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Prerequisits

Esrecomanable que l'estudiant hagi assolit unes competéencies basiques en l'ambit digital,
biologia molecular i bioestadistica. A més, es considera important disposar d'un nivell
adequat de coneixements en comunicacié cientifica, preferiblement en angles, donat que
gran part de les fonts d'informacié i recursos estan disponibles en aquest idioma. Es
valorara també que els alumnes tinguin una certa familiaritat amb les eines basiques
d'analisi de dades i bases de dades biomediques.

Objectius
1. Objectius Generals:

Dotar els estudiants de les habilitats basiques i avancades per a l'Us de les
eines Bioinformatiques, tan imprescindibles en l'actual recerca médicaienla
practica clinica moderna.

Fomentar una comprensio critica sobre 'aplicacié de la Bioinformatica en el
diagnostic, pronostic i tractament de malalties, aixi com en la personalitzacié
de la medicina mitjancant l'Us de dades genoOmiques i altres recursos
biomedics digitals.

2. Objectius Especifics:

Utilitzar eficagment els principals recursos electronics de Bioinformatica que
ofereixen accés abases de dadesieines peralarecerca Biomedica, Genomica
i ProteOmica, com ara NCBI, EMBL-EBI i altres, per obtenirinformacié rellevant
en el camp de la Medicina.

Reconeixer la utilitat i la potencialitat de les tecnologies d'informacié
Bioinformatica en diverses arees del coneixement medic, com l'oncologia, la
Genetica i la Farmacogenodmica, i aplicar-les de manera efectiva per extreure
conclusions cliniques.

Interpretar i analitzar dades bioldogiques mitjangant eines Bioinformatiques,
facilitant la identificacid6 de variants genetiques cliniques en malalties
hereditaries i altres patologies.

Desenvolupar la capacitat d'integrar coneixements Bioinformatics en la
recerca cientifica, contribuint aixi a projectes interdisciplinaris que connecten
la biologia computacional amb la practica clinica.



Competencies
Les competencies que U'estudiant adquirira en completar el modul sén:

o Habilitats Tecniques:
- Aprendre a manejar eines i recursos d'informacié Bioinformatica per a l'analisi
de dades biomeédiques i la seva aplicacio en la investigacio clinica.

- Familiaritzar-se amb els procediments per cercar i interpretar informacio
genetica a partir de bases de dades publiques com dbSNP, ClinVar, OMIM, i
aplicar-la en el context de casos clinics.

- Integrar eines Bioinformatiques en l'analisi de malalties complexes, tant
genetiques com multifactorials.

e Competéncies Generals:
- Desenvolupar competencies  d'aprenentatge autonom: capacitat
d'organitzacio del treball independent, gestid del temps, treball en equip i
analisi critica de la informacio cientifica.

- Aplicar els coneixements adquirits en assignatures prévies com la biologia
molecular i la bioestadistica per resoldre problemes complexos en el context
clinic simulat.

- Capacitat per ala comunicacio efectiva de resultats cientifics, tant de manera
oral com escrita, utilitzant els recursos bioinformatics adequats.

e Competéncies Transversals:
- Fomentar l'autonomia de l'estudiant en la cerca d'informacié cientificaien la
resolucioé de casos practics de forma critica i col-laborativa.

- Desenvolupar habilitats de treball en equip multidisciplinari, fent Us d'eines
Bioinformatiques en entorns clinics i de recerca.

- Promoure l'habilitat de prendre decisions basades en l'analisi de dades
biomediques complexas, especialment en el diagnostic i tractament
personalitzat de pacients.

Continguts

El modul de Bioinformatica es composa de 5 sessions presencials de 2 hores cadascuna,
que combinen classes tedriques i practiques tutelades, aixi com activitats autonomes. La
docencia sera de tipus mixt, amb una part inicial introductoria a les eines més utilitzades,
seguit de laresolucié de casos practics, tant de manera tutoritzada com autdonoma. Al final
del modul, els estudiants treballaran en grups per preparar i presentar un cas clinic
complex, fent Us de les eines bioinformatiques estudiades.

Sessid 1 (2h) - Introducciod a les eines i recursos basics Bioinformatics (ABP):
S'introduira als estudiants en les eines i recursos més utilitzats en Bioinformatica,
incloent-hi bases de dades genomiques (NCBI, EMBL-EBI) i navegadors de genoma. Es
realitzaran exercicis practics d'us de Genome Data Viewer, Ensembli altres plataformes.

