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Obiettivi formativi e risultati di apprendimento attesi

OBIETTIVI FORMATIVI

L'obiettivo del corso & quello di formare lo studente riguardo le principali malattie
metaboliche ereditarie, le procedure che portano alla loro diagnosi, gli aspetti legislativi
vigenti. Lo studente sara introdotto alle piu avanzate metodologie diagnostiche e alle linee
guida raccomandate dagli enti nazionali preposti. Sara anche messo a conoscenza di
argomenti di attualita, quali I'identificazione delle droghe d'abuso in campioni biologici di

. elezione.
Italiano

CONOSCENZA E CAPACITA DI COMPRENSIONE:

Gli studenti prenderanno consapevolezza delle applicazioni alla salute umana dei concetti
piu generali acquisiti nei corsi di Biochimica, Metodologie,Fisiologia e Patologia. Saranno in
grado di individuare i marcatori pit adeguati per la diagnosi di determinate patologie
metaboliche e comprenderanno l'importanza del rispetto della legislazione e delle linee
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LEARNING OUTCOMES:

The aim of the course is to educate the student about the main inborn errors of metabolism,
the procedures that lead to their diagnosis, the legislative aspects in force. The student will
be introduced to the most advanced diagnostic methodologies and guidelines recommended
by the national institutions in charge. He will also be made aware of topical issues, such as
the identification of drugs of abuse in elective biological samples.

Inglese

KNOWLEDGE AND UNDERSTANDING:

Students will become aware of the applications to human health of the more general
concepts acquired in the courses of Biochemistry, Methodologies, Physiology and
Pathology. They will be able to identify the most appropriate markers for the diagnosis of
certain metabolic diseases and will understand the importance of respecting the legislation
and recommended guidelines. They will understand the importance of the consequences of
errors in the analytic and pre-analytic phases.

Prerequisiti

Conoscenza base di biochimica, metodologie biochimiche, fisiologia, patologia.

Italiano

Basic knowledge of biochemistry, biochemical methodologies, physiology, pathology.

Inglese

Programma

Difetti congeniti del Metabolismo, generalita

Tecniche molecolari per la diagnosi di laboratorio biochimico clinico di patologie umane:
Tecniche analisi singole variazioni (RFLP, SNP, microsatelliti etc) (Southern, PCR,
sequenziamento). Next Generation Sequencing.

Spettrometrie di massa applicate alla biochimica clinica (LC/MS, tandem MS, ICP-MS)
La metabolomica e la proteomica

La Fibrosi Cistica

La Fenilchetonuria (PKU)

L'omeostasi del ferro e le Emocromatosi

L'Atassia di Friedreich

Italiano
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Inborn errrors of metabolism, general information.

Molecular techniques for the diagnosis of human pathologies in the clinical biochemical
laboratory: Single variation analysis techniques (RFLP, SNP, microsatellites, etc.) (Southern,
PCR, sequencing). Next Generation Sequencing.

Mass spectrometry applied to clinical biochemistry (LC / MS, tandem MS, ICP-MS)
Metabolomics and proteomics

Cystic Fibrosis

Phenylketonuria (PKU)

Iron homeostasis and hemochromatosis

Friedreich's ataxia

Modalita di svolgimento

Modalita in presenza
[ ] Modalita a distanza

Descrizione della modalita di svolgimento e metodi didattici adottati

Italiano

Inglese

La modalita principalmente adottata € la lezione frontale, durante la quale lo studente &
stimolato a partecipare attraverso domande e quesiti. Inoltre, lo studente sara spronato a
scegliere e trattare mediante esposizione e brevi seminari argomenti che esulano dal
programma.

The method mainly adopted is the frontal lesson, during which the student is stimulated to
participate through questions and queries. Furthermore, the student will be encouraged to
choose and deal with topics outside the program by means of expositions and short
seminars.

Modalita di frequenza

QO Frequenza obbligatorie
QO Frequenza facoltativa
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Descrizione della modalita di frequenza

La frequenza & fortemente consigliata e viene verificata saltuariamente attraverso I'appello.

Italiano

The frequency is strogngly recommended and occasionally checked through the call.

Inglese

Modalita di valutazione

[ ] Prova scritta

Prova orale

[] Valutazione in itinere
[] Valutazione di progettc
[ ] Valutazione di tirocinio
[] Prova pratica

[] Prova di laboratorio

Descrizione delle modalita e dei criteri di verifica dell’apprendimento

La qualita dell'apprendimento viene verificata attraverso un colloquio in cui viene analizzata
sia la conoscenza degli argomenti trattati che la capacita di ragionamento e giudizio critico.

