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1 OBJECTIUS |JUSTIFICACIO DE L’ASSIGNATURA

1.1 Justificaci6 de I’ assignatura

Un dels ambits on cada vegada més tenen aplicacié les noves tecnologies és el del diagnostic molecular
de les diverses malalties, on hi poden aportar una major sensibilitat, especificitat i rapidesa de deteccié.
Aix0 permet una actuacié sobre el curs de la malaltia i també decidir entre les diferents opcions
terapéutiques. Per tant, té un gran interés que els alumnes d’aquest Master en Biotecnologia tinguin una
visio de I'aplicabilitat d’aquestes tecnologies no solament en camps tant importants com la inddstria, el
medi ambient, etc, sind també en el camp de la salut per tal d’obtenir un diagnostic més fiable.

1.2 Objectius:

L'objectiu principal d'aquesta assignatura és proporcionar els coneixements necessaris per a la
comprensi6é de les bases moleculars del diagnostic de malalties genétiques i la deteccié i identificacio
d’agents infecciosos mitjangant tecniques de biologia molecular; I'aplicabilitat d’aquestes técniques en
diferents situacions (clinica, epidemiologia, tractament), aixi com les avantatges i inconvenients que
presenten enfront de les considerades técniques tradicionals. Aixi mateix, també es pretén incloure una
explicacioé detallada de les diverses tecniques experimentals que es poden emprar per dur a terme els
diferents tipus de diagnostic i utilitzar algunes d’aquestes técniques en practiques de laboratori.

2 CONTINGUTS, TEMARI | PROFESSORS PARTICIPANTS

2.1 Continguts

Diagnostic de malalties hereditaries monogeniques: directe i indirecte. Diagnostic de malalties
complexes; gens de susceptibilitat. Diagnostic de malalties infeccioses: parasitaries, flngiques,
bacterianes, viriques i agents subvirals. Farmacogeneética i farmacogenomica.

2.2 Temari

Bloc I. Introduccié (4 h)

Tema 1. Diagnostic molecular. Patologies hereditaries i infeccioses. Disseny experimental i recursos
bioinformatics per a Us al laboratori (bases de dades) Tecniques de Biologia Molecular aplicades al
diagnostic molecular. Diagnostic a nivell de DNA, RNA o proteina. Diagnostic “in situ”. Diagnostic
mitjangant la utilitzacié de “microarrays” i protedmica.



Tema 2. Controls de qualitat en diagnostic molecular. Verificaci6 d'assaigs moleculars. Estandards i
estandarditzacié del diagnostic molecular. Desenvolupament de tests en diagnostic molecular.

Tema 3. Aspectes eétics, socials i legals relacionats amb el diagnostic molecular. Interés de
I'epidemiologia molecular. Consideracions del consell genétic en el diagnostic molecular. Per que, quan i
com.

Bloc Il. Malalties genétiques (10 h)

Tema 4. Diagnostic de cromosomopaties. Técniques: cariotip, FISH i pintat cromosomic. Aneuploidies:
sindromes de Down, Turner, Klinefelter, Translocacions. Delecions. Duplicacions. Fragilitats
cromosomiques i cancer. Diagnostic prenatal i preimplantacional.

Tema 5. Malalties monogéniques. 1) diagnostic directe. Deteccié dels diferents tipus de mutacions
conegudes per Southern, PCR o RFLP. Aplicacions de les analisis a partir de DNA i de RNA. Analisi de
codons d'aturada prematurs. Exemples: distrofia muscular de Duchenne, fibrosi quistica, sindrome del
cromosoma X fragil.

Tema 6. Malalties monogéniques. 2) diagnostic indirecte. Tipus de marcadors per al diagnostic indirecte:
SNPs, VNTRs i microsatél.lits. El mapa genétic del genoma huma. Recombinacié, cosegregacio i
distancia genética. Avaluacié d'un diagnostic indirecte en funcié de la distancia genética.

Tema 7. Diagnostic de malalties metaboliques. Avaluacié clinica i mesures en sang i orina. “Screening”
de nounats. Utilitzaci6 de técniques especifiques: determinacions d'activitats enzimatiques,
espectrometria de masses en tandem (MS/MS), deteccié de mutacions.

Tema 8. Diagnostic molecular de malalties complexes. Caracteristiques de les malalties multifactorials o
complexes. Tipatge d’'HLAs mitjancant la utilitzaci6 de métodes moleculars. Gens de susceptibilitat i
significacié en el diagnostic.

Tema 9. Patogénesi molecular del cancer huma. Marcadors moleculars i diagnostic. Aplicacions del
diagnostic molecular en el tractament del cancer. Cas de la leucémia, cancers de mama, colon i prostata.

Bloc Ill. Malalties infeccioses (10 h)

Tema 10. Técniques de virologia molecular per a la identificacié de virus patogens. Aplicacid del
western-blot. Hibridacié d’'acids nucleics i tecniques d’amplificacié. Tecniques moleculars quantitatives:
PCR a temps real i NASBA.

Tema 11. Teécniques d’epidemiologia molecular de les infeccions viriques. Tipificaci6 i analisi filogenética.
Técniques de tractament de mostres i concentracié de virus per al diagnostic de virus en aigua i
aliments.

Tema 12. Diagnostic de virus de I'hepatitis de transmissié sanguinia: hepatitis B, C i D. Diagnostic de
virus de I'hepatitis de transmissio hidrica: hepatitis A i E. Diagnostic de virus respiratoris: virus de la grip,
virus parainfluenza, virus respiratori sincitial, rhinovirus, adenovirus, coronavirus (SARS). Diagnostic de
retrovirus: HIV i HTLVs.

