Curso 2010-2011

Licenciatura en Biologia

Bioquimica, Inmunologia, Hematologia y Genética
Clinicas (12341)

Identificacion del itinerario de Laboratorio de Analisis Clinicos

El itinerario de Laboratorio de Analisis Clinicos del plan de estudios de Biologia
Humana de la Universidad Pompeu Fabra forma parte de las peculiaridades de
la licenciatura en Biologia de esta universidad, donde ademas de un temario
comun claramente orientado hacia la biologia humana ofrece al estudiante la
posibilidad de completar su formacion siguiendo uno de los tres itinerarios
propuestos en el quinto curso. Se trata de que el estudiante pueda escoger
unos créditos tedricos y practicos (y por lo tanto son créditos optativos) que le
conduciran hacia una de las salidas profesionales: industria sanitaria,
laboratorio de andlisis clinicos e investigacion biomédica.

El proyecto del itinerario de Laboratorio de Analisis Clinicos desarrolla los
aspectos de docencia teorica y las bases para el desarrollo de la actividad
practica de los estudiantes en un laboratorio de andlisis clinicos, asi como las
normas de evaluacién de los alumnos y de las entidades colaboradoras.

El itinerario de Laboratorio de Andlisis Clinicos es un itinerario de los tres que
se prevén para el quinto curso. Como los otros itinerarios, tiene la duracién de
un afio académico completo e incluye una carga lectiva teérica y préactica. El
plan de estudios oficial determina créditos tedricos que se distribuiran en el
primer trimestre del curso académico, junto con las asignaturas optativas
establecidas como generales del quinto curso, y créditos practicos para realizar
en laboratorios de analisis clinicos y ambientales durante el segundo y el tercer
trimestre del curso. El curso y la licenciatura culminaran con la realizacién de
un trabajo de fin de carrera. La distribucion de los créditos tedricos del quinto
curso del itinerario que nos ocupa es la siguiente:

Materias Definicién

Microbiologia y | Estudiaran tipos de

Parasitologia Clinicas y | muestras, recogida,

Andlisis Ambientales transporte y procesamiento;
técnicas de diagnostico
directo e indirecto;
determinacion de la

susceptibilidad microbiana a
agentes antimicrobianos,
antibiogramas y su utilidad;
analisis microbiolégico
ambiental, y grandes
sindromes.




Bioquimica, Inmunologia,
Hematologia Clinicas, | Se tratara de la organizacion
Genética Clinica 'y Consejo |y de las técnicas de
Genético, Genética Forense | diagnostico en el laboratorio,
y Tecnologia de la | diagndstico presintomatico y
Reproduccion Asistida de predisposicion; técnicas
de bioquimica, inmunologia
y hematologia clinicas;
genética clinica y
multifactorial, rastreo
genético; aplicaciones de la
genética molecular al
diagnostico forense; consejo
genético y técnicas de
reproduccién asistida.

Coordinacion y profesorado

El coordinador del itinerario es el Dr. Mariano Senti. Los doctores Carlos
Alonso (profesor asociado), Jaume Bosch, Miguel Lopez Botet, Luis Pérez
Jurado, Anna Veiga (profesora asociada), Mercedes LoOpez, Francesc Solé,
Lourdes Florensa, Joan Grimalt, Manuel Crespillo (profesor asociado) y otros
profesores de la UPF y de otras instituciones colaboraran en la docencia
tedrica. Las practicas seran tuteladas por tutores en contacto permanente con
el coordinador.

Objetivos generales

Entender el papel de los analisis clinicos del area de las ciencias bésicas,
desarrollados mediante métodos analiticos, pruebas funcionales y/o de
laboratorio y su correlacion fisiopatolégica para ayudar al diagndstico, el
prondstico, la terapéutica y la prevencion de la enfermedad. Los analisis
clinicos son la base comudn de las siguientes disciplinas: hematologia y
hemoterapia, bioquimica clinica, microbiologia y parasitologia, inmunologia,
genética y técnicas de reproduccion asistida. Los cientificos del laboratorio de
analisis clinicos examinan y analizan fluidos corporales, tejidos y células;
estudian bacterias, pardsitos y otros microorganismos; analizan el contenido
quimico de los fluidos; tipifican sangre para transfusiones, y determinan niveles
de farmacos en la sangre.

