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RESUM

L’ assignatura optativa“Malalties rares’ té per finalitat generar un espai academic i formatiu que aporte
eines que permeten I'estudiant i futur professional de la salut afrontar una malaltia orfena. Amb aquesta
assignatura es pretén suplir la manca de formaci6 especifica en aquest camp. S ha de remarcar la
importancia d'abordar les malalties rares en el procés formatiu dels professionals sanitaris, ja que
requereixen una serie de coneixementsi habilitats especifics. Es desenvolupa una estratégia formativa que
comprenga continguts especifics de les malalties rares i que presente mesurades que tinguen com a
finalitat potenciar la sensibilitzacid i I'interés envers e problema que plantegen.

CONEIXEMENTS PREVIS
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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

N'hi ha prou amb qualsevol estudi de grau per accedir als coneixements epidemiologics. Tanmateix, la
seua aplicacio en el camp de les malalties rares requereix que I'estudiant estiga familiaritzat almenys
amb certs aspectes de la biologia i la fisiopatologia humana.

COMPETENCIES

1204 - Grau de Medicina

Que els estudiants sapien aplicar els seus coneixements al seu treball o vocacié d'una forma
professional i posseisquen les competéncies que solen demostrar-se per mitja de I'elaboracio i
defensa d'arguments i la resolucié de problemes dins de la seua area d'estudi.

Que els estudiants tinguen la capacitat d'arreplegar i interpretar dades rellevants (normalment dins de
la seua area d'estudi) per emetre judicis que incloguen una reflexié sobre temes rellevants d'indole
social, cientifica o ética.

Comprendre i reconeixer els efectes, mecanismes i manifestacions de la malaltia sobre I'estructura i
la funcié del cos huma.

Reconeixer els determinants de salut en la poblacid, tant els genétics com els dependents del
génere i estil de vida, demografics, ambientals, socials, economics, psicologics i culturals.

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

Capacitat per treballar en equip i mper relacionar-se amb altres persones del mateix o distint ambit
professional.

Capacitat de critica i autocritica.

Capacitat per comunicar-se amb collectius professionals daltres arees.
Reconeixement de la diversitat i multiculturalitat.

Considerar lética com a valor primordial en la practica professional.

Tener capacitat de treballar en un context internacional.

RESULTATS DE L'APRENENTATGE

1. L'estudiant had’adquirir coneixements en:

a. Concepte de malatiarara.
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b. Diferents aspectes clinics relacionats amb les malalties rares.
c. Localitzacid de recursosi informaci6 sobre les malalties rares.

d. Aspectes de prevencié i detecci6 precoc de malalties rares i tecniques necessaries per fer-ho: cribratge
neonatal, diagnostic genétic, etc.

e. Aspectes terapeutics. terapies avancades, medicaments orfes, coadjuvants, i productes sanitaris.
f. Aspectes de la problematica social i de |’ atencid sociosanitaria.

0. Noves linies de recerca en aguest camp.

2. L'estudiant ha de coneixer els aspectes mésrellevants de:
a. Caracteristiques generals i especifiques de les malalties rares.
b. Caracteristiques generalsi especifiques dels medicaments orfes.

c. Normativa legal nacional i internacional i politiques aplicades entorn de les malaltiesraresi els
medicaments orfes.

d. Principals organismes, institucions, xarxesi portals sanitaris relacionats amb les malalties rares.

3. L'estudiant ha d’adquirir competéncia en grau variable sobre:
a. Associacions de pacients afectats de malalties rares.

b. Coordinacio entre nivells assistencials. Atencio farmaceéuticai seguiment farmacoterapeutic en el camp
deles malaltiesrares.

DESCRIPCIO DE CONTINGUTS

1. TEMES TEORICS

1. Malalties rares. Introducci6 i generalitats. Epidemiologia. Classificacié general de les malalties rares.
2. Bases de I'herencia i dels patrons d'heréncia mendeliana. Coneixement dels models no mendelians
d'heréncia (mitocondrial, lligada al sexe, empremta genética, etc.). Polimorfismes genétics i mutacions.
Concepte de malaltia hereditaria (penetrancia, expressivitat, heterogeneitat genética i fenotipica).

