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FITXA IDENTIFICATIVA

DADES DE L'ASSIGNATURA

Codi: 33961

Nom: Patologia molecular
Cicle: Grau

Credits ECTS: 4,5

Curs académic: 2025-26

TITULACIONS

Titulacio Centre Curs Periode
Facultat de Farmdacia i Ciéncies Sin determinar,

1201 - Grau en Farmacia 5 Segon

de L'alimentacio .
quadrimestre

Facultat de Farmdacia i Ciéncies Sin determinar,
1205 - Grau Nutr.Hum.Diet. s . 2 Segon
de L'alimentacié .
quadrimestre

Sin determinar,

1211 - Doble Grau en Farmacia i Nutricid Facultat de Farmacia i Ciéncies

e s . 5 Segon
Humana i Dietética de L'alimentacié .

quadrimestre
MATERIES
Titulacié Materia Caracter
1201 - Grau en Farmacia Patologia Molecular OPTATIVA
1205 - Grau Nutr.Hum.Diet. Patologia Molecular i Fisiopatologia OBLIGATORIA
) s . Assignatures obligatories del PDG

1211 - Doble Grau en Farmacia i Nutricié Farmacia-Nutricié Humanai OBLIGATORIA
Humana i Dietetica Dietatica

COORDINACIO

GUASCH AGUILAR ROSA

L'assignatura Patologia Molecular és una assignatura obligatoria de segon curs (segon quadrimestre) del
grau en Nutricié6 Humana i Dietética i del quint curs (segon quadrimestre) del doble grau en Farmacia i
Nutrici6 Humana i Dietetica, que s'imparteix en la Facultat de Farmacia de la Universitat de Valencia,
aquesta assignatura disposa en el pla d'estudis d'un total de 4,5 credits ECTS.

L'objectiu principal de l'assignatura és conéixer la base molecular i bioquimica de les principals sindromes
endocri-metabolics, aixi com d'algunes de les patologies organic-funcionals més comunes en la poblacié
humana.

Els conceptes minims a adquirir per I'estudiant de Patologia Molecular serien:

- Conceptes basics en patologia molecular.
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- Les bases moleculars de la malaltia.

- Tecniques de diagnostic molecular.

- Patologia molecular de malalties metaboliques.

- Nutricid, transducciod de senyals i expressio génica.

CONEIXEMENTS PREVIS

RELACIO AMB ALTRES ASSIGNATURES DE LA MATEIXA TITULACIO

No s'ha especificat restriccions de matricula amb altres assignatures del pla d'estudis.

ALTRES TIPUS DE REQUISITS

Per cursar Patologia Molecular és necessari partir del coneixement d'una série de conceptes que
I'estudiant ha d'haver adquirit en matéries basiques cursades tant durant el primer curs, aixi com en el
primer quadrimestre del segon curs. En particular, I'estudiant haura d'haver cursat ja les matéries de
Biologia, Fisiologia, Bioquimica | i Bioquimica II.

COMPETENCIES / RESULTATS D' APRENENTATGE

Actuar amb autonomia en I'aprenentatge, prenent decisions fonamentades en diferents contextos, emetent
judicis sobre la base de I'experimentacio i I'analisi i transferint el coneixement a noves situacions.

Aplicar els coneixements cientifics de la fisiologia, la fisiopatologia, la nutricié i l'alimentacié a la
planificacio i al consell dietétic en individus i col-lectivitats, al llarg del cicle vital, tant sans com malalts.

Bases moleculars per aplicar els tractaments dietetics en les malalties.

Capacitat per demanar i transmetre informacio en llengua anglesa amb un nivell de competéncia semblant
al B1 del Consell d'Europa.

Col-laborar eficagment en equips de treball, assumint responsabilitats i funcions de lideratge i contribuint a
la millora i desenvolupament col-lectiu.

Comprensio de la regulacio epigenética dels nutrients.
Coneixement de les principals malalties a nivell molecular.

Coneixer el fonament i la utilitat dels diferents marcadors bioquimics i proves funcionals aplicables en
I'actualitat al diagnostic clinic, pronostic, evolucié de la malaltia i monitoratge terapéutic.