Los cientificos del laboratorio de analisis clinicos deben saber desarrollar tests
bacteriologicos, microscopicos, inmunoldgicos, hematoldgicos, biolégicos y
guimicos complejos y analizar los resultados. También deben saber utilizar un
equipo de laboratorio sofisticado para pruebas diagndsticas y adquirir la base
cientifica adecuada para usar la tecnologia del DNA y las aplicaciones de
biologia molecular.

El ambito laboral de los cientificos de laboratorio de analisis clinicos es amplio:
- Laboratorios de hospitales y otros centros de atencién médica y laboratorios
privados.

- Laboratorios de referencia.



- Laboratorios o centros de investigacion.

- Corporaciones de tecnologia de ADN e ingenieria genética.

- Areas de desarrollo de productos.

- Centros de reproduccion asistida.

- Laboratorios de andlisis y sanidad ambientales.

- Departamentos de diagnostico de empresas de la industria sanitaria.
- Bancos de células madre.

- Laboratorios de andlisis y genética forenses.

- Laboratorios de toxicologia y drogas de abuso.

- Laboratorios de diagnéstico de enfermedades poco frecuentes.
- Centros de consejo genético.

Los objetivos generales del itinerario son los siguientes:

- Mediante las materias tedricas (1 trimestre) se debe proporcionar al
estudiante un conocimiento avanzado de los mecanismos por los que el
organismo mantiene la homeostasis, de las causas de la variacién biolégica y
de la fisiopatologia asociada con las pruebas analiticas realizadas
rutinariamente en los laboratorios de analisis clinicos. Se requiere del
estudiante un dominio conceptual de diferentes asignaturas impartidas durante
la licenciatura (Bioquimica, Microbiologia, Biologia Molecular, Fisiologia,
Fisiopatologia, Genética, Histologia, Inmunologia...).

- Conocer la metodologia analitica, la indicacion y la seleccién diagnésticas y
las fuentes de error analitico.

- Evaluar los resultados analiticos y su interpretacion clinica.

- En la etapa del despliegue de la actividad practica (segundo y tercer
trimestres) el estudiante hara rotacion por diversas areas de laboratorio, donde
se familiarizara con los principios de los métodos analiticos de una manera
organizada, segura y eficiente. Asimismo, adquirird las habilidades para
desarrollar programas de control de calidad utilizados en el laboratorio y
analizara e interpretara los resultados analiticos en términos de estandares,
controles, calidad y significado clinico.

- Es un objetivo del itinerario la realizacion de un trabajo de fin de carrera. Este
trabajo deberia iniciarse en el primer trimestre en el momento de la docencia
tedrica, entre un listado propuesto por el coordinador en funcién de las
propuestas de los responsables de las materias docentes. El trabajo constara
de un disefio experimental a desarrollar durante el periodo de practicas de
laboratorio, en el area funcional adecuada.

Metodologia docente

La carga lectiva tedrica del itinerario se concentra en el primer trimestre. Las
metodologias empleadas en el itinerario seran las conferencias, los seminarios,
los seminarios de aprendizaje basado en problemas y el biocine.

I. Las conferencias que se impartiran tendran una duracion de 110 minutos (de
15.00 a 20.00 h).

II. En los "seminarios" los alumnos expondran por grupos parte del contenido
tedrico sobre la base de un articulo cientifico previamente entregado. Cada
grupo respondera las cuestiones planteadas por el resto de la clase y del
profesor, y sera evaluado conjuntamente por el resto de estudiantes y el
profesor.



lll. Aprendizaje basado en problemas (PBL, problem-based learning). Parte del
contenido de las asignaturas se discutira en tres seminarios de aprendizaje
basado en problemas. Los estudiantes se dividiran en grupos que trabajaran un
caso-problema durante dos semanas con sesiones semanales de dos horas.
Los estudiantes son expuestos a una situacion que deben resolver con todos
los medios a su alcance (libros, revistas, bases de datos, Internet...), y deberan
trabajar en grupo a fin de seleccionar los elementos del caso, distribuir las
tareas, proceder a su resolucion y elaborar las conclusiones. El objetivo
fundamental de estas sesiones es adquirir las habilidades para obtener
informacion asi como el habito de la discusion en grupo. Las funciones
principales de los seminarios de PBL son:

a) Garantizar que, paralelamente a la adquisicibn de conocimientos, se
desarrolle un sistema de capacidades y de habitos necesarios para la actividad
intelectual.

