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OBJECTIUS GENERALS

Aquesta assignatura té com a objectiu principal proporcionar a l‘alumne els
coneixements practics del diagnostic molecular de les malalties genétiques, necessaris
per la interpretacié correcte dels informes i dictamens de laboratori en la practica
assistencial.

OBJECTIUS ESPECIFICS

Al finalitzar I'assignatura l'estudiant sera capag de:

a) Coneixer les bases metodologiques de I"analisi genetic molecular.

b) Interpretar els resultats obtinguts en una prova de laboratori per tal d’establir el
diagnostic correcte.

c) Saber entendre i explicar la informacié obtinguda a partir d’'un informe de
laboratori.

d) ldentificar i discriminar les proves genetiques mes adients a cada cas clinic.

-38 -



TEMARI: Classes, Seminaris, Practiques.......... detallat i individualitzat

TEMA 1. PRESENTACIO DE L"ASSIGNATURA. Introduccié al diagnostic molecular de
la malaltia.

TEMA 2. ORGANITZACIO D'UN LABORATORI DE DIAGNOSTIC EN GENETICA
MOLECULAR. Instal.lacions i equipament necessaris per portar a terme el diagnostic
genétic molecular. Aspectos organitzatius i de control de qualitat d’'un laboratori clinic.

TEMA 3. PROCESSAMENT DE MOSTRES CLINIQUES. Obtenci6 de mostres
cliniques. Conservacio i transport. Aillament acids nucléics a partir de teixits, sang
periférica, biopsies, liquid amniotic, ... Qualitat i puresa del DNA. Conservacio. Banc de
DNA.

TEMA 4. METODES D'ANALISI INDIRECTE. Analisi de microsatél-lits. Perdua
d"heterocigositat, inestabilitat de microsatel-lits, genotipat, MLPA, OLA.

TEMA 5. APLICACIO A CASOS CLINICS. Criteris de selecci6 i identificaci6 d’una
determinada prova de laboratori amb I"objectiu d obtenir el millor i mes rapid metode
diagnostic. Métodes per adquirir autonomia en la consulta d’informacio geneética.

TEMA 6. INTERPRETACIO DICTAMENS | INFORMES. Casos index i proves de
laboratori en casos familiars. Edicié de la informacié continguda en un dictamen i
informe. Aspectes éetics i legals.

SEMINARI 1. CATALEG DE TECNIQUES BASIQUES DE BIOLOGIA MOLECULAR
EN UN LABORATORI D’AMBIT CLINIC. Amplificaci6, marcatge i hibridacié &cids
nucléics. Enzims de restriccid, incubacions enzimatiques, desnaturalitzacié vs
degradacio acids nucleics, Metodes electroforetics i cromatografics.

SEMINARI 2. METODES MES HABITUALS EN EL LABORATORI CLINIC. Métodes
d"amplificaci6 de DNA per reaccid en cadena de la polimerasa (PCR) i les seves
variants (PCR quantitativa, PCR multiplex, QF-PCR, ...). Métodes de detecci6 de
mutacions, polimorfismes, SNPs i alteracions cromosomiques. Sequenciacié de DNA.

SEMINARI 3. NOUS AVENCOS EN EL DIAGNOSTIC PRENATAL. Discussi6é de casos
en que metodes de biologia molecular permeten el diagnostic rapid de les anomalies
cromosomiques. Redaccio i interpretacié d’informes prenatals.

Practiques

Els estudiants es familiaritzaran amb els processos basics d'un laboratori clinic i
s’analitzaran mostres cliniqgues mitjancant I'estudi de marcadors genétics en
analitzadors genétics basats en la separacié per electroforesi capil-lar de fragments de
DNA marcats amb fluorescéncia.
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AVALUACIO
Contingut

Es valoraran els continguts teorics i practics aixi com el grau d’interpretacio per part de

I"alumne de la informacié discutida durant els seminaris i practiques.

Procediment

Examen escrit tipus test amb preguntes de mudltiple resposta (50%), avaluacio
continuada participacio a classe (20%) i presentacié treball practiques (30%).

Criteris d'avaluaci6
Sobretot es valorara la suficiencia en |'eleccié de la metodologia més adecuada a cada

patologia aixi com la correcte interpretacid dels informes de laboratori per la resolucio
de casos clinics.

Criteris de qualificacio final

La qualificacié final sera el resultat de la suma ponderada dels diferents criteris
d"avaluacio, i es considerara aprovat a partir d'un 55%.

METODOLOGIA DOCENT | RECURSOS D'APRENENTATGE

Classes teoriques, seminaris i grups de discussio. Llibres de text i articles de revisio.

Bibliografia
Llibres:

Oliva R, Ballesta F, Oriola J, Claria J. (2005). Genética médica. Bublicacions i Edicions
de la Universitat de Barcelona. Barcelona.

Hartl DL, Jones EW. (2002) Essential genetics. A genomics perspective. Jones and
Bartlett Publishers, Boston .

Ausubel FM, Brent R, Kingston RE, Moore DD, Seidman JG, Smith JA, Struhl K. (2005)
Current Protocols in Molecular Biology. John Wiley & Sons, Hoboken.

Revistes:

Nature Methods, Nature Genetics, Nature Biotechnology, PNAS i FASEB J.

Pagines Web
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http://www.ncbi.nlm.nih.gov/About/primer/genetics molecular.html

REQUISITS D'APRENENTATGE

Els coneixements basics de bioquimica, biologia molecular i biologia cel-lular,
especialment aquells relacionats amb el DNA, I"estructura dels gens, la replicacio del
DNA i la transcripcio géenica. Autonomia per fer recerca d’informacié médica i cientifica
relevant en anglés.
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