Coneixer i comprendre, des del mateix ambit de la titulacio, les desigualtats per rad de sexe i genere en la
societat; integrar les diferents necessitats i preferencies per rad de sexe i de genere en el disseny de
solucions i resolucié de problemes.

Coneixer i comprendre els mecanismes responsables de la variabilitat genética que caracteritza I'ésser
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huma, i la seua relacid i implicacié en patologia humana i resposta a terapia farmacologica.

Coneixer la influéncia de la nutricié sobre els estats patologics, i viceversa.

Coneixer les bases moleculars i el mecanisme bioquimic (alteracions geneétiques, estructurals i/o
funcionals) de la malaltia, com a aproximacié racional al diagnostic, tractament i prevencid, a la
identificacié de noves dianes terapéutiques, i a la selecci

Coneixer les técniques analitiques propies del laboratori de bioquimica clinica, i ser capag¢ d'assimilar i
incorporar futures innovacions, tant en l'aspecte tecnic, com el referent a la utilitat clinica de cada nou

parametre.

Contribuir en el disseny, desenvolupament i execucié de solucions que responguen a demandes socials,
tenint en compte com a referent els Objectius de Desenvolupament Sostenible.

Demostrar raonament critic i autocritic en I'ambit de la titulacio, considerant aspectes com ara l'ética
professional, els valors morals i les implicacions socials de les diferents activitats realitzades.

Desenvolupar la capacitat per a I'argumentacié cientifica fonamentada i I'habit en I'is de la terminologia
clinica com a mitja natural de comunicacié amb altres professionals en I'ambit sanitari.

Desenvolupar les habilitats necessaries per a comunicar i informar el pacient i/o usuari, dels continguts i
implicacions dels dictamens de laboratori en termes adequats.

Identificar i saber aplicar els marcadors bioquimics especifics apropiats per a I'avaluacié del nivell de salut
en poblacié (individual i col-lectiva), i la prevencié de la malaltia en I'assisténcia primaria i secundaria.

Posseir capacitat d'analisi i de sintesi.

Proposar solucions creatives i innovadores a situacions o problemes complexos, propis de I'ambit de
coneixement, per a respondre a les diverses necessitats professionals i socials.

Reforgar I'adquisicié de les competéncies generals del pla d'estudis.

Saber com plantejar-se problemes i utilitzar els métodes adequats per a la seua resolucid, sent capag de
dur a terme un raonament critic.

Saber comunicar-se de manera efectiva, tant de manera oral com escrita, adaptant-se a les
caracteristiques de la situacié i de I'audiéncia.

Ser capa¢ d'interpretar, de manera global i integrada, l'analitica global d'un pacient, i comprendre
l'estratégia analitica adequada al diagnostic diferencial de les diferents entitats.

Ser capag de dur a terme una comunicacio oral o escrita.

Ser capag de treballar en equip i d'organitzar i planificar activitats.

DESCRIPCIO DE CONTINGUTS
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1. Bases moleculars de la malaltia.

Conceptes generals. Gens i cromosomes. Flux de la informacié genetica. Mutacions. Gens, ambient i
malaltia. Categories de malaltia genética.

2. Tecniques de diagnostic molecular y tractament de malalties genétiques

Eines i metodologia per a la deteccié de mutacions. Exemples d'aplicacié de técniques de diagnostic.
Diagnostic preimplantacional. Diagnostic prenatal. Diagnostic postnatal. Tractament del fenotip clinic.
Tractament dirigit al fenotip metabolic/proteic. Terapia genica. Potencial terapeutic de les cél-lules mare.

3. Alteracions del metabolisme glucidico.

Alteracions del metabolisme de la fructosa: fructosuria essencial i intolerancia hereditaria a la fructosa.
Alteracions del metabolisme de la galactosa: galactosemies. Deficiencia en glucosa 6-fosfato
deshidrogenasa. Alteracions del metabolisme del glucogen: glucogenosi.

4. Diabetis mellitus.

Definicié. Biosintesis i secrecidé d'insulina. Efectes intracel-lulars de la insulina. Homedstasi glucidica.
Classificacio: diabetis mellitus tipus |, diabetis mellitus tipus Il, altres tipus especifics, diabetis gestacional.
Diagnostic. Alteracions metaboliques en la diabetis. Complicacions. Control del pacient diabétic.