b) Propiciar la asimilacion de conocimientos al nivel de su aplicacion creadora y
no tanto al nivel reproductivo.

c) Ensenar al alumno a aprender, dotandolo de los métodos de conocimiento y
de pensamiento cientifico.

d) Promover la formacion de motivos para el aprendizaje y de las necesidades
cognoscitivas.

e) Contribuir a la formacién de convicciones, cualidades, habitos y normas de
conducta.

Las habilidades que se busca desarrollar mediante los PBL se pueden agrupar
en seis puntos:

- Habilidades para la resolucion de problemas.

- Habilidades interpersonales y de trabajo en grupo.

- Habilidades de autoconfianza y autodireccion.

- Habilidades de autoevaluacion.

- Habilidades para el manejo de cambios en el proceso de resolucion del
problema.

- Habilidades de aprendizaje continuo (a lo largo de toda la vida).

3 sesiones de PBL

Cada PBL seréa coordinado por los siguientes profesores:
PBL 1. Carlos Alonso-Tarrés

PBL 2. Anna Veiga

PBL 3. Mariano Senti

IV. Biocine

La actividad de biocine consiste en tres sesiones, durante las cuales se
proyectaran peliculas comerciales que tienen un contenido relacionado con las
materias ya estudiadas en la licenciatura. Biocine incluye la asistencia a la
proyeccion, la participacion en el debate posterior y la elaboracion de un
ensayo corto sobre los aspectos considerados en la sesién. Los criterios para
elegir las peliculas incluyen el interés cientifico de su argumento, asi como
aspectos éticos y sociales de interés para el perfil profesional del bidlogo
humano.



El debate posterior serd& moderado por uno de los coordinadores de los
itinerarios, y el objetivo final es una amplia participacion de los asistentes con
intercambio de opiniones y reflexiones sobre los temas presentados en las
peliculas.

La evaluaciéon de la sesién de biocine se hara mediante los ensayos enviados
por cada estudiante al coordinador de su itinerario. Se elaborard un ensayo
para cada sesion, de una extensibn maxima de dos paginas, en el que se
comentara aquel aspecto de la pelicula y/o del debate que se haya considerado
mas relevante. Este ensayo deberad remitirse dentro de la semana siguiente
(hasta las 24.00 h del domingo) en la proyeccion de la pelicula. Fuera de este
plazo, no se aceptaran los ensayos enviados.

Los coordinadores de itinerario evaluardn los trabajos y podran contabilizar
hasta 0,5 puntos adicionales en la nota de evaluacion de las materias de cada
itinerario. No se otorgaran calificaciones negativas y, por tanto, su entrega no
supondra una disminucion de las puntuaciones obtenidas en las evaluaciones
regulares.

Evaluacion del itinerario
Se evallan separadamente las asignaturas teoricas y el periodo de practicas.

Evaluacion de las asignaturas tedricas

La calificacion final de las asignaturas se compondra de la evaluacion de los
siguientes apartados:

40%: mediante un examen de preguntas de eleccion multiple (PEM).

20%: mediante un comentario de articulo.

20%: planteamiento y resolucion de un caso de PBL (problem based learning).
20%: valoracion de la asistencia y participacion en las sesiones de PBL
(problem based learning), y valoracion de la participacion en los seminarios.

ITINERARIO DE LABORATORIO DE ANALISIS CLINICOS (BIOLAC)

Programa
I. Bioguimica, inmunologia, hematologia y genética clinicas, genética
forense y consejo genético, y tecnologias de la reproduccion asistida

Coordinacion y profesorado

La asignatura estd coordinada por el Dr. Mariano Senti, y cuenta con dos
profesores asociados, la Dra. Anna Veiga (Reproduccion Asistida) y el Dr.
Manuel Crespillo (Genética Forense). Los Dres. Jaume Bosch, Miguel Lopez-
Botet, Francesc Solé, Lourdes Florensa, Mercedes Lépez, Luis Pérez-Jurado,
Joan Grimalt y otros profesores de la UPF también tendran responsabilidades
docentes.

