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Introduccion

Este programa estd disenado para cubrir las necesidades y carencias
detectadas en la prdctica clinica y en los laboratorios del panorama
clinico actual, para la prevencion, diagndstico y tratamiento de
enfermedades neuroldgicas y neuropsiquidtricas. A través de las
diferentes ponencias, impartidas por profesionales de reconocido
prestigio del ambito sanitario, adquirirds una vision global de la
neurogenética, desde un punto de vista aplicado al panorama de la
Medicina actual.

Los moddulos transversales comenzardn con una aproximacion a la
genética clinica como herramienta y catalizador de la Medicina de
Precision. Posteriormente profundizaremos en las principales técnicas
omicas y en el estudio del genoma humano y contextualizaremos Ilas
variantes génicas, las herramientas de las que disponemos para
analizarlas e interpretarlas y su aplicacion directa a la clinica.
Explicaremos también fundamentos de farmacogenética y para cerrar
daremos una vision global de las nuevas terapias y cOmo estas encajan
dentro del paradigma de la medicina de precision.

En el modulo de especialidad estudiaremos con detalle los distintos
grupos de enfermedades neuroldgicas, clasificadas por tipo de trastorno
vy afectacién (epilepsias, trastornos del movimiento, enfermedades
neuromusculares, etc.). proporcionando herramientas clinicas de utilidad.
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Objetivos

S

Lenguaje y las Aplicaciones
de la Genética Médica

Fundamentos de la Genética
y su Marco Legal

Familiarizate con el lenguaje de la
genética médicaq, identifica variantes
génicas y aprende a aplicarlo en el
ambito clinico

Comprende la base cientifica de la
genética y aplica las normativas
éticas y legales para manejar datos
personales de forma segura

= o

Habilidades
en Diagnostico Molecular

Genética en
la Practica Clinica

Profundiza en las técnicas avanzadas
de diagndstico molecular, como la
Secuenciacion NGS y otras tecnologias
aplicadas al andlisis genético

=
Categorizacion de
Variantes génicas

Conoce, identifica y aprende @
manejar los distintos tipos de
variantes génicas

genotipia.com

Analiza las principales aplicaciones de
la genética en la prdctica clinica, para
el diagndstico, la prevencion y el
tratamiento de enfermedades

Neurogenética desde una

Perspectiva Clinica y Diagnéstica

Profundiza en el diagndstico,
tratamiento y aspectos clave de las

enfermedades neuroldgicas
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A quién
va dirigido

Médicos neurdlogos, psiquiatras y generalistas Médicos y facultativos de otras especialidades
Especialistas que desean actualizarse en el diagndstico Profesionales de areas como andlisis clinico, bioquimica clinica
genético, la prevencion y los nuevos tratamientos para el y otras especialidades de precision que buscan incorporar la
manejo de pacientes con enfermedades neuroldgicas y genética como herramienta clave en su labor.

neuropsiquidtricas.

Profesionales sanitarios e industria Investigadores y graduados en ciencias de la
farmacéutica salud

Personal sanitario, asi como profesionales del diagndstico Genetistas, bidlogos, bioquimicos, biotecndlogos y otros
genético y la industria farmacéuticaq, interesados en aplicar investigadores en dreds biomédicas que deseen profundizar
los avances genéticos al desarrollo de soluciones en la genética para innovar en el dmbito clinico y cientifico.

diagndsticas y terapéuticas.

genotipia.com



UNIVERSITAT
POLITECNICA
DE VALENCIA

QCNOTIPIQ il |

Temario

Te presentamos los 9 médulos del Diploma de Experto Universitario en Neurogenética. Esta formacion
estd disenada para ofrecerte un conocimiento especializado y practico sobre la genética médica, con
un enfoque particular en su aplicacion al diagnostico y el manejo de las enfermedades neurolégicas. A
través de un recorrido estructurado, aprenderds desde los fundamentos de la genética hasta su
integracion en la medicina personalizada, complementado con herramientas avanzadas como la
bioinformatica y el uso de biomarcadores.

/
MODULO 1

Introduccidn a la medicina personalizada de precision

| 1.1 Aproximacioén conceptual. De Hipbécrates a Obama

| 1.2 Situacidn Internacional. Posicionamiento de las grandes economias mundiales
| 1.3 Marco Nacional. La ponencia del Senado

| 1.4 Enfoques Autonémicos. Situacion actual

| 1.5 El nuevo paradigma de las Especialidades de Precision

MODULO 2
La genética clinica en la medicina personalizada de precision

| 2.1 El Genoma humano y la estructura del ADN

| 2.2 Variantes Génicas

| 2.3 Herencia y tipos de Herencia

| 2.4 Abordaje Clinico, arbol genealdgico Historia Clinica y Exploracion Fisica.

| 2.5 Gestidon de datos. Aspectos éticos y legales

MODULO 3
Impacto de las dmicas mds relevantes en clinica

| 3.1 Desvelando el papel de la Biologia de Sistemas
| 3.2 Genbmica y Metagendmica

| 3.3 Epigendmicay Transcriptémica

| 3.4 Protedmica

| 3.5. Metaboldmica y otras aproximaciones

-
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Temario

Te presentamos los 9 médulos del Diploma de Experto Universitario en Neurogenética. Esta formacion
estd disenada para ofrecerte un conocimiento especializado y practico sobre la genética médica, con
un enfoque particular en su aplicacion al diagnostico y el manejo de las enfermedades neurolégicas. A
través de un recorrido estructurado, aprenderds desde los fundamentos de la genética hasta su
integracion en la medicina personalizada, complementado con herramientas avanzadas como la
bioinformatica y el uso de biomarcadores.

