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OBJECTIUS GENERALS

Proporcionar a I'alumnat els criteris i coneixements necessaris per la correcta diagnosi,
tant en els aspectes clinics com moleculars, de la majoria de cancers hereditaris
familiars, ja sigui dins del context o no d’una sindrome.

Aquesta assignatura és un complement de la troncal GENETICA MEDICA. Permet
aprofundir en el camp del cancer hereditari, que en la assignatura troncal es dona de
forma molt general.

OBJECTIUS ESPECIFICS

Al finalitzar I'assignatura I'estudiant ha de ser capag de:
a) Saber reconéixer els patrons hereditaris en cancer.
b) Reconéixer a la majoria de les sindromes en que es pot presentar un cancer
familiar.
c) Coneixer els gens implicats en els cancers hereditaris.
d) Coneixer les relacions genotip-fenotip i la utilitat del diagndstic molecular.
e) Saber valorar el risc que presenten els familiars de persones afectes, de

desenvolupar la malaltia.
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TEMARI: Classes, Seminaris i Practiques

TEMA 1- Explicacio de la assignatura i introduccio al tema.

Quants cancers hereditaris hi ha. Repas historic del descobriment de gens implicats en
cancers hereditaris. Métodes utilitzats per a la deteccié dels gens implicats: estudis de
lligament i pérdua de heterozigositat. Patrons hereditaris: Dominants i Recessius.
Exposicio de les sindromes conegudes. Fenocopies.

TEMA 2- Gens implicats en els cancers hereditaris familiars: Protooncogens, gens
supressors de tumor (TSG) / teoria de Knudson i gens mutadors. Tipus de mutacions:
missense, nonsense, insercions, delecions, splice-sites i el seu significat. Mosaics
gonadals: Genétic vs hereditari. Un gen, diferents sindromes i diferents gens, una
sindrome.

Métodes que es fan servir pel diagnostic molecular. Deteccié de mutacions petites,
grans, recurrents, etc. Quins i quan emprar-los.

TEMA 3- Cancer de mamal/ovari familiar (HBOC). Gens BRCA1 i 2, S. de Li-Fraumeni
(gen TP53), S. de Cowden (gen PTEN) i S. de Peutz-Jeghers (gen STK717). Guies
diagnostiques. Tractament.

TEMA 4- Cancer colorectal hereditari. Poliposi Adenomatosa Familiar (FAP): S. de
Gardner (gen APC). Correlacié genotip-fenotip. Forma atenuada (gen MYH). Cancer de
colon hereditari No poliposic (HNPCC): criteris de inclusié. Caracteristiques cliniques,
inestabilitat de microsatel-lits, gens mutadors / reparadors. Guies diagnostiques.
Tractament.

TEMA 5- Neoplasia Endocrina Multiple tipus 1 (S. Wermer). Gen MENT.
Hiperparatiroidisme primari, tumors pancreatics endocrins (Sindrome Zollinger-Ellison),
tumors hipofisaris. Criteris de inclusio.

TEMA 6- Neoplasia Endocrina Multiple tipus 2 (S. Sipple). MEN2A, MEN2B, FMTC.
Protooncogén RET. Guany de funcié. Espectre tumoral: Carcinoma medul-lar de tiroide,
feocromocitoma i hiperparatiroidisme. Test de Pentagastrina. Correlacié genotip-
fenotip. Utilitat del Diagnostic precog. Tractament.

TEMA 7- Von Hippel-Lindau: gen VHL. Diagnostic Clinic. Carcinoma renal de cél-lules
clares, hemangioblastomes en la retina i cerebel, feocromocitomes. Correlacié genotip-
fenotip. Paragangliomes familiars. Gens implicats. Imprinting.

TEMA 8- Carcinoma renal hereditari (HRCC). Caracteristiques generals. C. Renal de
cél-lules clares: model de 3 alteracions. C. Renal Papil-lar: Protooncogen MET.

TEMA 9- Neurofibromatosi tipus 1 (malaltia de Von Recklinghausen): Criteris de
inclusio. Gen NF1. Mutacions “de novo”. Mosaicisme embrionari/somatic.
Neurofibromatosi tipus 2 (Neuromes acustics): Diagnostic clinic. Gen NF2. Merlina.

TEMA 10- Ataxia-telangiectasia (AT). Degeneracié neuronal, immunodeficiéncia,
sensibilitat a la radiacié i risc de cancer. Patré hereditari autosomic recessiu. Gen ATM.
Reparacié del DNA. Portadors en la poblacié general. Tipus de Mutacions. Correlacio
genotip-fenotip.
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TEMA 11- Retinoblastoma. Criteris diagnostics. EI gen Rb com a exemple de Gen
Supressor de Tumor i el seu paper en el control cel-lular. Teoria de Knudson. Criteris de
inclusio. Casos “de novo”. Mosaicisme. Correlacié genotip-fenotip. Tractament.

TEMA 12- Importancia del microambient cel-lular en el desenvolupament del cancer.
Importancia de les lesions repetitives (agressions / infeccions). Especificitat cel-lular en
el desenvolupament de la neoplasia. Factors Angiogénics: HIF (Factor induible per
hipoxia) i VEGF.

TEMA 13- Carcinogénesi Transgeneracional. Concepte de carcinogénesi

transgeneracional. Evidencia epidemiologica en I'espécie humana. Resultats derivats
dels models animals. Integritat en la linia germinal. Efectes epigenétics i cancer.

Treball autbnom: Aquest consistira de dos tipus de treballs: seminaris i casos clinics.

Seminaris:
Preparacid de un article de revisid a escollir pels alumnes, cada dues persones.
Exposicio oral de 10 minuts.

Casos Clinics: Desenvolupament de 2 casos clinics. Treball individual.

AVALUACIO
Contingut

Es valoraran els continguts teorics, la exposicio oral, els casos clinics i el grau de
participacié de I'alumne en la assignatura.

Procediment

Examen escrit tipus test de 40 preguntes de resposta multiple, exposicid oral, casos
clinics i assisténcia.

Criteris d’avaluacio

Demostrar que s’han assolit els coneixements per tal de poder fer un diagnostic clinic,
sol-licitar un diagnostic molecular adequat i establir unes pautes d’actuacio.

Criteris de qualificacio final

Examen tipus test: 70%. Exposicio oral: 10%. Casos Clinics: 10%. Assisténcia:10%.
S’aprovara amb un 55% global.

METODOLOGIA DOCENT | RECURSOS D’APRENENTATGE
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REQUISITS D’APRENENTATGE

Per tal de poder seguir bé la assignatura, és necessari tenir coneixements basics de
heréncia Mendeliana, patrons hereditaris, estructura del DNA i dels gens.
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