Objetivos generales

- Proporcionar al estudiante un conocimiento avanzado de los mecanismos por
los que el organismo mantiene la homeostasis, de las causas de la variacién
biolégica y de la fisiopatologia asociada con las pruebas analiticas realizadas
rutinariamente en los laboratorios de analisis clinicos. Se requiere del
estudiante un dominio conceptual de diferentes asignaturas impartidas durante



la licenciatura (Bioquimica, Biologia Molecular, Fisiologia, Fisiopatologia,
Genética, Histologia, Inmunologia...).

- Conocer la metodologia analitica, la indicacion y la seleccion de diagndésticos
y las fuentes de error analitico.

- Evaluar los resultados analiticos y su interpretacion clinica.

I. Bioquimica clinica

Programa

Parte I. Introduccion a la bioquimica clinica

Biog. Clin. 1. Principios basicos del Laboratorio de Bioquimica Clinica.
Obtencién de muestras. Muestras de sangre. Muestras de orina. Otros tipos de
muestras. Factores preanaliticos y analiticos que influencian los resultados.
Interpretacion de datos bioquimicos. Valores de referencia. Sensibilidad,
especificidad y valor predictivo.

Biog. Clin. 2. Técnicas analiticas e instrumentacion. Conceptos basicos de
fotometria y espectrofotometria. Transmitancia y absorbancia. Ley de Beer.
Espectrofotometria de emision de llama. Espectrofotometria de absorcion
atomica.  Turbidimetria. = Nefelometria. = Radiactividad.  Electroquimica.
Electroforesis. Cromatografia. Principios de enzimologia. Inmunoanalisis.

Parte Il. Estudio bioquimico de la patologia metabdlica

Biog. Clin. 3. Equilibrio de liquidos y electrolitos. Compartimientos del liquido
corporal. Sodio. Hipernatremia e hiponatremia. Potasio. Hiperpotasemia e
hipopotasemia. Osmolalidad plasmatica y urinaria.

Biog. Clin. 4. Proteinas. Funciones fisioldgicas. Principales proteinas
sanguineas y su significado clinico. Reaccion de fase aguda. Andlisis de
proteinas.

Biog. Clin. 5. Enzimas. Conceptos basicos. Métodos de determinacion de las
enzimas. Enzimas hepaticas, cardiacas y del esqueleto y su significado clinico.
Enzimas pancreéticas y su significado clinico. Otras enzimas de utilidad clinica.
Isoenzimas y determinacién de su concentracion.

Biog. Clin. 6. Evaluacion analitica del metabolismo lipidico. Metabolismo de las
lipoproteinas. Apoliproteinas. Clasificacion de las dislipemias. Estudio de las
dislipemias: colesterol, triglicéridos, colesterol LDL, colesterol HDL. Otras
lipoproteinas. Papel del laboratorio en el diagnéstico y tratamiento de las
dislipemias. Dislipemias y enfermedad cardiovascular.

Parte Ill. Diagndstico bioquimico de la patologia organica

Biog. Clin. 7. Funcion cardiaca. Infarto agudo de miocardio. Marcadores
cardiacos: isoenzimas de la creados-kinasa e isoformas, isoenzimas de la
lactato-deshidrogenasa, mioglobina, troponinas cardiacas. Utilidad clinica de
los marcadores cardiacos.

Biog. Clin. 8. Investigacién bioguimica de la funcién hepética. Funciones
bioquimicas del higado. Metabolismo de la bilirrubina. Ictericia. Analisis de la
capacidad de sintesis del higado. Andlisis de la integridad celular. Enzimas en



la patologia hepatica. Enfermedad hepatica aguda y cronica.

Biog. Clin. 9. Estudio analitico de la funcion gastrica, intestinal y pancreatica.
Hormonas gastrointestinales y su significado clinico. Enzimas del tracto
gastrointestinal y su significado clinico. Estudio analitico de las enfermedades
gastricas. Estudio analitico de las enfermedades pancreéticas. Malabsorcion y
su diagnéstico bioquimico. Tests de la funcién gastrica. Tests de la funcion
exocrina del pancreas. Tests de funcién intestinal.