5. Hipoglucemia. La sindrome metabolica

Hipoglucémia. Definicié. Respostes reguladores. Causes. Classificacio. Diagnostic bioquimic. Definicid,
epidemiologia i perfil bioquimic de la sindrome metabolica. Criteris diagnostics. Tractament.

6. Alteracions en el metabolisme de les lipoproteines plasmatiques:
dislipoproteinemies. Hipercolesterolemia i arteriosclerosis.

Caracteristiques de les lipoproteines plasmatiques. Metabolisme de les lipoproteines. Alteracions en el
metabolisme de les lipoproteines: dislipoproteinemies. Diagnostic. Hipercolesterolemia i arteriosclerosis.
Tractament de les dislipoproteinemies. Factors dietétics en la regulacié dels nivells de colesterol i
triglicerids.

7. Alteracions del metabolisme d'aminoacids

Alteracions del catabolisme d'aminoacids. Hiperfenilalaninemias i fenilcetonuria. Hiperhomocistinemias i
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homocistinurias. Alcaptonuria. Alteracions del cicle de la urea. Tractaments nutricionals.

8. Alteracions del metabolisme de les bases puriques

Destins metabolics i visié global de la sintesi de nucleotids. Sintesi "de novo" i vies de recuperacio.
Degradaciéo de nucleotids. Alteracions del metabolisme de nucledtids pirimidinics: aciduria orotica
hereditaria. Alteracions del metabolisme de nucledtids purinics: immunodeficiéncies. Alteracions de les
vies de recuperacid: sindrome de Lesch-Nyhan. Hiperuricemia i gota.

9. Alteracions del metabolisme del grup hemo

Biosintesi del hemo. Porfiries: porfiria eritropoyética congenita i porfiria intermitent aguda. Degradacio del
hemo. Hiperbilirrubinemias i Ictericies. Ictericia hemolitica, hepatocelular i obstructiva posthepatica.
Aspectes bioquimics i clinics.

10. Patologia molecular de metabolisme del ferro

Importancia del ferro en els humans. Metabolisme i regulacié. Patologies genetiques associades:
Hemocromatosi. Patologies nutricionals: anemies.

11. Patologia molecular del transport de membranes: Fibrosis quistica

Base molecular de la Fibrosis quistica: model de patologia associada al transport de membranes.
Classificaci6 de mutacions. Fenotips clinics. Interés nutricional dels fenotips amb insuficiencia
pancreatica. Diagnostic i tractament.

12. Bases moleculars de la celiaquia

Definicio. Manifestacions cliniques. Etiopatogenia. Diagnostic. Tractament.

13. Bases moleculars de la malaltia alcoholica.

Metabolisme de I'etanol. Toxicitat de l'etanol. Marcadors bioquimics i patologies associades.
14. Regulacio de lI'expressio géenica per nutrients

Introduccio. Conceptes de nutrigenomica, nutrigenetica i nutriepigenetica. Regulacio de I'expressié genica
per hidrats de carboni. Regulacié de I'expressié genica per lipids. Regulacié de I'expressié genica per
aminoacids i altres compostos nitrogenats. Regulacié de l'expressié génica per vitamines i minerals.
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Regulacio de l'expressié génica per altres components alimentaris. Influéncies nutricionals sobre el patro
epigenétic, I'expressié genica i el fenotip.

VOLUM DE TREBALL (HORES)

ACTIVITATS PRESENCIALS
Activitat Hores
Tutories 2,00
Teoria 38,00
Seminari 2,00
Total hores 42,00
ACTIVITATS NO PRESENCIALS
Activitat Hores
Assisténcia a altres activitats 0,00
Elaboracio de treballs individuals o en grup 12,00
Estudi i treball autonom 29,50
Preparacio de classes 26,00
Preparacioé d'activitats d'avaluacié 0,00
Resolucié de casos practics 0,00
Total hores 67,50

METODOLOGIA DOCENT

El desenvolupament de l'assignatura s'estructurara de la seglient manera:

Classes de teoria: Constaran de 38 sessions d'una hora de durada en les quals s'impartiran els conceptes
necessaris que permetin a l'estudiant desenvolupar cadascun dels temes. Aquests conceptes seran
reforgats amb la resta d'activitats proposades, incloent l'estudi individual, la resolucié de qliestions, la
preparacio per part dels alumnes dels seminaris i les tutories i I'assisténcia a tot dos.

