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OBJETIVOS DOCENTES DE LA ASIGNATURA

.|La Bioquimica Clinica y la Patologia Molecular se ocupan del estudio y la
I'@plicacién de los métodos quimicos, bioquimicos y de genética y biologia
ecular para el diagndstico, seguimiento, prevencion e investigacion de las

. Estudio de los genes que codifican las proteinas cuya alteracion produce

_-f-“'l',';-;“;f‘;;? enfermedades, el estudio de la estructura y funcién de de estas

s proteinas, y el establecimiento de correlaciones genotipo/fenotipo.

1 2. Conocer técnicas de diagnéstico que permitan realizar el diagndstico de
las enfermedades moleculares.

3. Conocer el funcionamiento y la dindmica de un laboratorio clinico y sus

funciones.

4. Conocer los fundamentos del metabolismo humano y sus principales
patologias.

5. Conocer las principales técnicas analiticas clinicas y de diagnéstico
molecular

Breve descripcion del contenido

Temario teorico
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Tema 1. Introduccion.

Introduccién a la Bioquimica Clinica. Concepto y antecedentes histérico.
Objetivos. Introduccién a la Patologia Molecular. Evolucion del concepto un gen-
una enzima. Tipos de desérdenes genéticos. Tipos de
mutaciones.Consecuencias patoldgicas de las mutaciones. Técnicas.

Tema 2. Enzimologia clinica.

Definicién. Medida de la actividad enzimatica. Significado de las enzimas
plasméticas. Enzimas de importancia en Bioquimica Clinica. Enzimas
marcadoras de diferentes patologias.

Tema 3. Alteraciones cromosdmicas.

Causas de las alteraciones cromosdémicas. Alteraciones del cromosoma Y.
Sindrome del cromosoma X fragil. Sindrome de Klinefelter. Sindrome de
. Turner. Defectos de la inactivaciéon del cromosoma X. Sindrome de Down. Otras
trisomias. Sindrome de los genes contiguos.

Tema 4. Alteraciones de la digestion, absorcion y metabolismo de los
hidratos de carbono.

Intolerancia a los disacaridos. Malabsorcion intestinal de aztcares. Alteraciones
del metabolismo de los monosacéridos. Alteraciones de la glucolisis y de la
gluconeogénesis. Diabetes mellitus. Alteraciones de la via de las pentosas
fosfato. Metabolismo del glucdégeno. Glucogenosis.

Alteraciones del metabolismo de las glucoproteinas y los proteoglicanos.

-Tg.ma 5. Alteraciones de la digestion y absorcion intestinal de los
lipidgs y del metabolismo de las lipoproteinas.

Altéfaciones de la digestion y de la absorcién de lipidos. Alteraciones del
rnetabbllsmo de las lipoproteinas. Vision global del metabolismo de las
I|p0pr einas. Enzimas implicadas. Receptores, Hipertrigliceridemias.
Hiper olesterolemias. Hipolipoproteinemias. Hiperlipoproteinemias secundarias.
Aterof'natoss Factores de riesgo. Marcadores del riesgo aterosclerdtico.
Métodos de analisis.

Tema 6. Alteracion del metabolismo de los acidos grasos,
triacilglicéridos y fosfoacilglicéridos.
Alteraciones del metabolismo de los &cidos grasos y cuerpos cetdnicos:
Alteraciones en la biosintesis de los acidos grasos; alteraciones de la oxidacion
de los acidos grasos.Estados cetdnicos. Alteraciones del metabolismo de los
triacilglicéridos. Alteraciones del metabolismo de los fosfoacilglicéridos.

Tema 7. Enfermedades lisosomales.
Enzimas lisosomales. Correlaciones fenotipo-genotipo.Clasificacion de las

enfermedades lisosomales. Esfingolipidosis. Mucopolisacaridosis.
Oligosacaridosis. Diagnéstico bioquimico y molecular de las enfermedades
lisosomales.