Tema 13. Diagnostic d’infeccions causades per d'agents subvirals: prions.
Tema 14. Teécniques aplicades al diagnostic molecular de malalties bacterianes emergents.
Micobacterium tuberculosis i altres espécies d'interés clinic. Diagnostic de laboratori;: meétodes

tradicionals vs moleculars. Avantatges i inconvenients.

Tema 15. Diagnostic molecular de toxines bacterianes. Diagnostic de neurotoxines: Clostridium
botulinum, Clostridium tetani. Aplicacid de sistemes d’immunocaptura pel diagnostic d’enterotoxines.

Tema 16. Patogens intracel-lulars. Un paradigma: Legionella. Investigacio dels focus de contaminacio i
métodes de diagnostic de la malaltia.

Tema 17. Tecniques moleculars per al diagnostic de les malalties fungiques. El cas d’Aspergilus niger i
les infeccions nosocomials.
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Tema 18. Diagnostic de malalties parasitaries. Complexitat bioldgica i estructural dels parasits i la seva
repercussio en diagnostic. Métodes moleculars d'identificacié d’organismes parasits: principals técniques
i dianes.

Tema 19. Diagnostic molecular de protozoosis sistémiques. Alguns exemples: malaltia de Chagas,
leishmaniosis, paludisme, toxoplasmosi. Diagnostic molecular de protozous intestinals en productes
patologics, a I'aigua i als aliments. Técniques utilitzades.

Tema 20. Diagnostic molecular d’helmintiasis intestinals i sistémiques. Problemes diagnostics d’aquestes
parasitosis. Aplicaci6 de les técniques moleculars al diagnostic especific.

Bloc IV. Farmacogenética i farmacogenomica (2 h)

Tema 21. Resposta a farmacs, a nutrients i a compostos toxics. Aplicacions del diagnostic molecular a la
identificacid dels factors genétics responsables de la resposta variable a farmacs, a nutrients i a
xenobiotics. Farmacogenética i farmacogenomica. Toxicogenética i toxicogenomica. Nutrigenomica.

2.3 Professors participants

-Susana Balcells, Rosina Gironés, Montserrat Portus, Dolors Serra, Antonio Zorzano i Dolors Simoén
-altres professors dels departaments de Bioguimica i Biologia Molecular (Biologia i Farmacia), Genética,
Microbiologia i Microbiologia i Parasitologia Sanitaries (a concretar).

-professors convidats.

3 AVALUACIO

3.1 Criteris d'avaluaci6

L'avaluacio es basa en un examen final escrit en el que I'alumne ha de desenvolupar alguns dels temes
importants treballats. També s’avalua la participacié continuada de I'estudiant durant el curs incloent els
treballs que realitzi. Les classes practiques no tenen un examen especific, encara que els coneixements
adquirits seran avaluats dins de I'examen final de I'assignatura, i en els aspectes purament practics es
considerara suficient I'assistencia.

3.2 Procediments de I'avaluaci6

1.- Prova escrita basada en els conceptes explicats a les classes.
3.- Preguntes sobre les conferéncies impartides per professors convidats.
4.- Preguntes sobre les practiques.

4 RECURSOS D'APRENENTATGE | METODES D’ ENSENYAMENT

4.1 Ensenyament presencial
4.1.1 Classes teoriques

Es proposen 26 hores de teoria que es desglossaran en quatre blocs. Bloc |, Introduccié (4 hores); Bloc
II, Malalties Genétiques (10 hores); Bloc lll, Malalties Infeccioses (10 hores); Bloc IV, Farmacogenética i
Farmacogenomica (2 hores).
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4.1.2 Ensenyament practic

Es proposen unes 10 hores de practiques. Es realitzaran els experiments necessaris per a dur a terme el
diagnostic molecular directe d'una malaltia monogénica, mitjancant la identificaci6 de mutacions
concretes, el diagnostic indirecte d’'una altra malaltia, mitjancant I'analisi de marcadors polimorfics, en
una familia.i la identificicacidé d'un patdgen viral. Aquests experiments impliquen la utilitzacio de diverses
técniques de laboratori (PCR, electroforesi en gel d'agarosa i en gel d’acrilamida, entre d'altres). Aixi
mateix, es comentaran una série de casos practics de diagnostic per a diferents malalties genétiques o
infeccioses que préviament s’hauran donat a I'alumne en forma de problemes.

4.2 Treball no presencial
4.2.1 Tasques a desenvolupar

- Buscar i llegir la bibliografia adequada per assimilar els conceptes impartits a les classes teoriques
- Resoldre una série de problemes referits a casos de diagnostic per a diferents malalties.
- Comentari d'un article cientific relacionat amb algun dels temes tractats a I'assignatura.

4.2.2 Estudi de I'alumne

- Cada hora de classe presencial requereix una tasca addicional per part de I'alumne d’'entre 1,5 a 2
hores.

- Resolucié de les glestions plantejades a les practiques, aix0 requereix per part de I'alumne una
dedicaci6 de 5 hores.

- La lectura i el comentari de I'article cientific requereix una dedicacié de I'alumne de 5 hores.
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6 TUTORIES

Els alumnes podran consultar al professor els dubtes o problemes que tinguin relacié amb I'assignatura
mentre s’imparteixi, tant en les hores de consulta com per e-mail.
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