Biog. Clin. 10. Investigacién bioquimica de la funcion renal. Funciones del
rinon. Diagndstico bioquimico de la insuficiencia renal. Analisis microscopico de
la orina. Analisis quimico de la orina.

Biog. Clin. 11. Estudio analitico de la hipdfisis. Hormonas de la hipofisis anterior
y su significado clinico. Hormonas de la hipdfisis posterior y su significado
clinico. Diagnéstico bioquimico de los tumores hipofisarios. Pruebas de
estimulacion y supresion de la hipdfisis.

Biog. Clin. 12. Estudio analitico de la funcién tiroidea. Sintesis y accion de las
hormonas tiroideas. Magnitudes bioquimicas en el diagnéstico de las
enfermedades del tiroides. Hipotiroidismo. Hipertiroidismo.

Biog. Clin. 13. Bioquimica del cancer: marcadores tumorales. Aplicacion clinica
de los marcadores tumorales. Métodos para la evaluacién de los marcadores
tumorales. Marcadores tumorales especificos.

Biog. Clin. 14. Organizacion general del Laboratorio de Bioquimica Clinica.
Magnitudes bioquimicas. Utilizacibn de las magnitudes bioquimicas.
Organizacion general del laboratorio. Laboratorio de urgencias. Automatizacion
e informatizacion. Personal de laboratorio.

Parte IV. Examenes bioquimicos especiales

Biog. Clin. 15. Valoracion y apoyo nutricionales. Requerimientos dietéticos.
Magnitudes bioquimicas para la valoracién nutricional. Valoracion nutricional
preoperatoria. Apoyo nutricional. Nutricion oral y parenteral. Monitorizacion
bioquimica.

Biog. Clin. 16. Bioquimica clinica del envejecimiento. Teorias del
envejecimiento. Radicales libres y envejecimiento. Cambios de las magnitudes
bioquimicas al envejecimiento. Marcadores bioquimicos del envejecimiento.

Bibliografia

- Burt CA y Ashwood ER. Tietz Textbook of Clinical Chemistry and Molecular
Diagnostics. 42 edicion. Filadelfia, ed. WB Saunders, 2006. [Uno de los mejores
libros de bioquimica clinica. Muy completo].

- Gaw A, Cowan RA, O'Reilly DJ, Stewart MJ, Shepherd J. Bioquimica Clinica.
22 edicion en espariol. Ed. Churchill Livingstone, 2001. [Didactico y preciso].

- Devlin TM. Bioquimica. Libro de texto con aplicaciones clinicas. 32 edicién en
espafiol. Ed. Reverté, 1999.



II. Inmunologia clinica
Profesor: Miguel Lopez-Botet (UPF)

Programa
Inmun. 1. Técnicas analiticas aplicadas a la exploracion funcional del
sistema inmunitario (I)

Técnicas basadas en la reaccion antigeno-anticuerpo: principios generales.
Aplicacion para la deteccién de moléculas en muestras biologicas. Deteccion
cualitativa y cuantitativa. Especificidad y sensibilidad. Normalizacion y
comparacion de datos. Controles de calidad. Determinacion de Ila
concentracion plasmatica de Igs y de factores del C': técnicas, indicaciones
clinicas e interpretacion de los resultados. Andlisis del CH50 como indicador de
la funcion del sistema del C'. Técnicas aplicadas para la determinacion de
autoanticuerpos. Interpretacion clinica de los autoanticuerpos. Técnicas
aplicadas al diagnéstico de la patologia en alergias.

Inmun. 2. Técnicas analiticas aplicadas a la exploracion funcional del
sistema inmunitario (I1)

Aplicaciones clinicas de la citometria de flujo en el diagndstico de
inmunodeficiencias y hemopatias malignas. Andlisis funcional de los linfocitos:
pruebas in vivo e in vitro. Estudio de la funcién fagocitica. Indicaciones e
interpretacién clinica. Problemas de normalizacion y comparacion de datos.

