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1. Dades de I'assignatura

Nom de I'assignatura
Codi

Credits ECTS

Curs i periode en el que
s’imparteix

Horari

Llengles

Professor/a de contacte

Titulacions de Grau i de Master

BASES CELULARS DE MALALTIES GENETIQUES

8

2on curs / 2on semestre

http://www.uab.es/medicina

Catala, Castella

Nom professor/a
Departament
Despatx

Teléfon (¥)
e-mail

Horari d’atencié

2. Equip docent

Nom professor/a
Departament
Despatx

Telefon (¥)

e-mail

Horari de tutories

Nom professor/a
Departament
Despatx

Teléfon (*)

e-mail

Horari de tutories

Nom professor/a
Departament
Despatx

Teléfon (¥)

e-mail

Horari de tutories

Carme Fuster

Departament de Biologia Cel-lular, Fisiologia i Immunologia

M3/335

93/5811273

carme.fuster@uab.es

a convenir

Carme Fuster (UD Ciéncies Médigues Basiques)

Biologia Cel-lular, Fisiologia i Immunologia

M3/335

93/5811273

carme.fuster@uab.es

a convenir

Jordi Benet (UD Ciéncies Médiques Basiques)

Biologia Cel-lular, Fisiologia i Immunologia

M3/332

93/5811773

Jordi. benet@uab.cat

Dimarts, de 11.30-13.30

Joaquima Navarro (UD Ciencies Méedigues Basiques)

Biologia Cellular, Fisiologia i Immunologia

M3/331

93/5811773

joaguima.navarro@uab.cat

a convenir

3.- Prerequisits

Per a cursar aquesta assignatura es convenient que I'alumnat hagi superar I'assignatura obligatoria
de Biologia Cel-lular que s'imparteix a primer curs per tal que tingui uns coneixements basics de
I'estructura, composicié quimica i funcions de les cél-lules que garanteix un bon seguiment i
I'assoliment objectius d’aprenentatge plantejats.

A més, es convenient que els estudiants tinguin un bon coneixement d’anglés degut a que moltes de
les fonts d’'informacio d’aquesta matéria es troben en aquest idioma
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4.- Contextualitzaci6 i objectius formatius de I'assignatura

L'assignatura de Bases Cel-lulars de Malalties Genétiques es cursa a segon curs del Grau de Medicina,
corresponent a un periode preclinic, on I'alumne ha d’'assolir una bona comprensié de I'organitzacio
estructural i funcional del organisme huma en estat normal (no patologic).

Aquesta assignatura té com a objectiu que els alumnes adquireixin els coneixements basics dels
mecanismes de senyalitzacié i comunicacié cel-lulars normals que tenen lloc en un organisme huma, a
fi de comprendre millor les disfuncions cel-lulars relacionats amb patologies tan hereditaries com
adquirides (cancer, malalties neurodegeneratives, etc.). Aquest objectiu pretén també donar a conéixer
els mecanismes cel-lulars basics aplicables per la terapia de aquestes malalties.

D’altre banda, els coneixements teodrics adquirits en I'assignatura de Biologia Cel-lular es
complementen amb una formacio practica al laboratori que permeten introduir al alumne en les
tecniques d’estudi de les cél-lules eucariotes que permeten I'estudi de la diferenciacié cel-lular,
proliferacio i apoptosi.

Els objectius formatius de Bases Cel-lulars de Malalties Genétiques es que I'alumnat al finalitzar
I'assignatura sigui capag de:

- Reconeixer les principals rutes de transduccié de senyals cel-lulars.

- Identificar les molécules que participen en el control de la regulaci6 del cicle cel-lular.

- Descriure els mecanismes implicats en la diferenciacié cel-lular, proliferacié, mort cel-lular (per necrosi
i apoptosi).

