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Introduccion

La interpretacion de la informacidon genética es clave para el avance de la
Medicina Personalizada y la toma de decisiones clinicas. En este contexto, se
hace evidente la necesidad de profesionales especializados en andlisis de
datos gendmicos, elaboracidon de informes y comunicacion efectiva con los
pacientes. El Curso Universitario de Especializacion en Diagnésticoy
Asesoramiento Genético ofrece al alumno una visién integral del diagnéstico
genético, desde sus primeras fases hasta la comunicacion y asesoramiento
genético del paciente.

Durante el programa, el alumno aprenderd técnicas clave para la deteccidn y
clasificacion de variantes genéticas, a través de ejemplos prdacticos que le
ayudardn a interiorizar las bases de la bioinformatica aplicada al diagndstico
genético. Ademas, recibird una formacion completa en los procesos que se
llevan a cabo durante un andlisis genético y aprenderd a interpretar sus
resultados, de cara a informar a otros profesionales y asesorar a los propios
pacientes y sus familiares.

Como parte de la formacidn, el alumno también adquirird competencias y
herramientas esenciales para ejercer el papel de asesor genético, como el
modelo BRIDGE para el andlisis del modelo relacional de cada paciente. Por
altimo, explorard los Ultimos avances en inteligencia artificial (1A) y Ciencia de
Datos aplicados al diagndstico genético.
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Objetivos

S

Andlisis Genético en el
Entorno Clinico

Explora los procesos clave que se
realizan en un laboratorio de genética

clinica y su aplicacion en el
diagnostico.

Resultados:
del Dato al Informe

Aprende a interpretar resultados
gendmicos y d elaborar informes
clinicos precisos y bien
fundamentados.

01
1©UQ

Inteligencia Artificial y
Datos Gendomicos

Descubre como la inteligencia artificial
y la ciencia de datos estan
revolucionando el diagndstico
genético
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Herramientas Bioinformaticas
para el Diagnostico Genético

Obtén herramientas bioinformaticas
para la identificacion, anotacion y
clasificacion de variantes genéticas.

o

Interpretacion Avanzada de
Andlisis Gendmicos

Desarrolla habilidades para
comprender y evaluar informes

genéticos con precision.

Competencias en
Asesoramiento Genético

Mejora tus habilidades para la
comunicacion de resultados genéticos

a pacientes y familiares
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A quién

Universidad de E U N E (Z
Vitoria-Gasteiz

va dirigido

Médicos y facultativos
de diferentes especialidades

Oncologos, pediatras, ginecologos y otros
especialistas que quieran conocer mejor
el diagnostico y asesoramiento genético,
asi como los Ultimos avances en analisis
geneético.

Estudiantes de Ciencias
de la Salud

Estudiantes de Biologiqg, Biotecnologiaq,
Bioquimica, Farmacia y otras carreras
afines que quieran dedicarse al

diagndstico y asesoramiento genético
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Profesionales clinicos y
sanitarios

Genetistas, bidlogos, biotecndlogos,
bioguimicos, enfermeros y otros
profesionales que deseen profundizar en
en el andlisis y asesoramiento genético

o
Le

Técnicos de laboratorio

Titulados en FP Superior en Laboratorio
Clinico y Biomédico, Anatomia Patologica
y Citodiagnostico y otras titulaciones que
quieran adquirir competencias
avanzadas en diagnostico genético e
interpretacion de datos.

Profesionales bioinformaticos y
analistas

Profesionales que trabajan con grandes
volimenes de datos gendmicos y que
quieran mejorar sus habilidades en
interpretacion y diagndstico genético

Profesionales de empresas del
sector

Empleados o colaboradores de
empresas de diagndstico genético,
farmacogenético o que desarrollen
tecnologias aplicadas a la salud, que
busquen actualizarse en las dltimas
herramientas diagndsticas.
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Temario

Te presentamos los 5 médulos del Curso Universitario de Especializacion en Diagnostico y
Asesoramiento Genético. Esta formacion estd disefiada para ofrecerte un conocimiento especializado
y prdctico sobre los procesos implicados en el andlisis genético, su interpretacion y su comunicacion
al paciente y sus familiares. Incluye un Mdodulo final sobre la Inteligencia Artificial como herramienta en
el manejo de datos gendmicos y en el diagndstico genético.

.
MODULO 1
Bioinformatica y Categorizacion de Variantes Génicas
| 1.1Introduccidon a la Bioinformatica Aplicada al Diagndéstico Genético: alineamiento de lecturas
y deteccidon de variantes
| 1.2 Introduccidon a la Bioinformatica Aplicada al Diagnoéstico Genético: anotacion de variantes
y estudio de cobertura
| 1.3 Ejemplo Practico de BUusqueda de Variantes Patogénicas en el GEn BRCAI
| 1.4 Criterios de Patogenicidad
| 1.5 Aplicacién Practica de la Clasificacion de Variantes |
| 1.6 Aplicacién Prdctica de la Clasificacidon de Variantes |l
| 1.7 Categorizacion Especifica de las Variaciones en el NUmero de Copia |
| 1.7 Categorizacion Especifica de las Variaciones en el NUmero de Copia i
MODULO 2
Fases de un Andlisis Genético en el Laboratorio de Genética Clinica
| 2.1 Procesos Pre Analiticos
| 2.2 Procesos Analiticos
| 2.3 Procesos Post Analiticos
MODULO 3
Interpretacion de Resultados
| 3.1Elaboracion de Informes para los Profesionales Sanitarios
| 3.2 Interpretacion de Informes Genéticos
| 3.3 El Ciclo del Diagnoéstico Genético: del paciente al informe y del informe al paciente
| 3.4 El Laboratorio de Genética
N
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Temario