Inmun. 3. Inmunoterapia

La vacunacion en la prevencion de enfermedades infecciosas: evolucion
histérica y principios generales. Tipos de vacunas: paradigmas. Pautas de
vacunacion y complicaciones. Disefio de vacunas: requisitos basicos y
estrategias. Aplicaciones clinicas de la inmunoterapia pasiva por administracion
de gammaglobulinas. Nuevas aplicaciones clinicas de los anticuerpos
monoclonales como agentes farmacologicos. Inmunoterapia celular:
aproximaciones técnicas, resultados y limitaciones.

Inmun. 4. El lupus eritematoso sistémico (LES) como paradigma de
patologia autoinmune (I)

Inmun. 5. El lupus eritematoso sistémico (LES) como paradigma de
patologia autoinmune (Il)

¢Qué denominamos LES? ¢Con qué manifestaciones clinicas e
histopatoldgicas puede presentarse este tipo de patologia? ¢Qué ignoramos
sobre estas enfermedades? Descripcibn de un caso clinico. ¢Qué
determinaciones de autoanticuerpos estan indicadas para el diagnostico de
LES? ¢Qué otras pruebas de laboratorio estan indicadas para el diagndstico,
prondstico y seguimiento evolutivo del LES? Planteamiento terapéutico en el
LES: presente y futuro.

Inmun. 6. El trasplante de progenitores hematopoyéticos (TPH) en la
terapia de la leucemia mieloide crénica (I)



Inmun. 7. El trasplante de progenitores hematopoyéticos (TPH) en la
terapia de la leucemia mieloide crénica (ll)

¢, Qué es la LMC? Descripcion de un caso tipico. Resultados en la aplicacion
del TPH alogénico para la terapia de la LMC. Estrategias para la busqueda y
seleccion del donante: papel del laboratorio de histocompatibilidad. Técnicas
aplicadas para el estudio de histocompatibilidad. Controles de calidad.
Complicaciones del TPH: la enfermedad injerto contra huésped (EICH) y el
efecto antileucémico. Inmunoterapia antitumoral postrasplante: métodos,
beneficios y riesgos. Valoracion critica de resultados y futuro en la terapia de la
LMC.

Inmun. 8. Las inmunodeficiencias combinadas severas (SCID)

Bibliografia general

- Paul, WE. Fundamental Immunology. 42 edicién. Lippincott-Raven Publishers,
Filadelfia-Nueva York.

- Rose, N.R. y otros. Manual of Clinical Laboratory Immunology. 52 ed. ASM
Press, Washington D.C.

- Farreras-Rozman. Medicina interna. Harcourt, Barcelona.

- Rodés, J.-Guardia, J. Medicina interna. Masson, Barcelona (2004).

lll. Tecnologia de lareproduccion asistida

Profesora: Dra. Anna Veiga, Instituto Dexeus de Barcelona. Profesora asociada
de la UPF vy directora del Banco de Lineas Celulares, Centro de Medicina
Regenerativa de Barcelona.

Programa

RA 1. La infertilidad. Historia. Epidemiologia. Causas de infertilidad masculina y
femenina. Estudio de la pareja infértil. Introduccibn a las técnicas de
reproduccion asistida: induccion de la ovulacidon, inseminacion artificial con
semen de donante (IAD), con semen de la pareja (IAM), fecundacion in vitro
(FIV), donacion de ovocitos, subrogacion.

RA 2. El laboratorio de andrologia. Equipamiento y personal. Valoracion de la
muestra de semen: el seminograma. Clasificacion de las anomalias del
seminograma. Pruebas diagndésticas en el laboratorio de andrologia. Métodos
de preparacién de las muestras de semen y de tejido testicular.

RA 3. El laboratorio de fecundacion in vitro. Equipamiento y personal.
Recuperacion y clasificacion de ovocitos. Valoracion de la fecundacion.
Valoracion del desarrollo embrionario. Transferencia embrionaria. Eficiencia de
la FIV.

RA 4. Microinyeccion intracitoplasmatica de embriones (ICSI). Instrumental y
metodologia. Preparacion de muestras de semen y de tejido testicular por ICSI.
Resultados.