Sessions de tutoria especialitzada en grup: Es realitzaran 2 sessions d'una hora, d'assisténcia obligatoria,
en grups de 16 estudiants, distribuides al llarg del quadrimestre per abastar els diferents blocs tematics de
l'assignatura. En aquestes sessions es reforgaran els conceptes presentats en les sessions teoriques i
s'estimulara la participacié activa dels estudiants. Per a ag0, el professor plantejara questions i temes
relacionats amb I'assignatura que seran treballats per I'estudiant i discutits durant la sessid.

Seminaris coordinats: Seran de realitzacié obligatoria i versaran sobre temes plantejats pel professor
responsable de l'assignatura dins dels objectius generals de la mateixa. S'organitzaran en grups de
estudiants, cadascun d'aquests grups haura de lliurar per escrit una memoria sobre el tema proposat,
incloent la bibliografia utilitzada per a la preparacié de la mateixa. L'exposicié del tema es fara en sessio
publica i per a la mateixa s'utilitzara qualsevol mitja de presentacié que els components del grup
considerin oportu. Després de la presentacid s'obrira un debat entre els assistents, moderat pel professor.

Els seminaris es regiran per les normatives corresponents del grau en Nutricio Humana i Dietética i del DG
en Farmacia-Nutricio Humana i Dietética, disponibles en la web de la facultat.
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AVALUACIO

L'avaluacio de I'aprenentatge dels coneixements i habilitats aconseguides pels estudiants es fara amb una
valoracio final objectiva. La puntuacié maxima és de 100 punts, a desglossar en:

- Avaluacio dels coneixements teorics: L'examen constara de preguntes curtes i/o preguntes de multiple
resposta. El valor maxim d'aquest examen final sera de 80 punts.

- Avaluacio dels seminaris: La preparacio i presentacié dels seminaris és obligatoria per a I'estudiant. Es
valorara amb 10 punts en la nota final de I'assignatura. S'avaluara la capacitat de I'estudiant per extreure la
informacié de les fonts bibliografiques, preparar un treball en equip, exposar-ho en public i debatre amb els
companys i el professor diferents aspectes del mateix.

- Realitzacio d'activitats d'avaluacio continua: Durant el quadrimestre es realitzaran distintes activitats
sobre aspectes del temari, temes d'interés actual en bioquimica, etc., que contribuiran en un 10% a la
puntuacio final.

Per a superar l'assignatura sera necessari superar cada un dels apartats per separat. Sera necessari
traure com a minim un 40 en lI'examen teoric i un 5 en el seminari. Si no s'aprova I'examen de teoria la nota
final no incloura la nota del seminari ni la de I'avaluacié continua.

- L'assisténcia a tutories i seminaris és obligatoria (a excepcié dels estudiants repetidors) i, per tant, NO
RECUPERABLES, d'acord amb el que s'estableix en l'article 6.5 del Reglament d'Avaluacio i Qualificacio de
la UV per a titols de Grau i Master. En cas que, per causa justificada, no es puga assistir a alguna
d'aquestes activitats, haura de comunicar-se amb l'antelacié suficient. D'aquesta manera, el responsable
de l'assignatura podra assignar a I'estudiant una sessié en un altre grup. La no assisténcia podria suposar
una penalitzacié d'un 10% en la nota final.

La copia o plagi manifest de qualsevol tasca de l'avaluacié suposara la impossibilitat de superar
l'assignatura, sotmetent-se seguidament als procediments disciplinaris oportuns. S;ha de tenir en compte
que, d'acord amb l'article 13. d) de I'Estatut de I'Estudiant Universitari (RD 1791/2010, de 30 de desembre),
és deure un estudiant abstenir-se en la utilitzacié o cooperacié en procediments fraudulents en les proves
d'avaluacio, en els treballs que es realitzen o en documents oficials de la universitat. Davant practiques
fraudulentes es procedira segons alld establert pel "Protocol d'actuacié davant practiques fraudulentes a
la Universitat de Valéncia" (ACGUV 123/2020): https://www.uv.es/sgeneral/Protocols/C83.pdf
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