Tema 8. Enfermedades del metabolismo de los aminoacidos.

Alteraciones del metabolismo de los aminonacidos ramificados. Alteraciones del
metabolismo de los aminoacidos aromaticos fenilalanina y tirosina. Alteraciones
del catabolismo de los aminoacidos azufrados. Alteraciones del metabolismo de
la histidina. Alteraciones del metabolismo de la lisina. Alteraciones del
transporte de los aminodcidos. Alteraciones del ciclo de la urea. Alteraciones
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del ciclo del y-glutamilo. Metodologia analitica.

Tema 9. Proteinas del plasma sanguineo.

Clases de proteinas del plasma sanguineo. Metabolismo de las proteinas
plasmaticas. Andlisis de las proteinas plasmaticas. Principales proteinas
plasmaticas especificas. Hiper e hipoproteinemia. Reaccién del organismo
contra la agresion. Paraproteinemias.

Tema 10. Enfermedades del metabolismo de las purinas y las
pirimidinas.

Consecuencias clinicas y bioquimicas. Hiperuricemia y gota. Definiciones y
epidemiologia. Alteraciones del metabolismo de las purinas. Alteraciones del
metabolismo de las pirimidinas.

Tema 11. Alteraciones del metabolismo de las porfirinas.

Biosintesis del grupo hemo. Porfirias.Déficit de ALA-deshidratasa. Porfiria
-lintermitente aguda. Porfiria eritropoyética congénita. Porfiria cutdnea tarda.
Porfiria hepatoeritropoyética. Coproporfiria hereditaria. Porfiria variegada.
Protoporfiria eritropoyética.

./ Tema 12. Metabolismo del eritrocito y sus alteraciones.
‘Enzimopatias eritrocitarias.Métodos de analisis de las enzimas eritrocitarias.
Anemia megaloblastica. Otras alteraciones de los eritrocitos.

Tema 13. Hemoglobinopatias.

~|Estructura, funcién y tipos de hemoglobinas. Organizacion y estructura de los
" lgenes globinicos. Hemoglobinopatias estructurales. Hemoglobinas inestables.
'_M‘étégpemoglobinemias. Talasemias. Métodos de analisis de las hemoglobinas.

Tema 14. Alteraciones en el metabolismo del hierro y del cobre.
Distribucién del hierro en el organismo. Proteinas que participan en el
me’tabolismo del hierro. Deficiencia de hierro. Anemia ferropénica.
|Enférmedades hereditarias del metabolismo del hierro. Hemocromatosis
o ‘| hereditaria. Sobrecarga de hierro. Metabolismo del cobre. Enfermedades
“===hereditarias del metabolismo del cobre.

Tema 15. Metabolismo del calcio, fosfato y magnesio.

Estudio del metabolismo mineral. Calcio. Fosfato. Magnesio. Regulacion
hormonal. Vitamina D, hormona paratiroidea (PTH) y calcitonina. Alteraciones
de la homeostasis del calcio. Alteraciones de la homeostasis del fosfato..
Alteraciones de la homeostasis del magnesio. Enfermedades 6seas metabdlicas.
Marcadores del metabolismo 6seo. Marcadores de formacion y de resorcion.

Tema 16. Patologia mitocondrial. Enfermedades debidas a la alteracién
del metabolismo energético.

Caracteristicas de la herencia y alteracion del DNA mitocondrial.
Mitocondriopatias. Enfermedades mitocondriales producidas por mutaciones
puntuales. Enfermedades mitocondriales producidas por delecciones en el DNA
mitocondrial.Enfermedades asociadas a halogrupos mitocondriales.
Enfermedades mitocondriales producidas por alteraciones en la comunicacién
entre los genomas nuclear y mitocondrial. Enfermedades mitocondriales
producidas por mutaciones en el DNA nuclear. Enfermedades mitocondriales
asociadas con enfermedades neurodegenerativas. Evaluacién bioquimica.
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PRACTICA 1 DETERMINACION Y CUANTIFICACION DE DISTINTOS COMPUESTOS
DE INTERES EN BIOQUIMICA CLINICA. Duracion (30 h). Practicas de laboratorio.