La votazione (in trentesimi) sara attribuita secondo i seguenti criteri:

Non idoneo: importanti carenze e/o inaccuratezze nella conoscenza e comprensione degli
argomenti; limitate capacita di analisi e sintesi, frequenti generalizzazioni e limitate capacita
critiche e di giudizio , gli argomenti sono esposti in modo non coerente e con linguaggio
inappropriato

18-21, lo studente ha acquisito i concetti di base della disciplina, modo di esprimersi e
linguaggio sufficientemente corretti e appropriati.

Italiano
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Inglese

The quality of learning is verified through an interview in which both the knowledge of the
topics covered and the capacity for reasoning and critical judgment are analyzed.

The vote (out of thirty) will be attributed according to the following criteria:

Not suitable: important deficiencies and / or inaccuracies in the knowledge and
understanding of the topics; limited capacity for analysis and synthesis, frequent
generalizations and limited critical and judgment skills, the arguments are presented in an
inconsistent way and with inappropriate language

18-21, the student has acquired the basic concepts of the discipline, manner of expression
and language that is sufficiently correct and appropriate.

Testi adottati

Italiano

Ciaccio e Lippi eds. Biochimica Clinica e Medicina di Laboratorio, Il o lll edizione, Edises Ed.
Antonozzi-Gulletta eds., Medicina di laboratorio, Terza edizione, Piccin Editore

Inglese

Ciaccio e Lippi eds. Biochimica Clinica e Medicina di Laboratorio, Il o Ill edizione, Edises Ed.
Antonozzi-Gulletta eds., Medicina di laboratorio, Terza edizione, Piccin Editore

Bibliografia di riferimento

Italiano

Ulteriore bibliografia sara fornita dal docente sulla base di specifici interessi manifestati dagli
studenti verso argomenti inerenti alla, ad integrazione del programma svolto

Inglese

Further bibliography will be provided by the teacher on the basis of specific interests
expressed by students in topics related to the subject, to supplement the program carried
out.
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Tor Vergata

Altre informazioni

Italiano

Inglese
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	tb_obiettivi_ita: OBIETTIVI FORMATIVI

L'obiettivo del corso è quello di formare lo studente riguardo le principali malattie metaboliche ereditarie, le procedure che portano alla loro diagnosi, gli aspetti legislativi vigenti. Lo studente sarà introdotto alle più avanzate metodologie diagnostiche e alle linee guida raccomandate dagli enti nazionali preposti. Sarà anche messo a conoscenza di argomenti di attualità, quali l'identificazione delle droghe d'abuso in campioni biologici di elezione.





CONOSCENZA E CAPACITÀ DI COMPRENSIONE: 

Gli studenti prenderanno consapevolezza delle applicazioni alla salute umana dei concetti più generali acquisiti nei corsi di Biochimica, Metodologie,Fisiologia e Patologia. Saranno in grado di individuare i marcatori più adeguati per la diagnosi di determinate patologie metaboliche e comprenderanno l'importanza del rispetto della legislazione e delle linee guida raccomandate. Comprenderanno l'importanza delle conseguenze degli errori in fase analitica e pre-analitica.



CAPACITÀ DI APPLICARE CONOSCENZA E COMPRENSIONE:

Alla fine del corso lo studente sarà in grado di applicare le conoscenze acquisite ad argomenti anche non trattati nel programma con competenza.



AUTONOMIA DI GIUDIZIO:

Lo studente acquisirà autonomia di giudizio nella scelta delle metodologie più appropriate e nell'interpretazione dei risultati nell'ambito della Biochimica Clinica avanzata



ABILITÀ COMUNICATIVE:

Durante il corso, lo studente avrà modo di confrontarsi con il docente, e grazie alla possibilità di scegliere ed esporre argomenti che approfondisconoo quanto trattato dal programma, acquisirà la capacità di esporre con chiarezza qualsiasi tematica inerente al corso.





CAPACITÀ DI APPRENDIMENTO:

Lo studente acquisirà la capacità di affrontare e comprendere qualsiasi argomento di Biochimica Molecolare Clinica.




	tb_obiettivi_eng: LEARNING OUTCOMES:

The aim of the course is to educate the student about the main inborn errors of metabolism, the procedures that lead to their diagnosis, the legislative aspects in force. The student will be introduced to the most advanced diagnostic methodologies and guidelines recommended by the national institutions in charge. He will also be made aware of topical issues, such as the identification of drugs of abuse in elective biological samples.