- Utilitzar adequadament la terminologia cientifica emprada en el camp de la Biologia Cel-lular i
Genetica

- Explicar els processos moleculars que comporten la integracio de cel-lules en teixits

- Descriure els mecanismes i proteines implicats en I'adhesid cel-lular i transduccié de senyals
corresponents.
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5.- Competencies i resultats d’aprenentatge de I’assignatura

Competéncia

Resultats d’aprenentatge

Competéncia

Resultats d’aprenentatge

Competéncia

Resultats d’aprenentatge

Competeéncia

Resultats d’aprenentatge

Competéncia

Resultats d’aprenentatge

Competéncia

Resultats d’aprenentatge

CE17 Demostrar que compren les ciéncies basiques i els principis en els
guals es fonamenten

CE17.5. Identificar els processos basics de la vida en els diversos
nivells d'organitzacid: cel-lular, d'organ, i de l'individu

CE18 Demostrar que coneix els fonaments i els processos fisics,
bioquimics i biologics que permeten comprendre el funcionament de
I'organisme i les seves alteracions

CE18.13. Relacionar I'estructura de les diferents parts d'una cél-lula
i el seu funcionament.

CE18.14. Integrar les funcions dels diferents organuls i estructures
cel-lulars amb el funcionament global de la cel-lula.

CE18.15. Descriure I'estructura funcional i organitzativa del material
hereditari nuclear i *mitocondrial.

CE18.16. Descriure els processos implicats en la proliferacio
cel-lular somatica i germinal: mitosi i meiosi.

CE18.17. Descriure els processos de diferenciacié, envelliment i
mort cel-lular.

CE18.18. Descriure el potencial de la membrana en les diferents
cel-lules (membrana *excitable, entre altres)

CE19 Demostrar que compren |'organitzacio i les funcions del genoma,
els mecanismes de transmissio i expressié de la informacié genéticai les
bases moleculars i cel-lulars de I'analisi genética

CE19.2. Identificar I'estructura funcional i organitzativa basica del
material hereditari nuclear i *mitocondrial

CE25 Demostrar que comprén els mecanismes de les alteracions de
I'estructura i de la funcié dels aparells i sistemes de l'organisme en
situacio de malaltia

CE25.4 Explicar com alteracions de components cel-lulars
comporten alteracions estructurals i funcionals d'aparells i
sistemes de l'organisme huma.

CE25.5 Identificar els processos cel-lulars que poden ser causa o
consegiencia de manifestacions patologigues de l'organisme.

CE33. Demostrar que compren la importancia i les limitacions del
pensament cientific en I'*estudi, la prevenci6 i el maneig de les malalties

CE33.2 Identificar els mecanismes i relacionar els processos
moleculars i cel-lulars que poden ser causa o consequiencia de
manifestacions patologiques de l'organisme .

CE52. Valorar criticament i utilitzar les fonts d'informacié clinica i
biomeédica per a obtenir, organitzar, interpretar i comunicar la informacio
cientifica i sanitaria

CE52.3 Utilitzar les fonts bibliografiques especifiques en Biologia
Cel-lular per a adquirir la informaci6é necessaria que permeti, de forma
autonoma, desenvolupar i ampliar els coneixements adquirits.
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CT1. Mantenir i actualitzar la seva competéencia professional, prestant especial
Competéncia | importancia a I'aprenentatge de manera autonoma de nous coneixements i
tecniques i a la motivacié per la qualitat.

CT3 Ensenyar i comunicar a altres col-lectius professionals els coneixements i
les técniques apreses.

CT6. Formular hipotesis i recollir i valorar de forma critica la informacio per a la
resolucié de problemes seguint el métode cientific.

Competéncia

Competéncia

Competéncia | CT7. Demostrar habilitats investigadores a nivell basic.

CT8. Comunicar-se de manera clara, tant oral com escrita, amb altres

Competencia professionals i amb els mitjans de comunicacio

6.- Continguts de I'assignatura

Bases Cel-lulars de Malalties Genetiques (BCMG)

Tema 1.Comunicacié Cel-lular

Tema 2.

Tema 3.

Estratégies de senyalitzacid. Senyals intercel-lulars : hormones i receptors.

Senyalitzacio mediatitzada per receptors intracel-lulars.

Transduccid de senyals per receptors de membrana plasmatica. Receptors relacionats amb
proteines G. Utilitzacié de missatges intracel-lulars i de cascades enzimatiques. Receptors
catalitics: activacid de cascades enzimatiques.

Interaccio i regulacio de les vies de senyals. Regulaci6é dels nombre receptors activat de
membrana en presencia de la senyal extracel-lular.