1. Determinacién de glucemia basal

2. Determinacién de la concentracién de colesterol plasmatico (HDL, LDL,
Quilomimicrones) y triglicéridos
Determinacion y cuantificaciéon de proteinas plasmaticas
Determinacién de la concentracién de albumina
Determinacion de la concentraciéon de amoniaco.
Determinacion de la concentracién de nitritos
Determinaciones enzimaticas de interés diagnoéstico: fosfatasa acida y
prostatica, fosfatasa alcalina, Gamma-glutamiltranspeptidasa, creatina
quinasa, alfa amilasa, lactato deshidrogenada, alanina aminotransferasa,
aspartato aminotransferasa. Interpretacién de los resultados para el
diagnéstico clinico.
8. Determinaciéon en suero y en orina de diferentes metabolitos de interés
clinico:
Determinacién de la concentracioén de acido urico
Determinacién de la concentracion de urea
Determinacion de la concentracion de amonio
Determinacion de la concentracion de nitrito
Determinacién de bilirrubina directa y total
Determinacién de calcio y fosfato
Determinacion de creatinina

NS G

Horas de trabajo del alumno por Actividad de
f tema | seguimiento
[ ~ [ Tema Total GG SL P EP
t _ = ./Bloque
"':‘ N 3 > ;Bloque 2
NPy 90 oS // Bloque 3
Nty 54 "\"‘--,"7’ Bloque 4

Presencial No presencial

Evaluacion del
conjunto
* E| trabajo dirigido puede corresponder a uno o varios temas.

Actividades formativas y metodologia.

1. Clases expositivas y participativas. Actividades formativas presenciales para
grupo completo. El profesor presentara conceptos, procedimientos y aplicaciones
relativos a los distintos temas. Los conceptos y procedimientos se introduciran
utilizando presentaciones con videoproyector.

2 Practicas de ordenador. Actividades presenciales que se realizan en el aula de
informatica.

3. Trabajo dirigido. El profesor realizara actividades de direccion y orientacion de un
trabajo que los estudiantes realizaran en horario no presencial.

4. Trabajo no presencial. Actividades realizadas por el estudiante de manera no
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presencial para alcanzar las competencias previstas.

Clases tedricas.

o Los conocimientos tedricos adquiridos por los alumnos seran evaluados
mediante la realizacion de un examen escrito que constara de varias
preguntas de desarrollo.

o La teoria y la practica deben aprobarse por separado.

Para superar la asignatura es necesario obtener en el examen una nota
igual o superior a 5 puntos.

Clases practicas

« Es obligatorio la presentacion de una memoria completa de las
actividades realizadas en las practicas.

o Asimismo serd obligatoria la realizacion y exposicion de un seminario
sobre alglin tema relacionado con la asignatura. La calificacion maxima
por la realizacién del trabajo sera de 1 punto y se sumara a la nota
obtenida en el examen tedrico siempre que ésta sea superior a 4.

e La realizacion de las practlcas es requisito indispensable para aprobar la
asignatura. La superacion de las préacticas dependera de que la
evaluacidn continuada durante las mismas sea satisfactoria y de la
calidad de la memoria final presentada.

e Aquellas personas que no superen la parte practica seran convocadas a
un examen con anterioridad a la fecha del examen tedrico. Una vez
superada la parte practica, ésta queda aprobada para cualquier otra

i, convocatoria posterior.

Bllﬁllograﬁa basica

BI HOP, M:L., FODY, E.P., SCHOEFF, L. 2009. Clinical Chemistry: Techniques,
_'_' Pr ciples, and Correlatlons Lippincott Williams & Wilkins.