KNOWLEDGE AND UNDERSTANDING:

Students will become aware of the applications to human health of the more general concepts acquired in the courses of Biochemistry, Methodologies, Physiology and Pathology. They will be able to identify the most appropriate markers for the diagnosis of certain metabolic diseases and will understand the importance of respecting the legislation and recommended guidelines. They will understand the importance of the consequences of errors in the analytic and pre-analytic phases.



APPLYING KNOWLEDGE AND UNDERSTANDING:

At the end of the course the student will be able to apply with competence the acquired knowledge to topics not covered in the program.



MAKING JUDGEMENTS:

The student will acquire autonomy of judgment in the choice of the most appropriate methodologies and in the interpretation of the results in the fied of advanced Clinical Biochemistry.



COMMUNICATION SKILLS

During the course, the student will have the opportunity to interact with the teacher, and thanks to the possibility of choosing and presenting topics that deepen what the program covers, she/he will acquire the ability to clearly explain any topic inherent to the course.



LEARNING SKILLS:

The student will acquire the ability to deal with and understand any Clinical Molecular Biochemistry topic.


	tb_prerequisiti_ita: Conoscenza base di biochimica, metodologie biochimiche, fisiologia, patologia.
	tb_prerequisiti_eng: Basic knowledge of biochemistry, biochemical methodologies, physiology, pathology.
	tb_programma_ita: Difetti congeniti del Metabolismo, generalità

Tecniche molecolari per la diagnosi di laboratorio biochimico clinico di patologie umane: Tecniche analisi singole variazioni (RFLP, SNP, microsatelliti etc) (Southern, PCR, sequenziamento). Next Generation Sequencing.

Spettrometrie di massa applicate alla biochimica clinica (LC/MS, tandem MS, ICP-MS)

La metabolomica e la proteomica

La Fibrosi Cistica

La Fenilchetonuria (PKU)

L'omeostasi del ferro e le Emocromatosi

L'Atassia di Friedreich

L'omeostasi del rame e le malattie di Menkes e di Wilson

La deficienza di succinico semialdeide deidrogenasi (SSADHD)

L'iperammoniemia e i parametri biochimico-clinico diagnostici

La fase I e II di biotrasformazione. Malattie genetiche associate a mutazioni del CYP450; il metabolismo dei farmaci e le diverse categorie di metabolizzatori. Solfotransferasi, glucuronosil transferasi, glutatione transferasi

Il metabolismo dell'alcol etilico

Il metabolismo e la misurazione delle droghe di abuso e dei loro metaboliti in campioni biologici dei soggetti in esame.

Integrazione e ampliamento degli argomenti trattati con lettura e discussione di articoli scientifici forniti dal docente




	tb_programma_eng: Inborn errrors of metabolism, general information.

Molecular techniques for the diagnosis of human pathologies in the clinical biochemical laboratory: Single variation analysis techniques (RFLP, SNP, microsatellites, etc.) (Southern, PCR, sequencing). Next Generation Sequencing.

Mass spectrometry applied to clinical biochemistry (LC / MS, tandem MS, ICP-MS)

Metabolomics and proteomics

Cystic Fibrosis

Phenylketonuria (PKU)

Iron homeostasis and hemochromatosis

Friedreich's ataxia

Copper homeostasis and Menkes' and Wilson's diseases

Deficiency of succinic semialdehyde dehydrogenase (SSADHD)

Hyperammonaemia and biochemical-clinical diagnostic parameters

Phase I and II of biotransformation. Genetic diseases associated with CYP450 mutations; drug metabolism and the different categories of metabolisers. Sulphotransferases, glucuronosyl transferase, glutathione transferases

The metabolism of ethyl alcohol

The metabolism and measurement of drugs of abuse and their metabolites in biological samples of the subjects under examination.

