitarios, deteccién
precoz y diagndstico). Legislacion sobre enfermedades raras. Importancia de la investigacion biomédica
en enfermedades raras. Herramientas de informacion sobre enfermedades raras (Orphanet, Eurordis)

5. Anomalias congénitas

6. Enfermedades raras infecciosas y parasitarias

7. Enfermedades raras nefrourolégicas

8. Enfermedades raras endocrinas y metabdlicas

9. Enfermedades raras del sistema nervioso y 6rganos de los sentidos

10. Enfermedades raras del sistema cardiovascular

11. Enfermedades raras del aparato respiratorio

12. Enfermedades raras del sistema osteo-mioarticular y tejido conectivo

13. Enfermedades raras onco-hematolégicas

14. Enfermedades raras de origen inmunitario. Enfermedades autoinmunes

15. Enfermedades raras de la piel y tejido subcutaneo

16. Aspectos psicosociales de las ER

17. Aspectos terapéuticos de las ER. Concepto de medicamentos huérfanos

2. CLASES PRACTICAS

1. Exposicion de casos clinicos/trabajos en forma de seminarios, centrados en los temas especificos
sobre patologias que se impartiran durante las clases de teoria.

2. Asistencia a talleres y charlas sobre enfermedades raras, en aula de informética y con participacién
de oradores especialistas en cada campo, con la siguiente programacion:

Taller 1. Epidemiologia y bases de datos en EERR

Taller 2. Asociaciones de pacientes

Taller 3. Epigenética de las EERR

Taller 4. Empresas de base biotecnoldgica para el diagndstico de EERR
Taller 5. Aspectos psicosociales de las EERR
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VOLUMEN DE TRABAJO

ACTIVIDAD Horas % Presencial
Clases de teoria 19,00 100
Seminarios 16,00 100
Practicas en aula informatica 10,00 100
Asistencia a eventos y actividades externas 10,00 0
Elaboracién de trabajos en grupo 8,00 0
Elaboracion de trabajos individuales 10,00 0
Estudio y trabajo autbnomo 6,00 0
Lecturas de material complementario 4,00 0
Preparacion de actividades de evaluaciéon 6,00 0
Preparacion de clases de teoria 8,00 0
Preparacion de clases practicas y de problemas 8,00 0
Resolucion de casos practicos 4,00 0
Resolucion de cuestionarios on-line 3,50 0
TOTAL 112,50

METODOLOGIA DOCENTE

En las clases tedricas €l profesor expondra mediante leccidén magistral, los conceptosy contenidos mas
importantes de forma estructurada, parala obtencion de los conocimientos y habilidades que los alumnos
deben adquirir. Se potenciara la participacion de los estudiantes. Se podra disponer del material didéctico
utilizado por €l profesor, si éste lo considera adecuado, a partir del recurso electrénico del AulaVirtual.

Practicas de aula: seminarios. En grupos reducidos el profesor planteara temas especializados en
profundidad, estudios de casos, manejo de bibliografia, temas de actualidad... Se potenciara el trabajo en
grupo, y la presentacion oral. Podria entenderse como aprendizaje cooperativo.

Estudio de casos clinicos. Andlisis intensivo y completo de un hecho, problema o suceso real con la
finalidad de conocerlo, interpretarlo, contrastar datos, diagnosticarlo y, en ocasiones, entrenarse en los
posibles procedimientos alternativos de solucion.

Practicas en Unidades de dismorfologia pediétrica, Servicios de genéticay asociaciones de pacientes
afectos de enfermedades raras.

Ladocencia se impartira siguiendo |os criterios de sostenibilidad y desde |a adecuada perspectiva de
género.
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EVALUACION

Laevaluacion se hara de forma continuay se valoraran todas | as actividades formativas realizadas (teoria
y précticas).

La parte TEORICA (50% de la calificacion final) incluye las lecciones impartidas durante | as clases: se
evaluaran mediante una prueba escrita de 30 preguntas de eleccion multiple (sin penalizacion por
respuestaincorrecta), con un valor total de 5 puntos.

Laparte PRACTICA (50% de la calificacion final) incluye la realizacion de seminarios en

equipo, que se evaluard mediante presentacion oral y defensa de |os trabajos, sumando un total de 4
puntos; y la asistencia alos talleres/charlas, que se evaluara con 1 punto.

Lacalificacion fina serala sumade ambas partes, tedricay préactica. Ambas se deben aprobar por
separado, de tal manera que se debe obtener un minimo de 2'5 puntos en cada parte (teoriay précticas),
siendo por tanto necesario presentarse a examen tedrico para aprobar. La nota maxima de la asignatura
serdde 10y lanota para el aprobado serade 5.

Es requisito para acceder a adelanto de convocatoria de esta asignatura que el estudiante haya cursado la
totalidad de sus préacticas.

Laasistenciaalaexposicion de |os trabajos practicos sera obligatoria.

Laasistencia a practicas es obligatoria. La no asistenciainjustificada a més de un 20% de las mismas,
supondra laimposibilidad de aprobar la asignatura.

Se recuerda alos alumnos laimportancia de redlizar las encuestas de evaluacion atodo e profesorado de
las asignaturas del grado.
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36355 Enfermedades raras 6



Guia Docente
36355 Enfermedades raras

Servicio de Pediatria. Hospital Universitario «Marqués de Valdecila». Universidad de Cantabria.
Necesidades de los pacientes pediatricos con enfermedades raras y de sus familias en Cantabria.
Documentos 69/2005. Real Patronato sobre Discapacidad. Ministerio de Trabajo y Asuntos Sociales.

POSADA DE LA PAZ M, GROFT STEPHEN C, eds. Rare diseases epidemiology. Series: Advances in
Experimental Medicine and Biology, Vol. 686. 12ed. Springer; 2010.

Instituto de Investigacién en Enfermedades Raras. ISCIIl. Registro de Enfermedades Raras.
Disponible en: https://registroraras.isciii.es

KLEIN DE ZIGHELBOIM E, GALLARDO JUGO BE, CHAVEZ PASTOR M, ABARCA BARRIGA HH.
Atlas de Dismorfologia Pediatrica. Fondo Editorial del Instituto Nacional de Salud del Nifio. Lima, Pera
2012.

Estrategia en enfermedades raras del Sistema nacional de Salud. Sanidad 2009. Ministerio de
Sanidad y Politica Social. Disponible en:

https://www.mscbs.gob.es/organizacion/sns/planCalidadSNS/docs/enfermedadesRaras.pdf
Enfermedades raras y medicamentos huérfanos. Jules J. Berman. Elsevier 2015

Recursos-e Salut: ClinicalKey Student. Elsevier (Scopus, ScienceDirect):
uv-es.libguides.com/RecursosSalut/BibliotecaSalut

36355 Enfermedades raras 7



