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PROGRAMA

1.1 Estructura del Genoma Humano

1.2 Mecanismos de Expresiéon Génica

1.3 Patrones de Transmision de las Enfermedades Genéticas |
1.4 Patrones de Transmision de las Enfermedades Genéticas I

2.1 Impacto de la Genética en la Medicina

2.2 El arbol genealégico éCémo se hace y cdmo se interpreta?
2.3 Tipos de herencia y riesgo de recurrencia

2.4 Enfermedades genéticas. Dismorfologia y Teratogenia

Enfermedades genéticas y hereditarias, Dismorfologia, teratologia, sindrome, malformacién, defectos congénitos, neonatologia
2.5 Asesoramiento Genético en la practica clinica Asesoramiento/consejo genético, historia clinica y familiar, arbol genealégico,
antecedentes, aspectos éticos y legales de los estudios genéticos, autonomia del paciente,..

2.6 ldentificacién y manejo clinico de pacientes con enfermedades genéticas Dismofologia, anomalias menores y mayores,
pruebas de cribado gendémico, consejo genético, opciones reproductivas, manejo médico, guias anticipatorias de salud
Genética en Medicina, evolucion de las técnicas genéticas,

2.7 ldentificacién de nuevos genes causantes de enfermedades hereditarias Anélisis de ligamiento, mapeo genético, clonacién
posicional, genes candidatos, nuevas tecnologias,..

2.8 Regulacién Epigenética y su Importancia Clinica. Factores epigenéticos, metilacién, imprinting, inactivacién de genes
2.9Técnicas de Diagndstico Molecular

Genética Molecular, extracciéon de ADN, PCR, clonacién, secuenciacién, RT-PCR, ,...

2.10Técnicas de Diagndstico Citogenético Citogenética, cariotipo, cromosoma, bandeado, alteraciones estructurales,
aneuploidias, translocaciones, inversiones, deleciones, FISH,...

2.11 Técnicas de Diagnéstico Genémico

Gendmica, MLPA, CGH, microarrays, Next Generation Sequencing, ...

2.12 Aspectos éticos y legales del diagnéstico genético

Recomendaciones, calidad, validez clinica, ley de investigaciéon biomeédica, consentimiento informado, asesoramiento genético,
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principio de autonomia

3.1 Diagndstico Genético Prenatal

Estima de riesgos, indicaciones, técnicas invasivas, técnicas de diagndstico prenatal, limitaciones, regulacion,...

3.2 Diagnéstico Genético Preimplantacional DGP, tecnologias, célula Unica, biopsia embrionaria

3.3 Diagndstico Prenatal no Invasivo

prenatal no invasivo

3.4 Aplicaciones Clinicas de la Citogenética Molecular

3.5Aplicaciones Bioinformaticas en Genética Bioinformatica | y Il

3.6 Desarrollo de tratamientos para enfermedades raras: medicamentos huérfanos Medicamentos huérfanos, legislacién etapes
de desarrollo,

3.7 Busqueda de tratamientos contra las enfermedades genéticas raras

Patogenia de las enfermedades raras, organismos modelo, modelos de enfermedad, bdsqueda de tratamientos,...

3.8 Herramientas para la actualizacion de conocimientos en Genética Médica y en Genética Clinica. Bases de datos de genomas,
genes, mutaciones y enfermedades, fuentes bilbiograficas, navegadores del genoma (Entrez genomes, UCSC Browser, Human
Variome Project...), herramientas de comunicacién médico-paciente web 2.0

3.9 Farmacogenética

Farmacogenética y farmacogenémica

3.10 Medicina Personalizada . medicina personalizada, biomarcadores, estratificacién, respuesta farmacoldgica,..

4.1 Genética de las enfermedades con alto riesgo cardiovascular Enfermedades cardiovasculares, factores de riesgo,
dislipémies, obesidad, hipertensién, diabetes

4.2 Genética en Enfermedades de Rasgos Complejos: El caso de la Hipertension Arterial

4.3 Genética de las Cardiopatias Enfermedades cardiacas, miocardiopatias hereditarias

4.4 Diagnéstico genético del Retraso Mental Retraso mental, sindrome del cromosoma X fragil, Prader-Willy, Angelman,
imprinting,

4.5 Diagnéstico Genético de enfermedades Neuromusculares

Enfermedades neuromusculares, distrofias musculares, Duchenne, distrofia de cinturas, facioescapulohumeral, Charcot Marie
Tooth

4.6 Diagnéstico Genético de enfermedades Neurosensoriales Enfermedades neurosensoriales, Sindrome de Usher, retinitis
pigmentosa, sorderas hereditarias,..