Integration and expansion of the topics covered with reading and discussion of scientific articles provided by the teacher
	cb_mod_presenza: Yes
	cb_mod_distanza: Off
	tb_mod_svolgimento_ita: La modalità principalmente adottata è la lezione frontale, durante la quale lo studente è stimolato a partecipare attraverso domande e quesiti. Inoltre, lo studente sarà spronato a scegliere e trattare mediante esposizione e brevi seminari argomenti che esulano dal programma.
	tb_mod_svolgimento_eng: The method mainly adopted is the frontal lesson, during which the student is stimulated to participate through questions and queries. Furthermore, the student will be encouraged to choose and deal with topics outside the program by means of expositions and short seminars.
	rb_freq_obbligatoria: 
	cb_freq_facoltativa: 
	tb_mod_frequenza_ita: La frequenza è fortemente consigliata e viene verificata saltuariamente attraverso l'appello.
	tb_mod_frequenza_eng: The frequency is strogngly recommended and occasionally checked through the call.
	cb_prova scritta: Off
	cb_prova_orale: Yes
	cb_val_itinere: Off
	cb_val_progetto: Off
	cb_val_tirocinio: Off
	cb_prova_pratica: Off
	cb_prova_lab: Off
	tb_mod_verifica_ita: La qualità dell'apprendimento viene verificata attraverso un colloquio in cui viene analizzata sia la conoscenza degli argomenti trattati che la capacità di ragionamento e giudizio critico.

La votazione (in trentesimi) sarà attribuita secondo i seguenti criteri:
Non idoneo: importanti carenze e/o inaccuratezze nella conoscenza e comprensione degli argomenti; limitate capacità di analisi e sintesi, frequenti generalizzazioni e limitate capacità critiche e di giudizio , gli argomenti sono esposti  in modo non coerente e con linguaggio inappropriato
18-21, lo studente ha acquisito i concetti di base della disciplina, modo di esprimersi e linguaggio sufficientemente corretti e appropriati.
22-25, lo studente ha acquisito in maniera approfondita i concetti di base della disciplina, ed è adeguatamente in grado di effettuare i collegamenti fra le varie materie. Presenta linearità nella strutturazione del discorso. Il linguaggio è appropriato e corretto.
26-29, lo studente possiede un bagaglio di conoscenze completo e ben strutturato. È in grado di applicare e rielaborare in maniera autonoma, senza alcun errore, le conoscenze acquisite. Evidenzia ricchezza di riferimenti e capacità logico-analitiche con un linguaggio fluido, appropriato e vario.
30 e 30 e lode, lo studente possiede un bagaglio di conoscenze completo e approfondito. Sa applicare conoscenze a casi e problemi complessi ed estenderle a situazioni nuove. I riferimenti culturali sono ricchi e aggiornati. Si esprime con brillantezza e perfetta proprietà di linguaggio.


	tb_mod_verifica_eng: The quality of learning is verified through an interview in which both the knowledge of the topics covered and the capacity for reasoning and critical judgment are analyzed.

The vote (out of thirty) will be attributed according to the following criteria:
Not suitable: important deficiencies and / or inaccuracies in the knowledge and understanding of the topics; limited capacity for analysis and synthesis, frequent generalizations and limited critical and judgment skills, the arguments are presented in an inconsistent way and with inappropriate language
18-21, the student has acquired the basic concepts of the discipline, manner of expression and language that is sufficiently correct and appropriate.
22-25, the student has acquired in depth the basic concepts of the discipline, and is adequately able to make the connections between the various subjects. Presents linearity in the structuring of speech. The language is appropriate and correct.
26-29, the student has a complete and well-structured set of knowledge. She/he is able to independently apply and re-elaborate the acquired knowledge without any errors. Highlights a wealth of references and logical-analytical skills with a fluid, appropriate and varied language.
30 and 30 cum laude, the student has a complete and in-depth knowledge base. She/he knows how to apply knowledge to complex cases and problems and extend it to new situations. The cultural references are rich and up-to-date. She/he expresses herself/himself with brilliance and perfect properties
	tb_testi_ita: Ciaccio e Lippi eds. Biochimica Clinica e Medicina di Laboratorio, II o III edizione, Edises Ed.

Antonozzi-Gulletta eds., Medicina di laboratorio, Terza edizione, Piccin Editore


	tb_testi_eng: Ciaccio e Lippi eds. Biochimica Clinica e Medicina di Laboratorio, II o III edizione, Edises Ed.

Antonozzi-Gulletta eds., Medicina di laboratorio, Terza edizione, Piccin Editore


	tb_biblio_ita: Ulteriore bibliografia sarà fornita dal docente sulla base di specifici interessi manifestati dagli studenti verso argomenti inerenti alla, ad integrazione del programma svolto
	tb_biblio_eng: Further bibliography will be provided by the teacher on the basis of specific interests expressed by students in topics related to the subject, to supplement the program carried out.
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