ALTERACIONS CONGENITES DEL METABOLISME-BIOLOGIA

1.- Introduccid: desenvolupament del concepte de malaltia metabolica congenita. La mutacio,
origen de la diversitat patologica i no patologica en la poblacié humana. Diversitat genética
en humans. Polimorfisme. Tipus de malalties congénites. Anomalies cromosomiques,
Malalties monogeniques. Malalties genétiques multifactorials: exemples.

Seminari: L’obesitat, model de malaltia multifactorial? Obesitat monogenica. Obesitat
multifactorial. Gens candidat. Genetica i factors ambientals.

2.- Técniques d’estudi i diagnostic de les malalties metaboliques congenites. Analisi de
metabolits. Analisis directe d’enzims o proteines. Aplicacions dels cultius cel.lulars. La
tecnologia del DNA recombinant aplicada a la deteccio i estudi de les malalties metaboliques.
Estratégies de tractament de les malalties metaboliques congenites: tractament a nivell
metabolic 1 a nivell de la proteina no funcional. Terapia génica. Models animals per a ’estudi
de malalties metaboliques congenites.

Seminari: El cribellatge poblacional de malalties congénites en nounats. Criteris d’inclusio.
Aspectes tecnologics 1 terapeutics.

3.- Alteracions congenites dels sistema cadena respiratoria/fosforilacio oxidativa
mitocondrial. EI genoma mitocondrial huma. Malalties per mutacio del genoma mitocondrial.
Malalties per alteracid de la comunicacié nucli/mitocondri. Implicacio d’alteracions en la
funcié mitocondrial malalties degeneratives

Seminari: Patologia mitocondrial i envelliment.

4.- Alteracions congenites del metabolisme glucidic. Malalties per alteraci6 del metabolisme
del glicogen. Intolerancia a la lactosa. Deficiéncies en la metabolitzacio de la galactosa i la
fructosa. Deficiéncies en enzims de la via glucolitica. Deficiéncia en glucosa 6P
deshidrogenasa.

Seminari: La malaltia de Pompe, model d’utilitzacié de la biotecnologia molecular per al
disseny de terapies en malalties monogeniques.

5.- Aminoaciduries degudes a processos de reabsorci6 renal. Cistinuria de
tipus I 1 de tipus no I. Malaltia de Hartnup. Lisinuria amb intolerancia a
proteines

6.- Malalties metaboliques multifactorials. Malalties metaboliques genétiques per alteracions
del sistema endocri de la insulina. Acci6 de la insulina i secreci6 de la insulina: factors
reguladors. Diabetis mellitus de tipus 1. Fisiopatologia i etiopatogenia. Possibles gens
implicats.

7.- Diabetis mellitus de tipus 2. Fisiopatologia. Possibles i gens implicats. Terapia
antidibética
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PRACTIQUES
Utilitzaci6 de Southern blot i hibridacié amb sondes marcades amb digoxigenina per a la
deteccio d’alteracions patogeniques del genoma mitocondrial

AVALUACIO

El professorat de 1’assignatura Alteracions Congénites del Metabolisme per a la llicenciatura
en Biologia, seguint les normes dictades per la Universitat de Barcelona en relacio a
I’obligatorietat d’iniciar 1’avaluacié continuada, hem establert els seglients criteris:

1- Es fara una avaluaci6 parcial de continguts en base a un treball que fara cada alumne sobre
la obtencié d’informacié “on-line” sobre malalties monogeniques. Les explicacions i
instruccions per al desenvolupament del treball es faran en 1’horari de les practiques. El
treball suposara un 10% de la puntuaci6 de la nota final de I’assignatura.

2- Es fara una avaluacio de la part de practiques amb dues components: a) assisténcia regular
(requerida per al passi a la fase b) d’avaluacio; i b) una pregunta d’examen relacionada amb
els coneixements obtinguts a les practiques. Aquesta pregunta d’examen es respondra en el
moment de la prova de sintesi 1 suposara un 10% de la puntuacié de la nota final de
I’assignatura.

3- Es fara una prova de sintesi a on s’avaluara el conjunt de la part de teoria i seminaris que
suposara un 80 % de la nota final.



