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PROGRAMA

. Introduccié. Fonaments en geneética clinica. Malalties monogénicas. Factors modificadors. Herencia multifactorial. Bases

genetiques del cancer.

Tema 1.- Presentacié Malalties genétiques

Tema 2.- Factors modificadors de I'heréncia mendeliana |
Tema 3.- Factors modificadors de I'heréncia mendeliana Il
Tema 4.- Malalties lligades al cromosoma X

Tema 5.- Herencia Multifactorial

Tema 6.- Bases genetiques del cancer

Diagnostic molecular i variacions genomiques. Metodes de diagnostic en genética clinica.

Tema 7.- RT-PCR. Inestabilitat de microsatel-lits. MLPA. aCGH
Tema 8.- Espectometria de masses. Metilacié del DNA

Tema 9.- Bioxips gendémicos i d'expressié

Tema 10.- Perfils de microRNAs

Tema 11.- Aspectes Tecnics i Plataformes de Seqlenciacié Massiva
Tema 12.- Aplicacions de Seqlienciacié Massiva

. Bioinformatica I. Accés i Us de Bases de dades 6micas i biomediques (sec. bioldogiques). Estandards de representacié de la
informacié. Aplicacié al diagnostic gendmico i variacions genomiques.

Tema 13.- Aplicacié al diagnostic genétic i variants gendomiques: NGS |

Tema 14.- Aplicaci6 al diagnostic genetic i variants gendomiques: NGS II

Tema 15.- Validacié Diagnostica

Tema 16.- Accés i Us de Bases de dades biomediques (sec biologiques)

Tema 17.- Anotacié de Variants

Tema 18.- Estandards de Representacié de la Informacié

Tema 19.- Relacié fenotip Genotip. Analisi Bio-estadistico de les variants gendmiques.

Bioinformatica Il. Accés i Us de Bases de dades dmicas i biomediques (sec. regulacid). Estandards de representacié de la
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informacié. Bioinformatica aplicada a I'epigenética i regulacié. Analisisbioestadistico

Tema 20.- Accés i Us de Bases de dades émicas i biomediques (regulacié)
Tema 21.- Estandards de representacié

Tema 22.- Tumors CNVs |

Tema 23.- Tumors CNVs I

Tema 24.- RNAseq i miRNA en NGS

Tema 25.- Controls de qualitat en els estudis de RNAseq i miRNAs

Aplicacié de tecnologies de sequenciacié massiva de nova generacio a I'estudi de les malalties humanes. Casospracticos.
Aspectoséticos i socials.

Tema 26.- Malalties cardiaques genétiques heterogenies
Tema 27.- Malalties neurologiques |

Tema 28.- Malalties neurologiques Il

Tema 29.- Displasies esquelétiques. Genética
Tema 30.- Patologia metabolica

Tema 31.- Patologia mitocondrial

Tema 32.- Cancer esporadic

Tema 33.- Cancer hereditari |

Tema 34.- Cancer hereditari Il

Tema 35.- Diagnostic en gendomica reproductiva |
Tema 36.- Diagnostic en genomica reproductiva Il
Tema 37.- Consell genetic

Tema 38.- Aspectes étics i socials

Practiques de bioinformatica.

Els alumnes es dividiran en grups de 4 per setmana en horari de mati i vesprada
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OBJECTIUS

Les sortides professionals que té el curs soén:

La bioinformatica clinica té la seua propia area d'expansié tant en el camp de la investigacié com en el camp del diagnostic. Es
presenta com una eina de valor per a abordar els nous reptes plantejats de I'aplicacié de noves dades de I'era post-genomica.

Es presenta com una eina de valor per a abordar els nous reptes plantejats de I'aplicacié de noves dades de I'era
post-gendmica. Objectius " Caracteritzar i integrar el conjunt de coneixements basics relacionats amb temes de biologia
molecular i genética per a poder integrar-los en el camp de la informatica.

" Introduir a I'estudiant en el camp de la programacid i bases de dades amb aplicacié en la Bioinformatica, Biologia
Computacional i Biomedicina.

" Formar professionals preparats, per a visualitzar mitjangant un solid coneixement en les diferents técniques moleculars i
genetiques d'Ultima generacid, I'aplicacié cap a la informatica amb la finalitat d'establir un pont entre les disciplines base que
intervenen en el desenvolupament de la bioinformatica clinica.

" Introduir a I'estudiant en la interpretacio i realitzacié d'informes derivats de I'aplicacié de les diferents tecnologies
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