Transmissio de senyals de la superficie cel-lular al nucli: fosforilacié de proteines diana.
Aplicacions mediques del estudi de senyals i comunicacié cel-lular. Terapia de malalties
inflamatories, psoriasis, arteriosclerosis , cancer, etc.

. Regulacio del Cicle Cel-lular

Punts de restriccio del cicle en una cél-lula proliferant.

Proteines implicades en la regulacié de la progressio en el cicle cel-lular: quinases
dependents de ciclines, fosfatases i proteines inhibidores de les quinases dependents de
ciclines.

La progressi6 del cicle cel-lular esta coordinada amb el creixement cel-lular

Sortides del cicle cel-lular. Quiescencia. Diferenciacio cel-lular. Envelliment cel-lular.
Necrosi . Apoptosi

Apoptosi 0 Mort cel-lular Programada. Mecanisme apoptotic: cascades de proteolisis
intracel-lulars. Paper de les caspases i de les proteines IAP i Bcl-2.

Control extracel-lular de la divisié cel-lular, creixement i apoptosi en el organisme
multicel-lular. Paper dels mitogens, Factors de creixement i Factors de Supervivencia.
Aplicacions mediques del estudi dels mecanismes anteriors per coneixer el origen i
possibles tractament de patologies associades com malalties degeneratives i cancer.

Bases cel-lulars del cancer

Cél-lula cancerosa com alteracio dels mecanismes de control del cicle cel-lular.
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Gens critics en el control de la proliferacié cel-lular. Protooncogens i gens supressors de
tumors. Mutacions oncogeniques que afecten la proliferacié. Gen Ras. Mutacions que
produeixen pérdua de control en la proliferacié. Mutacions que afecten la inestabilitat del
genoma. Gen p53.

Aplicacions mediques del estudi dels mecanismes anteriors: terapies contra el cancer

Tema 4. Integraci6 de cel-lules en teixits

Adhesio cel-lular i transduccié de senyals. Proteines de membrana plasmatica implicades
en adhesio cel-lular: Families. Caracteristiques generals.

Familia de les Cadherines. Catenines. Transduccio de senyals i respostes cel-lulars.
Familia de les Integrines. Regulacié de I’adhesid i quinases d’adhesi6. Senyals via
integrines. Transduccio de senyals i respostes cel-lulars.

Superfamilia de les Immunoglobulines. Subfamilia N-CAM i desenvolupament.
Molecules d’adhesid cel-lular en céel-lules T.

Familia de les Selectines. Funcio en la migracio de leucocits. Relacié en la metastasi.
Proteoglicans. Estructura i tipus. Proteoglicans de membrana: regulacié en I’adhesié de
factors de creixement i participacio en transducci6 de senyals.

Elements de Matriu Extracel-lular: Col-lagena. Fibronectina. Laminina.

Transduccid de senyals i respostes cel-lulars basades en el reconeixement d’elements de
matriu extracel-lulars.

Tema 5. Cél-lules mare: enginyeria cel-lular i el seu potencial terapeutic

Ceél-lules mare embrionaries. Capacitat per fer qualsevol part del cos.
Ceél-lules mare de la epidermis. Utilitzacio en reparacid tisular.
Ceél-lules mare neuronals. Repoblacié del sistema nervids central.

Tema 6. Patologia cel-lular asociada malalties genétiques
Discussid de diverses malalties com la fibrosis cistica, hipercolesterolémia familiar, distrofia muscular
Duchenne-Becker, malalties lisosomals, autoimunes etc

7.- Metodologia docent i activitats formatives (3 credits ECTS = 75 hores)

TIPUS D’ACTIVITAT ACTIVITAT HORES
L. Classes magistrals i seminaris sobre els continguts teorics de I'assignatura impartides pel 11
Dirigides (30%= professor amb suport de TIC.
hores ) =23hores
Classes practiques de laboratori 12
Resolucié d'exercicis i problemes treballats de forma autdbnoma pels estudiants. 4
Supervisades (18%=
hores)=14hores
) Elaboracié de treballs i presentacions de treballs escrits i orals 10
2 _ Estudi individual, consulta de la bibliografia, preparacio dels temes, resolucié dels
Autonomes (45%_ problemes proposats pel professor i realitzacié de treballs 34
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‘ 34hores) | |

