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Ramén Gomis (Dpt. Medicina, Facultat de Medicina), Pedro Marrero (Dpt. Bioquimica i
Professorat Biologia Molecular, Facultat de Farmacia), Francesc Villarroya (Dpt. Bioquimica i Biologia

Molecular, Facultat de Biologia) i altre professorat de les Facultats implicades.

] JUSTIFICACIO DE L’ASSIGNATURA

L’estudi de les malalties metaboliques es especialment complexa, ja que abasta des d’una multitud de malalties
congeénites de tipus monogenic de relativa baixa freqiiéncia i que afecten enzims i altres proteines del metabolisme
intermediari, fins a alteracions d’origen complex, multifactorial, de gran incidéncia en la poblacio (diabetis,
obesitat,...). Es pretén, més que no pas impartir aquesta assignatura com una mera llista de simptomes, técniques de
diagnosi i noms de malalties i terapies, fer un estudi profund de malalties representatives i donar criteris generals
sobre la patologia molecular d’exemples paradigmatics de malalties metaboliques. Els alumnes graduats tenen ja
coneixements basics de genetica, biologia molecular i metabolisme , i 1’assignatura pretén fer un enfocament
integrat des de la genética i biologia molecular fins a les alteracions en el metabolisme intermediari en les malalties
d’estudi.

1 OBJECTIUS

1. Estudiar les bases moleculars de malalties metaboliques,

a) representatives d’alteracio en diferents vies metaboliques (metabolisme glucidic, lipidic, nitrogenat,..)

b) d’ origen molecular divers, des de monogeniques fins a multifactorials

¢) derelleu en la poblacié

d) amb etiopatogénesi establerta amb prou solidesa per tal de permetre I’estudi de mecanismes de patologia
molecular

2. Conéixer com la patologia molecular de les malalties metaboliques orienta vers el disseny de tractaments a
diferents nivells (metabolic, suplementacié de productes génics deficients, terapia génica,..).

3. Congixer els criteris de deteccio i diagnosi a nivell molecular, aixi com les aproximacions experimentals adients
a ’estudi de malalties metaboliques.

[ CONTINGUTS

Continguts i temari de les sessions presencials de teoria

1.- Introduccioé: desenvolupament del concepte de malaltia metabolica. Malalties congenites: la mutacid, origen de
la diversitat patologica i no patologica en la poblacid humana. Malalties monogeniques i malalties multifactorials.
Técniques d’estudi i diagnostic de les malalties metaboliques. Estratégies de tractament de les malalties
metaboliques. Models animals per a ’estudi de malalties metaboliques.

2.- Alteracions en la bioenergetica cel-lular. El genoma mitocondrial huma. Malalties per mutacié del genoma
mitocondrial. Malalties per alteraci6 de la comunicaci6 nucli/mitocondri.




3.- Malalties monogéniques del metabolisme glucidic. Malalties per alteracié del metabolisme del glicogen.
Deficiéncies en la metabolitzacidé de la galactosa i la fructosa. Deficiéncies en enzims de les vies glucolitica i
gluconeogenica..

4.- Malalties del metabolisme lipidic. Estructura i metabolisme de les lipoproteines. Classificacié de les dislipémies.
Sintesis i absorcid del colesterol. Aterosclerosis i malaltia cardiovascular.

5.- Deficiéncies d’enzims del cicle de la urea. Alteracions del metabolisme dels aminoacids. Alteracions associades
al transport i absorcié d’aminoacids.

6.- Alteracions congénites de canals i0nics. Alteracions en canals ionics i transportadors implicats en 1’absorci6 de
sal, en de sodi i potassi dependents de voltatge i en canals ionics implicats en secrecid

7.- Malalties metaboliques multifactorials. Malalties metaboliques genétiques per alteracions del sistema endocri de
la insulina. Accié de la insulina i secrecié de la insulina: factors reguladors. Diabetis mellitus de tipus 1.
Fisiopatologia i etiopatogenia. Gens de susceptibilitat. Autoinmunitat. Factors ambientals i biomarcadors.

8.- Diabetis mellitus de tipus 2. Fisiopatologia. Determinants genétics i moleculars. Dianes terapéutiques. Cross-
talk entre teixits: circuits hormonals i moleculars. Plasticitat cel-lular: hipertrofia i hiperplasia. Transdiferenciacio.

