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Nombre Departamento
PALLARDO CALATAYUD, FEDERICO VICENTE 190 - Fisiologia

RESUMEN

En esta asignatura se estudia la fisiopatol ogiia de algunas enfermedades raras que cursan con estreis
oxidativo. Para ello seimpartirain en primer lugar nociones baisicas sobre o que son las enfermedades
raras, |os problemas inherentes a su estudio, diagnostico y tratamiento, con mencién alos aspectos
sociales derivados. Se haral especia hincapiel en la senbalizacioin redox y del estreis oxidativo en la
fisiopatologiia de las enfermedades raras estudiadas. Se mostrara ejemplos y posibilidades terapeiuticas
novedosas. Lamayor parte de las clases serain desarrolladas por investigadores invitados y médicos
especialistas en el campo.

CONOCIMIENTOS PREVIOS
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Relaciéon 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

Se recomienda haber cursado las asignaturas de Fisiologia y de Bioquimica y Biologia Molecular y
asignaturas relacionadas con la Patologia, tales como Fisiopatologia y Patologia General.

COMPETENCIAS

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

Que los/las estudiantes sepan aplicar los conocimientos adquiridos y su capacidad de resolucién de
problemas en entornos nuevos 0 poco conocidos dentro de contextos mas amplios (o
multidisciplinares) relacionados con su area de estudio.

Que los/las estudiantes sean capaces de integrar conocimientos y enfrentarse a la complejidad de
formular juicios a partir de una informacion que, siendo incompleta o limitada, incluya reflexiones
sobre las responsabilidades sociales y éticas vinculadas a la aplicacion de sus conocimientos y
juicios.

Que los/las estudiantes sepan comunicar sus conclusiones y los conocimientos y razones ultimas
que las sustentan a publicos especializados y no especializados de un modo claro y sin
ambigutiedades.

Que los/las estudiantes posean las habilidades de aprendizaje que les permitan continuar estudiando
de un modo que habra de ser en gran medida autodirigido o autbnomo

Poseer y comprender conocimientos que aporten una base u oportunidad de ser originales en el
desarrollo y/o aplicacion de ideas, a menudo en un contexto de investigacion.

Saber redactar y preparar presentaciones para posteriormente exponerlas y defenderlas.

Buscar, ordenar, analizar y sintetizar la informacion cientifica (bases de datos, articulos cientificos,
repertorios bibliograficos), seleccionando aquella que resulte pertinente para centrar los
conocimientos actuales sobre un tema de interés cientifico en Fisiologia.

Valorar la necesidad de completar su formacion cientifica, en lenguas, informatica, ética, etc,
asistiendo a conferencias o cursos y/o realizando actividades complementarias, autoevaluando la
aportaciéon que la realizacién de estas actividades supone para su formacion integral.

Obtener nuevas habilidades para el diagnéstico y tratamiento de enfermedades raras, asi como sus
limitaciones, especialmente en aquellas enfermedades que cursan con inestabilidad génica y
predisposicion al cancer.
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RESULTADOS DE APRENDIZAJE

Conocer la definicidon enfermedad raray sus caracteristicas.
Conocer lafisiopatologia de los gjemplos de enfermedades raras estudiadas.

Conocer €l papel delosradicaleslibres, del estrés oxidativo y de la sefializacidn redox en lafisiopatol ogia
de las enfermedades raras.

Conocer los nuevos abordaj es terapéuticos de |las enfermedades raras estudiadas.

Conocer |os aspectos sociaes de |as enfermedades raras.

DESCRIPCION DE CONTENIDOS

1. Introduccién al estudio de las enfermedades raras
Introduccién y generalidades. Epidemiologia de las Enfermedades Raras.

2. Mitocondria y neuropatias

Papel de la mitofagia y la dindmica mitocondrial en la neuropatia mitocondrial. Papel de las mutaciones
en el DNA mitocondrial.

3. Enfermedad de Lafora, enfermedad de Dravet y otras epilepsias.

Caracteristicas. Cuadros clinicos. Fisiopatologia. Posibles tratamientos.

4. Enfermedades por poliglutaminas.

Enfermedad de Huntington. Ataxias cerebelosas. Cuadro clinico. Etiologia. Fisiopatologia. Posibles
abordajes terapéuticos.

5. Ataxia de Friedreich.

Se mostrara el manejo de un paciente en una unidad de ataxia. Algoritmo de diagnéstico. Fisiopatologia
de le enfermedad posibles causas. Nuevos tratamientos y perspectivas futuras.

6. Sindrome de Down

La enfermedad rara mas comun. Aspectos clinicos. Fisiopatologia. Estrés oxidativo. Posibles
tratamientos futuros.
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7. Fibrosis Pulmonar.

Epidemiologia. Cuadro clinico. Etiologia propuesta. Fisiopatologia de la enfermedad. Terapias actuales
y en estudio

8. Progerias

Tipos. Descripcién de la enfermedad. Etiologia. Fisiopatologia. Tratamiento. Presentacion de resultados
perfil oxidativo.

9. Genodermatosis.
. Clasificacion. Fisiopatologia. Ejemplos de estudio. Tratamientos

10. Bases Epigenéticas de algunas Enfermedades Raras

Definicién de epigenética. Mecanismos reguladores epigenéticos. Aspectos generales y particulares.
Patologia de la epigenética. Enfermedades de bases epigenética. Algunos ejemplos. Experimentos en
Curso.

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

Los medicamentos huérfanos. Ensayos clinicos con Enfermedades Raras.

VOLUMEN DE TRABAJO

ACTIVIDAD Horas % Presencial
Clases de teoria 24,00 100
Tutorias regladas 3,00 100
Otras actividades 2,00 100
Elaboracion de trabajos individuales 20,00 0
Estudio y trabajo autbnomo 15,00 0
Lecturas de material complementario 5,00 0
Preparacion de actividades de evaluacion 15,00 0
Preparacion de clases de teoria 6,00 0
Resolucion de casos practicos 10,00 0
TOTAL| 100,00
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METODOLOGIA DOCENTE

— Clases tedricas de leccion magistral participativa.
— Conferencias de expertos en las materias.
— Debate y discusion dirigida sobre los trabaj os realizados.

— Tutorias presenciales y electronicas conlos profesores.

EVALUACION

Sistema de evaluacion:
-Evaluacion continua, se valorara:

-Preguntas del profesor, evaluacion con cuestionarios especificos relacionados con las clases
impartidas.

valoracion sobre 10 puntos.

Calificacion minima para aprobar: 5 puntos.

REFERENCIAS

Basicas

- - http://www.orpha.net/consor/cgi-bin/index.php?Ing=ES
- http://lwww.ciberer.es
-Orphanet Activity Report 2018

(disponible en https://www.orpha.net/orphacom/cahiers/docs/GB/ActivityReport2018.pdf
- http://www.ciberer.es

- Enfermedades raras y medicamentos huérfanos de Jules J. Berman, Elsevier Espafia, S.L.U.
(9788490229194) ISBN: 8490229198 ISBN-13: 9788490229194

- Epigenetic Biomarkers and Diagnostics (English Edition) . Dr. José Luis Garcia Giménez (Editor).
Academic Press. ISBN de origen : 0128018992

Complementarias

- Cada profesor aportara para su tema referencias complementarias.

43085 Fisiopatologia de las enfermedades raras 5