8.- Avaluacio6

ACTIVITATS D’AVALUACIO HORES Competéncies que s’avaluen
Resolucié de Problemes | CE18
. o 1 hora CE17; CE18; CE19; CE21; CE25; CE33; CE52

Exercicis i Avaluacié Final de Avaluacié Final d CE52

Teoria i Practica valuacio Final de
Teoria i Practica CE17; CE18; CE19 CE21; CE25; CE33; CE52
3 hores

Exposici6 de treballs 1 hora CEb2

9- Bibliografia i enllagos web

BIBLIOGRAFIA BASICA

1- Molecular Biology of the Cell. Alberts et al. 5th Edition. Garland Science. New York, 2007
Darrera versio traduida al castella: “ Biologia Molecular de la Célula”. Alberts y col. 42 edicid.Ed.
Omega. Barcelona, 2004

2- Essential Cell Biology. Alberts et al. 3th Edition. Garland Science. New York, 2009

Darrera versio traduida al castella:” Introduccién a la Biologia Celular”. Alberts y col. 22 edici6 Ed.
Médica Panamericana. Madrid, 2006

3.The Cell: A Molecular Approach. Cooper and Hausman. 5th Edition. Sunderland, 2009

Darrera versi6 traduida al castella:"La Célula”. Cooper y Hausman. 4a edicié. Ed. Marban Libros S.L.
Madrid, 2006

4.- Molecular Cell Biology. Lodish et al. 6th Edition. WH Freeman and Company. New York, 2008

Darrera versid traduida al castella:” Biologia Celular y Molecular”. Lodish y col. 5a edicié. Ed. Médica
Panamericana. Madrid, 2005

5 - The World of the Cell. Becker et al. 7th edition. Pearson. San Francisco,2008.

Darrera versio traduida al castella: “El Mundo de la célula” . Becker y col. 62 edicié Ed. Pearson
Education S.A: Madrid, 2006

6.- Cell and molecullar Biology, Concepts and Experimentas. Karp. 4th Edition. John Wiley&
Sons.Inc 2005.

Biologia Celular y Molecular. Karp. 4a edicié. Ed. Mac Graw-Hill Interamericana S.A. Madrid (2006).
7.- Biologia Celular. Paniagua y col. 3a edici6. McGraw-Hill.Interamericana S.A. Madrid (2007)
BIBLIOGRAFIA DE CONSULTA

- Articles de revisio i de divulgacié: Disponibles al Campus Virtual de I'assignatura
(https://cv2009.uab.cat).

RECURSOS D'INTERNET

- Llibres: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/entrez/query.fcgi?db=Books

- Articles de revisid: Disponibles al Campus Virtual de I'assignatura (https://cv2008.uab.cat).
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10.- Programacio6 de I'assignatura

ACTIVITATS D’APRENENTATGE

Tipus d’activitat Activitat Data i Titol Recursos materials Resultats d’aprenentatge
Dirigida Classes de Teoria | Dia 1: Sistemes de Campus Virtual: CE18.13. Exposar la teoria cel-lular
(magistral). comunicacio presentacions de CE18.13; CE52.2. Explicar les caracteristiques generals de les
60 minuts cellulars. classe cél-lules
Senyalltzauo CE18.13. Diferenciar les cél-lules procariotes de les eucariotes
mediada per . . L
receptors Projectors de Power CE18.13. Descriure la composicié quimica i estructura de la

Dies 2-3: Control del
Cicle Cel-lular

Dies 4-5
Diferenciacio
cel-lular,
Senescéncia,
Apoptosi

Dia 6: Bases
cel-lulars del cancer

Dia 7: Familia
cadherines

Dia 9 Familia
Integrines

Dia 10. Familia
Selectines i
Immunoglobulines

Point a les Aules

Tutorial de preguntes
relatives a la matéria
disponibles al campus
virtual dins de
I'assignatura BC

membrana plasmatica

CE18.13; CE18.18; CE25.4; CE24.5. Llistar les principals funcions
gue realitza a membrana plasmatica

CE18.13; CE18.14; CE52.2. Explicar el transport d’'ions, petites
moléecules i macromolécules a traves de la membrana

CE18.13; CE18.14; CE24.5; CE25.4; CE52.2. Descriure les principals
funcions que es realitzen el Reticle Endoplasmatic, Aparell de Golgi i
endosomes.