Sessio 2 (2h) - Variacions Genétiques i Malalties Mendelianes (ABP):
S'estudiaran les variacions genétiques i la seva relacié amb les malalties mendelianes,
fent Us de bases de dades com dbSNP, ClinVar i OMIM. S'analitzaran casos practics
relacionats amb mutacions i variants cliniques.

Sessiod 3 (2h) - Resolucié tutoritzada d'un cas (ABP):
Es presentara un cas clinic que els estudiants hauran de resoldre mitjangant eines
bioinformatiques. Aquesta sessio sera guiada per professors, permetent als alumnes
aplicar els coneixements adquirits en les sessions anteriors.



Sessio 4 (2h) - Resolucio en grup d'un cas escollit (ABP):
Els estudiants, dividits en grups, treballaran de manera autdbnoma en la resolucio d'un
cas clinic seleccionat. Cada grup utilitzara les eines Bioinformatiques més adequades
per arribar a conclusions diagnostiques i terapeutiques.

Sessio 5 (2h) - Congrés: Presentacions orals avaluades del cas (ABP):
Els grups presentaran els resultats del seu treball davant els companys i professors, en
format de congrés cientific. Es valorara tant la qualitat cientifica del treball com la
capacitat de comunicacié oral.

Avaluacio
L'avaluacié sera continuada i es basara en:
1. Assisténciai participacio activa a les sessions (30%):

L'assisténcia és obligatoria en totes les sessions. Es valorara la participacié activa
ales classes i la contribuci6 dels estudiants a la resolucié dels casos i exercicis.

2. Resolucio de quiestionaris i exercicis practics (40%):

Es lliuraran questionaris en cada sessid que els estudiants hauran de resoldre
utilitzant els recursos bioinformatics estudiats. Aquests questionaris tindran com
a objectiu consolidar els coneixements adquirits i garantir la seva aplicacio
practica.

3. Presentacio final en el Congrés (30%):

Els estudiants presentaran els resultats de la resolucié d'un cas clinic en grup,
utilitzant les eines bioinformatiques més adequades. La presentacid es fara en
format PowerPoint i es valorara tant la qualitat cientifica com la capacitat
expositiva.
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Programari
Al'inici del modul es facilitara el programari especific necessari per realitzar les activitats
practiques, incloent-hi accés a bases de dades i eines en linia.

Recursos d’Internet
e National Institutes of Health (NIH)
¢ National Center for Biotechnology Information (NCBI)
e European Bioinformatics Institute (EMBL-EBI)
e Online Mendelian Inheritance in Man (OMIM)
e National Human Genome Research Institute
e MedlinePlus en Espanol
e Pharmacogenomics Knowledgebase (PharmGKB)
e The Genetic and Rare Diseases (GARD) Information Center



http://www.nih.gov/
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/
http://www.ebi.ac.uk/
http://omim.org/
http://www.genome.gov/
https://medlineplus.gov/spanish/
https://www.pharmgkb.org/
https://rarediseases.info.nih.gov/

PROGRAMA AIM V 2024-2025

PROGRAMA DEL CURS

Presentacio de U'assignatura. Dr. Oscar Len

Discussi6 de casos clinics

Casclinic 1. Dr. Viceng Falcé

Cas Clinic 2. Dr. Viceng Falco

Cas Clinic 3. Dr. Joaquin Burgos

Cas Clinic 4. Dr. Joaquin Burgos

Cas Clinic 5. Dr. Fernando Salvador

Cas Clinic 6. Dr. Fernando Salvador

Cas Clinic 7. Dr. Arnau Monforte

Cas Clinic 8. Dra. Adaia Albasanz

Cas Clinic 9. Dr. Oscar Len

Cas Clinic 10. Dr. Oscar Len

Professors | Carrega Docent

Professor Tasca Teoria Seminaris
(hores) (hores)

Dr. Oscar Len Coordinacio i casos clinics 1 6

Dr. Viceng Falco Casos clinics 1 6

Dr. Joaquin Burgos Casos clinics 1 6

Dr. Fernando Salvador Casos clinics 1 6

Dr. Arnau Monforte Casclinic 1/2 3

Dra. Adaia Albasanz Cas clinic 1/2 3

Total 5 30