3. Bases moleculars de les malalties rares. Malalties per defecte en la sintesi o el catabolisme de
molecules complexes: malalties lisosomals, peroxisomals i malalties de transport i processament
intracel-lular. Malalties per acumulaci6 de substancies toxiques: aminoacidopaties, aciduries organiques,
trastorns del cicle de la urea, intolerancia a sucres. Malalties per déficit energétic, com glucogenosi,
defectes de la gluconeogénesi, acidemies lactiques congeénites, trastorns de l'oxidacio dels acids
grassos i malalties de la cadena respiratoria mitocondrial

4. Estratégia en malalties rares del Sistema Nacional de Salut (registres sanitaris, deteccid precog i
diagnostic). Legislacié sobre malalties rares. Importancia de la recerca biomedica en MR. Eines
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d'informacio sobre malalties rares (Orphanet, Eurordis

)-

5. Anomalies congeénites.

6. Malalties rares infeccioses i parasitaries.

7. Malalties rares nefrourologiques.

8. Malalties rares endocrines i metaboliques.

9. Malalties rares del sistema nervios i dels organs dels sentits.

10. Malalties rares del sistema cardiovascular.

11. Malalties rares de I'aparell respiratori.

12. Malalties rares del sistema osteomioarticular i del teixit connectiu.
13. Malalties rares onco-hematologiques

14. Malalties rares d'origen immunitari. Malalties autoimmunes.

15. Malalties rares del de la pell i del teixit subcutani.

16. Aspectes psicosocials de les malalties rares.

17. Aspectes terapéutics de les malalties rares. Concepte de medicaments orfes.

2. CLASSES PRACTIQUES

1. Exposicio de casos clinics / treballs en forma de seminaris, centrats en els temes especifics sobre
patologies que s'impartiran durant les classes de teoria.

2. Assisténcia a tallers i xerrades sobre malalties rares, en aula d'informatica i amb participacio
d'oradors especialistes en cada camp, amb la seglient programacio:

Taller 1. Epidemiologia i bases de dades en Malalties Rares

Taller 2. Associacions de pacients

Taller 3. Epigenética de les MR

Taller 4. Empreses de base biotecnoldgica per al diagnostic de MR
Taller 5. Aspectes psicosocials de les MR

VOLUM DE TREBALL

ACTIVITAT Hores % Presencial
Classes de teoria 19,00 100
Seminaris 16,00 100
Practiques en aula informatica 10,00 100
Assisténcia a esdeveniments i activitats externes 10,00 0
Elaboraci6 de treballs en grup 8,00 0
Elaboracio6 de treballs individuals 10,00 0
Estudi i treball autonom 6,00 0
Lectures de material complementari 4,00 0
Preparacio d'activitats d'avaluacié 6,00 0
Preparacio de classes de teoria 8,00 0
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Preparacio de classes practiques i de problemes 8,00 0
Resolucié de casos practics 4,00
Resolucié de glestionaris on-line 3,50

TOTAL 112,50

METODOLOGIA DOCENT

En las clases tedricas, el profesor exposa mediante leccidén magistral 10s conceptosy contenidos mas
importantes, de forma estructurada, para la obtencién de los conocimientos y habilidades que los alumnos
deben adquirir. Se potenciala participacion de |os estudiantes. L os estudiantes pueden disponer del
material didactico utilizado por el profesor, si éste lo considera adecuado, a partir del recurso electronico
del AulaVirtual.

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

Estudio de casos clinicos. Andlisis intensivo y completo de un hecho, problema o suceso real con €l fin de
conocerlo, interpretarlo, contrastar datos, diagnosticarlo y, en ocasiones, entrenarse en los posibles
procedi mientos alternativos de solucién.

Practicas en unidades de dismorfologia pediétrica, servicios de genéticay asociaciones de pacientes
afectados por enfermedades raras.

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

AVALUACIO

L'avaluacié es fara de forma continuai es valoraran totes les activitats formatives realitzades (teoriai
practiques).

Lapart TEORICA (50% de la qualificaci6 final) inclou les Iligons impartides durant |es classes:
Savaluaran mitjancant una prova escrita de 30 preguntes d'eleccio muiltiple (sense penalitzacio per
resposta incorrecta), amb un valor total de 5 punts.

Lapart PRACTICA (50% de la qualificacio final) inclou larealitzacio de seminaris en equip, que
savaluara mitjancant presentaci6 oral i defensa delstreballs, sumant un total de 4 punts; i I'assistenciaals
tallers/ xerrades, que savaluaraamb 1 punt.

Laqualificacio final seralasuma de les dues parts, tedricai practica. Totes dues shan d'aprovar per
separat, de manera que shad'obtenir un minim de 2'5 punts en cada part (teoriai practiques), sent per tant
necessari presentar-se al'examen teoric per aaprovar. Lanotamaximade I'assignatura serade 10 i lanota
per I'aprovat serade 5.
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Esrequisit per aaccedir al'avangament de convocatoria d'aguesta assignatura que |'estudiant haja cursat
latotalitat de les seves practiques.

L'assisténcia al'exposicié dels treballs practics sera obligatoria.
L'assistencia ales sessions practiques és obligatoria. La no assistenciainjustificada a més d'un 20% de les
mateixes, suposaralaimpossibilitat d'aprovar I'assignatura.

Es recorda als alumnes laimportancia de fer les enquestes d'avaluacié atot € professorat de les
assignatures del grau.
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