CE18.13; CE18.14; CE52.2. Explicar la comunicacio6 intracel-lular
mitjangant el transport vesicular

CE18.13; CE18.15. Exposar la teoria endosimbionte o d’origen
evolutiu dels mitocondris

CE18.13; CE18.14; CE18.15; CE25.4; CE24.5; CE52.2. Descriure les
funcions que es realitzen a mitocondris i peroxisomes

CE18.13; CE18.15. Explicar la seva biogenesi

CE18.13; CE18.14; CE24.5; CE25.4; CE52.2. Descriure la
composicié quimica i funcions dels Filaments d'actina, Microttbuls i
Filaments Intermedis.

CE18.13, CE18.14; CE21.3; CE52.2. Explicar la participacio del
citoesquelet, de la membrana plasmatica, del glicocalix i de la matriu
extracel-lular el les unions cél-lula cél-lula i cel-lula-matriu
extracel-lular

CE 17.5; CE18.13; CE21.3; CE24.5; CE25.4.. Descriure els diferents




Extracel-lular

O0OCE A
tipus d'unié cel-lulars implicats en la formacié de teixits.
Dia 11. Matriu CE18.13; CE18.14; CE18.15; CE24.5; CE25.4; CE52.2. Exposar la

importancia del material nuclear i les seva relacié amb el citosol a
traves del porus nuclear.

CE18.15; CE19.2; CE52.2. Descriure I'estructura funcional i
organitzativa de la cromatina

CE17.5; CE18.13; CE18.14; CE18.16; CE24.5; CE25.4. Explicar el
significat biologic de la mitosi.

CE18.13; CE18.16; CE19.2. Descriure els diferents processos que
tenen lloc a las fases de mitosi.

CE17.5; CE18.13; CE18.14. Explicar que totes les cel-lules del cos
huma tenen mecanismes que controlen la seva mida i el moment de
dividir-se

CE18.13; CE18.16; CE52.2. Descriure els mecanisme universal de
control de la proliferacio cel-lular.

CE18.13; CE18.17; CE24.5; CE25.4; CE52.2. Explicar que existeixen
mecanismes de control que vigilen que si una cél-lula es danyada
sigui eliminada sense perjudicar a la resta de cél-lules del cos.
CE18.13; CE18.17; CE24.5; CE25.4. Descriure el mecanisme
d’apoptosi

CE17.5; CE18.13; CE18.16; CE24.5; CE25.4. Explicar el significat
biologic de la meiosi.

CE19.2; CE18.16. Descriure els diferents processos que tenen lloc a
las fases meiotiques

CE17.5; CE18.16; CE19.2; CE52.2. Explicar les diferencies entre la
gametogenesi masculina i la femenina.

CE17.5; CE18.16; CE19.2; CE33.2. Descriure els diferents processos
gue es donen en la fecundacio

Subtotal: 11 classes magistrals DIRIGIDES = 11 hores

Sessio 1: Microscopis,... CE18.13; CE18.14. Distingir els diferents estructures cel-lulars
o Practica 1: Gui6 de practiques observats al microscopi
prgiﬁgzes de Diferenciaci6 Projectors de Power CE18.13. Identificar els diferents elements del microscopi optic
laboratori

(sessions de 4




hores)

Cel-lular i Apoptosi

Practiques 2 3:
Familiaritzacié de les
rutes de transduccié
relacionades en les
respostes cel-lulars
mitjangant el
programa Hypercell

Point a les Aules

Aules de Informatica de
la Facultat

Programa interactiu
Hypercell

Guid de practiques

Projectors de Power
Point a les Aules

CE118.13; CE18.14. Distingir les diferents cél-lules sanguinies
CE18.16; CE19.2. Reconéixer les diferents fases de la mitosi
CE18.16. Calcular el temps de cada fase de la mitosi

CE18. 16; CE19.2. Reconéixer les diferents fases de la meiosi

CE18.16; CE19.2. Reconeixer el procés d’aparellament i
recombinacio meiotici il-lustrar-ho amb els corresponents esquemes

CT7. Demostrar habilitats investigadores a nivell basic.