CAGLE, P. T., ALLEN, T. C. 2009. Basic Concepts of Molecular Pathology. Vol 2.
Springer ed

CHENG, L., ZHANG, D. 2008. Molecular Genetic Pathology, 1st ed.Humana
Press.

GONZALEZ DE BUITRAGO, JM., MEDINA JIMENEZ, JM. 2001. Patologia
Molecular. McGraw Hill Interamerlcana Madrid.

GONZALEZ DE BUITRAGO, JM., ARILLA FERREIRO, E., RODRIGUEZ-SEGADE,
M., SANCHEZ POZO, A.1998. Bloqmmlca Clinica. McGraw Hill Interamericana.
Madﬂd.

FUENTES-ARDERIU, X., CASTINERAS-LACAMBRA, MJ., QUERALTO-COMPARNO,
JM. 1998. Bioquimica clinica y Patologia molecular. 22 ed. Ed. Reverté.
Barcelona.

GAW, A., COWAN, RA., O'REILLY, DJ., STEWART, MJ]., SHEPHERD, J. 2001.
Bioquimica Clinica. Ed. Churchill Livingston. Boston.

KILLEEN, A. 2009. Principles of Molecular Pathology. 2nd ed. Humana Press
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Bibliografia de consulta

BALCELLS, A. 2006. La clinica y el laboratorio. Ed Masson. Barcelona.

Baynes, .W., Dominiczak M.H. 2006. Bioquimica Médica. Elsevier. Espafia.
BURTIS, A., ASHWOOD, E.R. 2000. Tietz Fundamentals of Clinical Chemistry.
5t ed. Ed. W. B. Saunders. Philadelphia.

DEVLIN T.M. Bioquimica: Libro de texto con aplicaciones clinicas. (42 ed.),
2004; Reverté, Barcelona. ) ) )
D' OCON NAVAZA, M.C., GARCIA GARCIA-SAAVEDRA, M.]., VICENTE GARCIA,
3.C.2006. Fundamentos y técnicas de andlisis bioquimico. Thonsom Paraninfo.
Madrid.

EPSTEIN R. J.. 2003. Human Molecular Biology: An Introduction to the
Molecular Basis of Health and Disease.University Press. Cambridge.

GONZALEZ SASTRE, F., GUINOVART, J.J.. 2003. Patologia Molecular. Masson,
Barcelona.

KAPLAN, LA., PESCE, AJ). 1996. Clinical Chemistry, Theory, Analysis,
Correlation. 3™ ed. E. Mosby. New York , )

'LOZANO,J.A.; QALINDO,J.D.;GARCIA-BORRON,J.C.;MARTINEZ—

N LIARTE,J.H.;PENAFIEL,R , SOLANO,F. 2005. Bioquimica y biologia molecular en
iencias de la salud. McGraww-Hill Interamericana. Espafia

MONTGOMERY, R. 1999. Bioquimica. Casos y Texto. Ed. Harcourt Brace.
Madrid.

NELSON, D.L., COX, M.M. 2009. Lehninger, Principios de Bioquimica. Omega.
Barcelona.

NOVO-VILLAVERDE, F.). 2007. Genética humana. Conceptos, mecanismos Yy

aplicaciones de la genética en el campo de la biomedicina. Pearson Prentice
Hall. Madrid.

Y Tutprias Programadas:

kN

Tutorias de libre acceso:

MAR, S Departamento de Bioquimica y
- | | Peripdo lectivo: 12.00-14-00 Biologia Molecular y Genética,
. Pgrl o no lectivo: 11-14.00 Facultad de Veterinaria. Despacho
-MIERCOLES Departamento de Bioquimica y
Periodo lectivo: 12.00-14-00 Biologia Molecular y Genética,
Periodo no lectivo: 11.00-14.00 Facultad de Veterinaria. Despacho
31
JUEVES Departamento de Bioquimica y
Periodo lectivo: 12.00-14-00 Biologia Molecular y Genética,
Facultad de Veterinaria. Despacho
31
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