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Introduccion

En la actualidad, el diagndstico prenatal es una prdctica esencial en la
atencion obstétrica a nivel global. Mas alld del aspecto diagndstico, cumple
un rol fundamental en la anticipacion de riesgos, la planificacion de
intervenciones médicas y el acompanamiento emocional y clinico a las
familias durante el embarazo. Uno de los factores que ha impulsado el
desarrollo continuo del diagndstico prenatal es la evolucion de las tecnologias
gendmicas, que han ampliado enormemente las posibilidades de andlisis y la
precision de los resultados.

El Curso Universitario de Especializacion en Diagnéstico Genético Prenatal,
Neonatal y Pediatrico tiene como objetivo ofrecer una formacidén sdlida y
actualizada sobre los fundamentos de la genética humana y su aplicacidon en
el dGmbito prenatal y pediatrico. En un contexto donde los avances en genética
molecular y diagnostico genético han revolucionado el abordaje clinico, este
curso busca capacitar a los profesionales de la salud para enfrentar los
desafios diagndsticos y éticos en el seguimiento de pacientes y familias.

A lo largo de tres médulos interrelacionados, se abordardn los contenidos
necesarios para comprender la base genética de las enfermedades, [0s
mecanismos de herencia y expresion génicdad, asi como los recursos
disponibles para su detecciéon y andlisis durante el embarazo y en etapas
tempranas de la vida del neonato y del paciente pedidatrico.
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Objetivos

S

Fundamentos de la Genéticay
Estructura del Genoma

Adquiere una comprension profunda
de la estructura del genomaq, los
mecanismos de expresion génicay la
variacion genética humana.

@

Técnicas de Diagnostico
Genético Prenatal

Explora las principales herramientas
para la deteccidn de anomalias
cromosomicas y otras alteraciones
genéticas en el feto.

01
1[5

Genética en el Diagnostico
Prenatal y Neonatal

Aprende a identificar, evaluary
abordar genéticamente los defectos

congénitos en el contexto prenatal y
pedidtrico
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Herramientas para
identificar Patrones de Herencia

Aprende los diferentes tipos de
herencia, asi como a identificar la
probabilidad de transmision de las
enfermedades genéticas.

Asesoramiento Genético
en Reproduccion

Descubre cOmo es el asesoramiento
genético tanto antes como durante el

embarazo.

Aplicaciones de la Genética en
Subespecialidades Pediatricas

Descubre el impacto de la genética en
areas pedidatricas como

endocrinologiqg, nefrologiaq,
inmunologia y oncologiq, entre otros
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Médicos Ginecologos y Obstetras Médicos Pediatras y Otros Profesionales

de la Salud
Profesionales que deseen actualizar sus conocimientos sobre Interesados en incorporar el enfoque genético en el abordaje
diagndstico genético prenatal, pruebas no invasivas, clinico de pacientes con defectos congénitos, enfermedades
diagndstico preimplantacional y asesoramiento genético en metabdlicas o trastornos del neurodesarrollo desde el
contextos reproductivos. nacimiento.

\
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Profesionales de Biologia Molecular, Estudiantes de Posgrado en Ciencias de la
Biotecnologia o Laboratorio Clinico Salud o Biomédicas

Que participen en el procesamiento e interpretaciéon de Que deseen adquirir una base sdlida en genética médica
estudios genéticos y quieran comprender el contexto clinico aplicada al diagnéstico prenatal, neonatal y pedidtrico.

de las pruebas que realizan.
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Temario

En el Curso Universitario de Especializacion en Diagnoéstico Genético Prenatal, Neonatal y Pedidatrico,
aprenderds la base genética de las enfermedades, los mecanismos de herencia y expresion génica,
asi como los recursos disponibles para su deteccidon y andlisis durante el embarazo y en etapas
tempranas de la vida del neonato y el paciente pedidtrico. A continuacion, presentamos los 3 moédulos
gue componen esta actividad formativa:

-

MODULO 1
Conceptos Generales de Genética Humana

| 1.1 Definiciones Esenciales

1.2 Tipos de Secuencias en el Genoma Humano

| 1.3 Tipos de Variantes Genéticas
| 1.4 Mecanismos de Expresidon Génica: Transcripcion

| 1.5 Mecanismos de Expresidon Génica: Traduccion

1.6 Patrones de Transmision de las Enfermedades Raras - Conceptos Generales de Genética Humana
y Tipos de Enfermedades Genéticas

1.7 Enfermedades CromosoOmicas

| 1.8 Introduccidén a las Enfermedades Monogénicas o Mendelianas
| 1.9 Enfermedades Mendelianas de Herencia Autosémica

| 110 Enfermedades Mendelianas de Herencia Ligada a los Cromosomas Sexuales

| 1.11 Factores que Influyen en la Herencia Mendeliana

| 1.12 Herencia Mitocondrial y Enfermedades Multifactoriales
| 113 Epigenética: Definicién, Generalidades e Introduccién a los Mecanismos Epigenéticos
| 114 Mecanismos Epigenéticos como Moduladores de la Expresidn Génica

| 115 Modificaciones Epigenéticas durante el Envejecimiento y Biomarcadores

| 116 Terapias Epigenéticas

MODULO 2
Diagndstico Genético Prenatal y Asesoramiento Genético

| 2.1 Anomalias Cromosémicas
| 2.2 Sindromes de Microdelecién o Duplicacion

| 2.3 Introduccion al Diagnoéstico Prenatal No Invasivo
| 2.4 Diagndstico Prenatal No Invasivo Mediante ADN Libre Circulante