Subtotal: 3 sessions practiques DIRIGIDES =12 hores

Supervisades

Resolucio
d'exercicis i
problemes.

Seminari Resolucié
de Problemes

4 hores

- Campus Virtual:
- Gui6 de Problemes

- Projectors de Power
Point a les Aules

CE52.3. Valorar de forma critica la informacié para la resolucié de
problemes d’acord en el métode cientific.

CE18.13. Identificar i classificar el tipus de proteina sintetitzada
CE18.14. Definir el tipus de sequéncies d'inici i d’atura de
translocacions en els diferents eixamples plantejats.

CE18.13; CE 18.14; CE18.5. Discriminar entre les diferents
estructures cél-lules

CE18.13; CE 18.14; CE18.5. Classificar les imatges segons el tipus
de tecnica microscopica utilitzada.

CE18.13; CE 18.14; CE18.5. Interpretar les imatges obtingudes per
microscopia electronica

CT6. Formular hipotesis i recollir i valorar de forma critica la
informacio per a la resolucio de problemes seguint el métode cientific
CT7. Demostrar habilitats investigadores a nivell basic.

10



Subtotal: Resolucié d’Exercicis SUPERVISADES (4 hores)

Elaboraci6 de
treballs i
presentacions de
treballs escrits i
orals

Tutories
Programades i
exposicio oral a la
resta dels seus
companys

9 hores+ 1lhora

- Projectors de Power
Point a les Aules

CE25. Identificar els processos cel-lulars que poden originar
patologies

CE25.4. Explicar com alteracions de components cel-lulars comporten
alteracions estructurals i funcionals d'aparells i sistemes de
I'organisme huma.

CEZ25.5. Identificar els processos cel-lulars que poden ser causa o
conseguéncia de manifestacions patologiques de I'organisme.
CE33.2. Identificar els mecanismes i relacionar els processos
moleculars i cel-lulars que poden ser causa o conseqiiéncia de
manifestacions patologiques de I'organisme .

CES52.3. Utilitzar les fonts bibliografiques especifiques en Biologia
Cel-lular per a adquirir la informacié necessaria que permeti, de forma
autonoma, desenvolupar i ampliar els coneixements adquirits.

CE3.1. Preparar presentacions audiovisuals

CT8. Comunicar-se de manera clara, tant oral com escrita, amb altres
professionals i amb els mitjans de comunicacié CT8. Estructurar el
tema

CT8.1. Elaborar de un dossier escrit

Subtotal: SUPERVISADES (10 hores)

ACTIVITATS AUTONOMES (Cal ajustar les hores al nou canvi)

Lectura
comprensiva de
textos

CE52.3. Utilitzar fonts bibliografiques especifiques en Biologia
Cel-lular per tal d’ adquirir la informacié necessaria per ampliar
i desenvolupar els coneixements adquirir de forma autdbnoma

Estudi i
realitzacio

CT1.1. Establir relacions entre els continguts de lectura i els
coneixement previs

11




A QOCE€ \

d'esquemes, CE17.5; CE18.14. Contrastar els diferents processos cel-lulars
resums i indicant semblances i diferencies i de relacié entre ells.
assimilacié
conceptual
Subtotal: 34hores
LLIURAMENTS

DATA/ES LLIURAMENT LLOC MATERIAL RESULTATS D’APRENENTATGE
Una setmana Lliurament del Power-Point i del Despatx del Professor | Power-Point CT1.2. Estructurar el tema de forma

despres de
I'exposicio oral

Treball escrit

Impressio en paper

coherent i d’acord en el temps o la extensié
de paper establert

CT1.3. Reforgar els coneixements de la
materia

CT3.1. Facilitar de la comunicaci6 oral amb
la resta de I'alumnat

CT8. Estructurar el tema

CT8.5. Elaborar un document amb la
terminologia emprada en Biologia Cel-lular
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