Te presentamos los 5 médulos del Curso Universitario de Especializacion en Diagnostico y
Asesoramiento Genético. Esta formacion estd disefiada para ofrecerte un conocimiento especializado
y prdctico sobre los procesos implicados en el andlisis genético, su interpretacion y su comunicacion
al paciente y sus familiares. Incluye un Mdodulo final sobre la Inteligencia Artificial como herramienta en
el manejo de datos gendmicos y en el diagndstico genético.

/
MODULO 4

Asesoramiento Genético

| 4.1 Asesoramiento Genético y Comunicacion de Resultados
| 4.2 Importancia del Profesional en Interpretacion y Comunicacion de Resultados
| 4.3 CoOmo Comunicar en Genética: Modelo BRIDGE
| 4.4 Casos Clinicos en Distintas Areas del Asesoramiento Genético
| Caso 1. Asesoramiento Genético en Cardiogenética
| Caso 2. Asesoramiento Genético y Derecho a No Saber

| Caso 3. Asesoramiento Genético y VUS-Incertidumbre
| Caso 4. Paneles en Cadncer Hereditario: Cadncer de Mama

| Caso b. Cdncer de Mama Hereditario: Mutaciones en ATM

| Caso 6. Sindrome de Li-Fraumeni

MODULO 5
Inteligencia Artificial y Datos Gendomicos

| 5.1 Introduccidon a la Inteligencia Artificial y al Aprendizaje Automatico y Aprendizaje Supervisado

| 5.2 Aprendizaje No Supervisado y Aprendizaje Profundo (Deep Learning)
| 5.3 Herramientas Basadas en IA para el Diagndstico Genético

| 5.3 Herramientas Basadas en IA para el Diagnodstico Genético

| 5.4 Inteligencia de Datos, Modelos de Aprendizaje y Tipos de IA

| 5.5 Aplicaciones: Analizar Datos, Patrones y Tendencias

| 5.6 IA en Medicina Personalizada de Precision

| 5.7 Aplicaciones Especificas en Formacogenética y Farmacogenomica
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Profesorado

Para el disefio y la imparticion de este Curso Universitario de Especializacion hemos contado con
profesores expertos en genética clinica, bioinformatica, diagnoéstico molecular y asesoramiento
genético. Gracias a su experiencia, el alumno recibird una formacion aplicada a la realidad del

diagnostico y el asesoramiento genético

Dr. Jorge Amigo Lechuga Dr. Julio Rodriguez Lopez Dr. Antoni Martinez Monseny

Responsable de la Unidad de Adjunto de Laboratorio de Diagndstico Pediatra y médico adjunto de Genética
Bioinformatica Genético Clinica en el Hospital Sant Joan de Déu de
Fundacioén Publica Galega de Medicina Fundacidn Publica Galega de Medicina Barcelona
Xendémica (Santiago de Compostela) Xendémica (Areas de Neuropediatria y

Oncohematologia Molecular (germinal y

somdtica), Sindromes Autoinflamatorios e

Inmunodeficiencias).

Sonia Gonzdlez Alvaredo Dra. Raquel Rodriguez Lopez Dr. Francesc Palau Martinez

Profesor de Investigacion CSIC

Jefe de Servicio del Instituto Pediatrico de
Enfermedades Raras (IPER)

Jefe de Grupo del Institut de Recerca SJD
y CIBERER

Hospital Sant Joan de Déu Universitat de
Barcelona

Genomic Software Development Project Facultativo Especialista en el Area de
Coordinator en Health in Code Laboratorio de Genética
Servicio de Andlisis Clinicos del Centro de
Diagnéstico Biomédico e Imagen (CDBI)
del Consorcio Hospital General Valencia
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Profesorado

Para el disefio y la imparticion de este Curso Universitario de Especializacion hemos contado con
profesores expertos en genética clinica, bioinformatica, diagnoéstico molecular y asesoramiento
genético. Gracias a su experiencia, el alumno recibird una formacion aplicada a la realidad del

diagnostico y el asesoramiento genético

Beatriz Bustillo Ramirez Dra. Irene Esteban Marcos Dra. Gisella Ufg@l Reig

Genetic Counsellor en Guy’s and St Asesora Genética en West of Scotland Asesora Genética en Ninewells Hospital.
Thomas' NHS Foundation Trust Centre for Genomic Medicinel GIGSQOW, UK Dundee, Escocia

Dra. Dido Carrero Muiz Dra. Maria Isidoro Garcia

Postdoctoral researcher at Bioinformatics Jefe de Servicio de Andlisis Clinicos y

Unit Bioquimica Clinica del Complejo

Centro Nacional de Investigaciones Asistencial Universitario de Salamanca

Oncoldgicas (CNIO). Madrid Coordinadora del Plan Estratégico de
Medicina Personalizada de Precision de
Castillay Ledn
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