| 2.5 Diagnostico Genético Preimplantacional

| 2.6 Conceptos del Asesoramiento Genético en Reproduccion
| 2.7 Asesoramiento Genético en Reproduccion - Estudio de Portadores
| 2.8 Diagndstico Genético preimplantacional en el asesoramiento reproductivo

| 2.9 Asesoramiento Genético en Reproduccidon - Donacién de Gametos

| 2.10 Casos Clinicos Reales de Asesoramiento Genético Reproductivo

N
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Temario

En el Curso Universitario de Especializacion en Diagnoéstico Genético Prenatal, Neonatal y Pediatrico,
aprenderds la base genética de las enfermedades, los mecanismos de herencia y expresion génica,
asi como los recursos disponibles para su deteccidon y andlisis durante el embarazo y en etapas

tempranas de la vida del neonato y el paciente pedidtrico. A continuacion, presentamos los 3 médulos
gue componen esta actividad formativa:

-~

MODULO 3
Diagndstico Genético Neonatal y Pedidtrico

| 3.1 Trastornos del Neurodesarrollo y DI: Introduccidon, Evaluacién, Definiciones y Estudio Genético

| 3.2 Avances en Diagndstico Molecular
| 3.3 Clasificacion y Caracteristicas de los Defectos Congénitos

| 3.4 Objetivos de la Evaluacion de un Paciente y Estrategia Actual de los Defectos Congénitos

| 3.5 Genética Clinica y Neonatologia
| 3.6 Cromosomopatias - Incidencia y Anomalias Numéricas y Estructurales

| 3.7 Cromosomopatias Autosdomicas
| 3.8 Anomalias Cromosoémicas en los Gonosomas

| 3.9 Sindrome de Sobrecrecimiento

| 3.10 Endocrinologia en Pediatria

| 3.11 Enfermedades Metabdlicas: Introduccion, Cribado y Tratamiento de los EIM
| 3.12 Enfermedades Metabdlicas: Enfermedades de Depdsito Lisosomal y Mucopolisacdridos
| 3.13 Impacto de la Genética en otras Subespecialidades Pediatricas

3.13.1 Cardiologia
3.13.2 Neumologia

3.13.4 Inmunologiqg, ORL y Oftalmologia

|
|
| 3.13.3 Nefrologia y Digestivo
|
| 3.13.5 Dermatologia

| 3.14 Enfermedades Oncopediatricas
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Universidad de E U N E (Z
Vitoria-Gasteiz

Profesorado

INCLIVA | VLC

Instituto de Investigacion Sanitaria

Dr. José Luis Garcia Gimeénez

Dept. Fisiologia. Facultat de Medicina i
Odontologia

Instituto de Investigacion Sanitaria
INCLIVA

CIBER de Enfermedades Raras-ISCIII

INSTITUTO
BERNABEU

Riotech

Dra. Belén Lledd

Directora Cientifica del Instituto Bernabeu

Biotech

Servicio
Extremeno

de Salud

Dr. Enrique Galan

Jefe de Servicio de Pediatria Hospital
Materno Infantil de Badajoz.
Catedratico de Pediatria.
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Dr. Antoni Borrell i Vilaseca

Médico Consultor Senior del Servicio de
Medicina Materno-Fetal en el Hospital
Clinic de Barcelona

Profesor Titular en la Universidad de
Barcelona

HOSPITAL Fe
UNIVERSITARI

Dr. Ramiro Quiroga de la Cruz

Medico adjunto en Hospital Universitario y
Politécnico La Fe de Valencia

‘, Hospital Universitario
saluoVaoid Le@ PAZ  poetoorisicoios

Dr. Pablo D. Lapunzina Badia

Jefe de Grupo de Investigacion del
INGEMM, Instituto de Genética Médicay
Molecular, Hospital Universitario La Paz,
Madrid, Espaia

Director Cientifico del CIBERER- Centro de
Investigacion Biomédica en Red de
Enfermedades Raras, ISCIll, Madrid,
Espana.

Sanitas A

Dr. Javier Suela Rubio

Director Técnico Area Genética - Sanitas

Presidente de |la Asociacion Espafiola de
Diagnostico Prenatal

salmana
q WEST OF SCOTLAND
m CENTRE FOR

GENOMIC MEDICINE

Dra. Irene Esteban Marcos

Asesora genética en West of Scotland
Centre for Genomic Medicine, Glasgow, UK

V1)

Dr. Jordi Rosell Andreo

Responsable Genética Clinica Hospital
Juaneda Miramar, Asesor del Area de
Genética de VI Mallorca,

Asesor de Comité Nacional de
Reproduccion Humana Asistida.
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Universidad de E U N E (Z
Vitoria-Gasteiz

Profesorado

SJD

Sant Joan de Déu
Barcelona - Hospital

Dra. Encarnacion Guillén

Jefa de area de Genética y directora
estratégica de Unicas en el Hospital Sant
Joan de Déu

Presidenta de la Asociaciéon Espanola de
Genética Humana (AEGH)
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Sofia M. Alvarez Rios

Graduada en Biotecnologia con Mdaster en
Educacidon y en Neurociencias.
Coordinadora de Proyectos en Genotipia
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Dra. Amparo Tolosa

Doctora en Biologia
Coordinacién editorial y Direccidon
Cientifica en Genotipia
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L r e

TEma

Dr. Carlos Hernéndez Pérez

Doctor en Neurociencias por la
Universidad de Salamanca. Investigador
postdoctoral en el Laboratorio de
Plasticidad Neuronal y Neurorreparacion
del Instituto de Neurociencias de Castilla y
Ledn. Universidad de Salamanca.