4.7 Genética y Medicina Reproductiva

Medicina reproductiva, causas genéticas de infertilidad

4.8 Genética del Cancer somatico

Céncer, cancer hereditario, sindromes de predisposién, estima de riesgos, oncogenes, genes supresores, genes de
susceptibilidad,

4.9 Genética del Cancer Hereditario

4.10 Epigenética del Cancer

4.11 Diagnéstico Genético de las Leucemias Agudas Neoplasias mieloides,

leucemias, linfomas, translocaciones, neoplasias hematoldgicas, enfermedades proliferativas

4.12 Genética de las Enfermedades Complejas

4.13 Como Abordar los Casos Clinicos 'Especiales'

4.14 Leccién de clausura. Genética del envejecimiento
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Investigadora, Lider de investigaciéon en Genémica Reproductiva en Fundacién IVI. Researcher, Research Leader in Reproductive
Genomics with the IVI Foundation

Carmen Espinés Armero
Investigadora Miguel Servet. CIBER de Enfermedades Raras (CIBERER)
Manel Esteller Badosa

Director del Programa Epigenética y Biologia del Cancer. Instituto de Investigacidon Biomédica de Bellvitge. Profesor Asociado.
Universidad de Barcelona
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CIBERer. Centro de Investigaciéon Biomédica en Red (Enfermedades Raras). Dpt. Fisiologia. Facultat de Medicina. Universitat de
Valéncia.
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Clinical Development & Scientific Advisor Rare Diseases Director
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Responsable Servicio Genética Médica. Hospital Universitario Ramén y Cajal de Madrid. Profesor Asociado de Genética Médica.
Universidad de Alcala

Encarnacion Guillén Navarro

Profesora Asociada. Facultad Medicina Universidad de Murcia. Responsable de la Unidad de Genética Hospital Universitario
Virgen de la Arrixaca
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Profesor/a Titular de Universidad. Departament de Genética. Universitat de Valéncia
Antonio Pérez Aytés
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Facultativo Especialista.Genética Reproductiva y Diagndstico Prenatal. Hospital Universitario y Politécnico La Fe.

Feliciano J. Ramos Fuentes

Profesor Titular de Pediatria. Responsable del Laboratorio de Pediatria-Genética. Facultad de Medicina, Universidad de Zaragoza

Josep Redén Mas
Catedratico/a de Universidad. Departament de Medicina. Universitat de Valéncia

Raquel Rodriguez Lépez

Facultativo Especialista de Area de Laboratorio de Genética. Servicio de Anélisis Clinicos. Centro de Diagnéstico Biomédico e
Imagen (CDBI) del Consorcio Hospital General de Valencia

Joaquin Rueda Puente

Catedrético/a de Universidad. Universidad Miguel Herndndez de Elche

Carlos Ruiz Lafora

Director Técnico. Health in Code S.L.

Miguel Angel Sanz Alonso

Profesor/a Titular de Universidad. Departament de Medicina. Universitat de Valéncia

Eduardo Fidel Tizzano Ferrari

Profesor Asociado. Universidad de Barcelona. Médico Adjunto. Servicio de Genética e Instituto de Investigacién del Hospital San
Pau (Barcelona)

OBJECTIUS

Este curs té com a objectiu proporcionar coneixements basics en Genetica Méedica, que sén necessaris per a comprendre les
aplicacions cliniques de la Geneética hui en dia.

ADEIT, Fundacion Universidad-Empresa de la Universitat de Valéncia info@adeituv.es


http://www.tcpdf.org

