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RESUM

En aquesta assignatura sestudia la fisiopatol ogia d'al gunes malalties rares que cursen amb estres oxidatiu.
Per aaixo simpartiran en primer lloc nocions basiques sobre € que son les malalties rares, el's problemes
inherents al seu estudi, diagnostico i tractament, amb esment al's aspectes socials derivats. Es posara
I'accent principalment en la senyalitzacio redox i de I'estres oxidatiu en la fisiopatol ogia d'unes certes
malalties rares. Es mostrara exemples i possibilitats terapéutiques noves. Lamajor part de les classes
seran desenvol upades per investigadors convidats especialistes en el camp.

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

Es recomana haver cursat les assignatures de Fisiologia i de Bioquimica i Biologia Molecular i
assignatures relacionades amb la Patologia, com ara Fisiopatologia i Patologia General.

COMPETENCIES

2141 - M.U. Fisiologia 12-V.2

Que els estudiants sapiguen aplicar els coneixements adquirits i la seua capacitat de resoluci6 de
problemes en entorns nous o poc coneguts dins de contextos més amplis (o multidisciplinaris)
relacionats amb la seua area d?estudi.

Que els estudiants siguen capacos d?integrar coneixements i afrontar la complexitat de formular
judicis a partir d?una informacié que, sent incompleta o limitada, incloga reflexions sobre les
responsabilitats socials i etiques vinculades a |?aplicacio dels seus coneixements i judicis.

Que els estudiants sapiguen comunicar les conclusions (i els coneixements i les raons dltimes que
les sustenten) a publics especialitzats i no especialitzats d?una manera clara i sense ambiguitats.

Que els estudiants posseisquen les habilitats d?aprenentatge que els permeten continuar estudiant
d?una forma que haura de ser en gran manera autodirigida o autonoma.

Posseir i comprendre coneixements que aportin una base o oportunitat de ser originals en el
desenvolupament i / o aplicacio d'idees, sovint en un context de recerca.

Saber redactar i preparar presentacions per posteriorment exposar-les i defensar-les.

Buscar, ordenar, analitzar i sintetitzar la informacio cientifica (bases de dades, articles cientifics,
repertoris bibliografics) , seleccionant aquella que resulte pertinent per a centrar els coneixements
actuals sobre un tema d'interés cientific en Fisiologia.

Valorar la necessitat de completar la seua formacié cientifica, en llengles, informatica, ética, etc,
assistint a conferencies o cursos y/o realitzant activitats complementaries, autoavaluant I'aportacié
que la realitzacio d'estes activitats suposa per a la seua formacié integral.

Obtindre noves habilitats per al diagnostic i tractament de malalties rares, aixi com les seues
limitacions, especialment en aquelles malalties que cursen amb inestabilitat génica i predisposicio al
cancer.

RESULTATS DE L'APRENENTATGE

Coneixer ladefinicié malaltiararai les seves caracteristiques.

Coneixer lafisiopatol ogia dels exemples de malaties rares estudiades.

Conéixer el paper delsradicalslliures, de l'estres oxidatiu i de la senyalitzacio redox en lafisiopatologia
deles malaltiesrares.

Conéixer els nous abordatges terapéutics de les malalties rares estudiades.

Coneixer els aspectes socials de les malalties rares.
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DESCRIPCIO DE CONTINGUTS

1. Introduccidn al estudio de las enfermedades raras

2. Bases moleculares de las Enfermedades Raras

Genética basica. Introduccio a I'estrés oxidatiu i a la senyalitzacié redox.

3. Malalties rares del sistema nervios

Fisiopatologia. Diagnostic. Tractament. Estres oxidatiu i senyalitzacié redox. Noves linies de recerca.

4. Trastorns neurodegeneratius rars que afecten la funciéo motora. Esclerosi lateral amiotrofica i
Esclerosi multiple en la infancia.

Fisiopatologia. Diagnostic. Tractament. Estrés oxidatiu i senyalitzacio redox. Noves linies de recerca.

5. Enfermedades raras del aparato respiratorio

6. Enfermedades raras del aparato digestivo

7. Enfermedades raras del sistema osteo-articular
8. Enfermedades raras de la piel

9. Enfermedades raras del sistema renal

10. Nuevas estrategias terapéuticas para el tratamiento de las enfermedades raras
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11. Comunicaciéon y enfermedades raras

12. Aspectos psicosociales de las enfermedades raras

VOLUM DE TREBALL

METODOLOGIA DOCENT

1. Classes teoriques de llicd magistral participativa.

2. Conferencies d'experts en les materies.

3. Debat i discussié dirigida sobre els treballs realitzats.

4. Tutories presenciasi electroniques amb els professors.

ACTIVITAT Hores % Presencial
Classes de teoria 24,00 100
Tutories reglades 3,00 100
Altres activitats 2,00 100
Elaboracio de treballs individuals 20,00 0
Estudi i treball autonom 15,00 0
Lectures de material complementari 5,00 0
Preparacio d'activitats d'avaluacié 15,00 0
Preparacio de classes de teoria 6,00 0
Resoluci6 de casos practics 10,00 0
TOTAL 100,00

AVALUACIO

Sistema d'avaluacio:

Examen escrit format per preguntes de resposta multiple: valoracio sobre 10 punts.

Qualificacio minima per aprovar: 5 punts.
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REFERENCIES

Basiques

- https://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php

Complementaries

- Cada profesor aportara para su tema referencias complementarias.

ADDENDA COVID-19

Aguesta addenda només s'activara si la situacio sanitaria ho requereix i previ acord del Consell
de Govern
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