RA 5. Congelacion: bases teoricas. Congelacion de muestras de semen.
Congelaciéon de tejido testicular. Congelacion de embriones. Congelacion de
ovocitos y tejido ovarico. Indicaciones, metodologia y resultados.



RA 6. Diagnostico preimplantacional. Indicaciones. Métodos de biopsia: biopsia
de ovocitos, embriones de blastocistos. Métodos de diagndéstico: hibridacién in
situ fluorescente (FISH). Reaccion en cadena de la polimerasa. Resultados.
Nuevas indicaciones y futuro de la técnica.

IV. Hematologia clinica

Programa
Hemat. 1. Grupos sanguineos: analisis y aplicaciones.

Hemat. 2. Inmunohematologia. Hemoderivados autdlogos y homélogos.

Hemat. 3. Aplicaciones diagnosticas de las pruebas de hemostasia. Concepto
de trombofilia.

Hemat. 4. Técnicas del laboratorio de citogenética y biologia molecular:
citogenética convencional, hibridacion in situ fluorescente (FISH) (sondas
centroméricas, sondas especificas de locus, sondas de pintado cromosomico),
sondas de FISH multicolor (R x FISH, M-FISH y SKY ) e hibridaciéon genémica
(HGC) comparada. PCR y secuenciacion.

Hemat. 5. Aplicacion del estudio genético para el diagndstico de las neoplasias
linfoides.

Hemat. 6. Aplicacion del estudio genético para el diagnostico de las neoplasias
mieloides.

Hemat. 7. Clasificacion de las hemopatias.

Hemat. 8. Caracterizacion morfoldégica de las células que integran el
compartimento de maduracion y diferenciacion hematopoyético.

Hemat. 9. Aplicacion de la citoquimica al diagnostico hematologico.
Hemat. 10. Aplicacién del inmunofenotipo al diagndstico hematoldgico.

Bibliografia recomendada

LIBROS

- Heim S, Mitelman F (1995). Cancer Cytogenetics. Alan R Liss, Inc., Nueva
York.

- Sandberg AA (1990): The chromosomes in human cancer and leukemia.
Elsevioer / North-Holland, Nueva York.

- Solé F, Caballar MR, Coll MD. Capitulo 7: "Técnicas citogenéticas". Pag. 179-
217. En: Técnicas en citologia hematoldgica. S. Woessner S. Ed. Medici
(1990).

- Woessner S, Florensa L, Solé F, Pérez E, Espinet, E. Lloveras. Capitulo 2:
"Apoyo tecnoldgico al diagndstico citohematoldgico: citoquimica, inmunologia,
Cultivos celulares in vitro, ultraestructura, citogenética y biologia molecular".
P4g. 29-56. En: Hematologia clinica. 42 ed. Dr. Sans-Sabrafen. Ed. Doyma
(2001).

- Woessner S, Florensa L. La citologia Optica en el diagnéstico hematoldgico.
42 ed. Accion Médica. FEHH. Madrid, 2001.



- Jaffe E, Harris NL, Stein H, Vardiman W. World Health Organization.
Classification of tumours. Pathology and Genetic of tumores of haematopoietic
and lymphoid tissues. Y ARCO Press. Lyon, 2001.

- Technical Manual. American Association of Blood Banks. 142 ed. 2002.

- Practical Transfusion Medicine. Ed. M.F. Murphy, D.H. Pamphilon. Blackwell
Science. U.K. 2001.

ARTICULOS

- F. SOLE, B. ESPINET, S. Woessner (1998). “Recomendaciones para la
realizacion del estudio citogenético de las neoplasias hematoldgicas”. Sangre,
44 (1): 73-75.

- B. ESPINET, E. LLOVERAS, F. SOLE (1999): “Técnicas de hibridacion in situ
(HIS). Fundamento y aplicaciones en neoplasias hematologicas”. Sangre, 44
(4): 261-267.

- M. ORTEGA, M.D. CUELLO, F. SOLE, M.R. CABALLER (1999). “Enfermedad
minima residual. Metodologias e implicaciones clinicas”. Sangre, 44 (4): 283-
290.

- F. SOLE, J. C. CIGUDOSA (1999). “Aplicacion de las técnicas de hibridacion
in situ en el estudio de las neoplasias hematoldgicas”. Sangre, 44 (4).