9.- L’obesitat, model de malaltia multifactorial. Obesitat monogénica. Obesitat multifactorial. Gens candidat.
Genética i factors ambientals. Fisiopatologia del control de la ingesta i la despesa energética. Estratégies

terapeutiques.

Continguts i temari de les sessions presencials de practiques

Practica de laboratori 1. Caracteritzacié d’un model animal de malaltia congénita: sindrome de Fanconi. Es una
practica en que els alumnes apliquen técniques analitiques en mostres d’orina i teixit per tal d’establir alteracions
bioquimiques associades a deficiéncies en la reabsorcio renal de soluts.

Practica de laboratori 2. Metodologia d’analisi mitjangant Southern blot i PCR de mutacions patogéniques del DNA
mitocondrial a partir de biopsies de teixit. Es una practica en que els alumnes, emprant les dues tecnologies

esmentades, detecten en mostres problema mutacions puntuals en el DNA mitocondrial, tot aixo emprant un model
animal (rata Wistar A i B) que mimetitza aquest fenomen en humans.

[l METODOLOGIA I ORGANITZACIO DE L’ASSIGNATURA

Ensenyament presencial

* Classes teoriques. Les classes tedriques s’impartiran a una emprant les eines adients per el seguiment de
I’explicaci6 com ara les presentacions en suport electronic (Power Point / Flash), els videos, les
col-leccions d’imatges, etc.. . Les presentacions seran publicades al dossier de 1’assignatura amb
anterioritat a la sessi6. Un tipus especial de sessio teorica sera mitjangant classes magistrals impartides per
professors/investigadors invitats especialistes, segon assequibilitat. Existira una classe teorico/practica a
I’inici del curs per a I’ensinistrament en la utilitzacié de recursos via Internet per a I’obtenci6 d’informacio
cientifica sobre malalties metaboliques.

* Ensenyament practic. L’alumne realitzara els treballs experimentals esmentats al programa, pels qual es
preveu la necessitat d’un minim de 20 hores de laboratori. L’activitat requereix un laboratori amb utillatge
estandard per a técniques de bioquimica i biologia molecular.

Treball no presencial

*  El treball no presencial de I’alumne haura de complir tres objectius :

1. aprendre els conceptes que s’impartiran a les classes presencials tant teoriques com practiques.
L’alumne haura de preparar les classes llegint els materials que el professor disposara al dossier
de I’assignatura (presentacions, texts, etc...).

2. complementar els conceptes exposats a classe amb la lectura de materials, texts o articles
proposats per el professor, o resoldre problemes.



3. Aprendre a emprar bases de dades de relleu en I’estudi de malalties metaboliques congenites,
especialment OMIM. Preparar un treball escrit sobre una malaltia tipus a partir de 1’obtencid
d’informaci6é emprant aquest recursos.

¢ Estudi de I’alumne

L’alumne haura de preparar les sessions tedriques i practiques abans de la seva realitzaci6 i estudiar els continguts
amb les presentacions emprades i el material complementari aportat pel professor.

Tutories

L’acci6 tutorial es concreta en al menys tres entrevistes per alumne. A la primera entrevista s’escollira el tema
(malaltia) a investigar bibliograficament i el professor donara al alumne les indicacions per comengar el treball. En
la segona es revisara el treball a presentar, que els alumnes hauran enviat al professor uns dies abans. En la tercera
els fara la revisio final un cop incorporades les correccions suggerides pel professor.

A més el professor establira els canals de comunicaciéo més adients per facilitar el seu accés per part de I’alumne.
Aquests canals seran com a minim: un horari de visites que es comunicara al principi de 1’assignatura i constara als
taulons d’anuncis del departament, la comunicacio als alumnes de la direccié d’ e-mail del professor i la construccio
d’un dossier de 1’assignatura basat en els dossiers electronics de la Universitat de Barcelona i on s’activara el Forum
com a lloc d’intercanvi d’experiéncies.

"1 AVALUACIO

Criteris d'avaluacio

Assoliment dels objectius especificats en el pla docent

Procediments de I’avaluacio

a) Examen final amb combinaci6 de qiiestionari d’eleccié multiple (40% qualificacid) i tema a desenvolupar
(40% qualificacio)
b) Treball escrit a partir d’activitat no-presencial (20% qualificacio)
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