V. Analisis ambiental
Profesor: Joan Grimalt (CSIC)

VI. Genética clinicay consejo genético
Profesores: Dres. Luis Pérez-Jurado y Victoria Campuzano (UPF)

Programa

Gen. Clin. 1. Conceptos basicos para genética diagnéstica. Patrones de
herencia, andlisis de genealogias, calculo empirico de riesgo pre- y
postanalisis, aplicacién del teorema de Bayes. Medidas de control de calidad
en un laboratorio de diagndstico genético.

Gen. Clin. 2. Diagnoéstico molecular. Disefio experimental y recursos
bioinforméticos para uso en el laboratorio. Disefio de reactivos para diferentes
técnicas. Identificacion y obtencion de clones gendmicos y de cDNA.

Gen. Clin. 3. Diagndstico molecular directo. Estrategias y métodos de rastreo y
confirmacién de mutaciones y polimorfismos. Array-CGH. Determinacion
empirica del método de eleccién dependiendo de la enfermedad. Analisis del
genoma mitocondrial.

Gen. Clin. 4. Diagnéstico molecular indirecto. Andlisis de STR y SNP. Estudios
de células sométicas. Andlisis de amplificacion génica y pérdida de
heterocigosidad.

Gen. Clin. 5. Consejo genético |. Asesoramiento de riesgo empirico en
enfermedades mendelianas y multifactoriales. Asesoramiento antes y después
de pruebas genéticas. Programas de cribado poblacional y asesoramiento.

Gen. Clin. 6. Consejo genético Il. Diagndstico invasivo y no invasivo prenatal,
diagndstico preimplantatorio.



VII. Genética forense
Profesor. Manuel Crespillo, Instituto de Toxicologia de Barcelona. Profesor
asociado de la UPF

Gen. Foren. 1. Aspectos introductorios a la genética forense. La molécula de
ADN: conceptos generales. Marcadores genéticos de interés forense: VNTR,
STR, SNP. Conceptos de variabilidad genética y perfil genético. El laboratorio
forense y sus funciones.

Gen. Foren. 2. Casos de interés forense. Agresiones sexuales, homicidios,
paternidades, identificacion de cadaveres y participacion en grandes
catastrofes: 11-S World Trade Center, 11-M Madrid, Yak-42.

Gen. Foren. 3. Extraccion y cuantificacion de ADN. Muestras de interés
forense; conceptos de degradacion y contaminacién; pruebas orientativas para
la deteccién de sangre, semen y saliva; métodos de extraccion de ADN.
Cuantificacion de ADN.

Gen. Foren. 4. Analisis, deteccion y valoracion de polimorfismos genéticos.
Fundamento de la reaccion en cadena de la polimerasa (PCR), Hot Start PCR,
Multiplex-PCR, Real-Time PCR. Secuenciadores automaticos: electroforesis
capilar. Interpretacion de resultados y valoraciéon estadistica.

Gen. Foren. 5. Utilidad forense de los marcadores de linaje, ADN mitocondrial.
Propiedades y caracteristicas de la molécula de ADNmt, aplicaciones forenses
del andlisis del ADN mitocondrial. Secuenciacién: manual y automaética.
Concepto de heteroplasmia. Interpretacion de secuencias.

Gen. Foren. 6. Utilidad forense de los marcadores de linaje, cromosoma Y.
Aplicaciones forenses del analisis del cromosoma Y. Interpretacion de
resultado. Valoracion estadistica.

Bibliografia

- Forensic DNA typing. John M Butler. Elsevier Academy Press. 2005.

- DNA Typing Protocolos: Molecular Biology and forensic analysis. B Budowle.
Biotechniques Books Publications. Eaton Publishing. 2000.

- La prueba del ADN en medicina forense. Martinez Jarreta, B, Ed. Masson.
1999.
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- http://forensic.to/links/cgi-bin/search.cgi?query=DNA+meeting
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- http://lwww.yhrd.org/index.html

- http://www.cstl.nist.gov/biotech/strbase/NISTpub.htm#Presentations
- http://www.cstl.nist.gov/biotech/strbase/SNP.htm

- http://lwww.isfg.org/