-z N\
MODULO 4

El genoma humano

| 4.1 Evolucién metodolbégica del Andlisis Gendémico

| 4.2 Estrategias de secuenciacion del ADN y protocolos

| 4.3 Plataformas de Secuenciacidon Masiva y aplicaciones

| 4.4 El estudio de variaciones en el nimero de copia. Hacia el Genoma Optico

| 4.5 Andlisis del Genoma Humano en la practica clinica

MODULO 5
Categorizacion de variantes genéticas

| 5.1 La Bioinformdatica en la busqueda de la causa de la enfermedad
| 5.2 Andlisis de datos genémicos

| 5.3 Criterios de patogenicidad

| 5.4 Aplicacion prdactica de la clasificacidon de variantes

| 5.5 Categorizacion especifica de las variaciones en el nUmero de copid

MODULO 6
Interpretacion de resultados y asesoramiento genético

| 6.1El ciclo del diagnoéstico genético: del paciente al informe y del informe al paciente
| 6.2 Interpretacién de los resultados del Laboratorio

| 6.3 Elaboraciéon de informes para los profesionales clinicos

| 6.4 Interpretacion de informes genéticos

| 6.5 Comunicacion de resultados a los pacientes y asesoramiento genético

N Y
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Temario

Te presentamos los 9 médulos del Diploma de Experto Universitario en Neurogenética. Esta formacion
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.
MODULO 7
Farmacogendmica y Farmacogenética
| 7.1 La determinacién de la respuesta al tratamiento
| 7.2 Metabolizadores, Trasportadores y Receptores
| 7.3 Desde las Variantes Génicas a los Efectos Adversos
| 7.4 Andlisis Farmacogenético
| 7.5 Aplicando la Farmacogenética en la clinica
MODULO 8
Medicina personalizada de precision hacia las nuevas terapias
| 8.1 Nuevas estrategias en el desarrollo de Terapias Avanzadas
| 8.2 Terapia Celular
| 8.3 Terapia Génica
| 8.4 Las Nuevas Terapias en las Especialidades Clinicas
| 8.5 Nanomedicina
MODULO 9
Diagnéstico Genético en Enfermedades Neuroldgicas y Neuropsiquidtricas
| 9.1 Enfermedades Neuroldgicas: fenotipos simples y complejos, guia sobre coOmo elaborar hipotesis
moleculares a partir de la clinica
| 9.2 Epilepsia
| 9.3 Ataxias y Paraplesias
| 9.4 Trastornos del Movimiento
| 9.5 Enfermedades Neuromusculares: miopatias hereditarias
"
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Temario

Te presentamos los 9 médulos del Diploma de Experto Universitario en Neurogenética. Esta formacion
estd disenada para ofrecerte un conocimiento especializado y practico sobre la genética médica, con
un enfoque particular en su aplicacion al diagnostico y el manejo de las enfermedades neurolégicas. A
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-

MODULO 9
Diagnostico Genético en Enfermedades Neuroldgicas y Neuropsiquidtricas

| 9.6 Enfermedades Neuromusculares: neuropatias hereditarias
| 9.7 Demencias y Enfermedad de Neurona Motora

| 9.8 Laucodistrofias y ostras Laucoencefalopatias Hereditarias
| 9.9 Malformaciones Congénitas del Sistema Nervioso Central

| 9.10 Psiquiatria de Precisiéon
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Profesorado

Dr. Jose Gadea Vacas

Dra. Amparo Tolosa Montero

Investigador en el Instituto de Biologia
Molecular y Celular de Plantas (IBMCP).
Catedratico del Departamento de
Biotecnologia de |la Escuela Técnica
Superior de Ingenieria Agronémica y del
Medio Natural.,Universidad Politécnica de
Valencia

Dra. Pilar Nicolas

Investigadora Doctora Permanente.
Departamento de Derecho Publico.
Universidad del Pais Vasco. Vizcaya.

Dr. Adriel Latorre Pérez

Director del Departamento de Gendmica
en Darwin Bioprospecting Excellence S.L,
Paterna (Valencia)
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Dra. en Biologia por la Universidad de
Valencia y Directora Cientifica de
Genotipia

Dr. Enrique Galén

Dra. Purificacion Marin Reina

Catedratico de Pediatria y jefe de Servicio
de Pediatria del Hospital Materno Infantil
de Badajoz. Director del Departamento de
Ciencias Biomédicas Facultad de
Medicing, Universidad de Extremadura.

Dr. José Luis Garcia

Dept. Fisiologia. Facultat de Medicina i
Odontologia. Instituto de Investigacion
Sanitaria INCLIVA. CIBER de Enfermedades
Raras-ISCIIl.

Responsable Consulta Dismorfologia y
Asesoramiento Genético-Reproductor
Médico adjunto de pediatria en el Hospital
Universitario y Politécnico La Fe de
Valencia

Dra. Maria Penad Chilet

Bioinformatico Senior Plataforma de Big
Dataq, Ai, Bioinformatica y Bioestadistica

Instituto de Investigacion Sanitaria La Fe
(lISLaFe)

Dr. Manuel Sdnchez del Pino

Profesor Titular de la Universidad de
Valencia. Departamento de Bioguimica y
Biologia Molecular
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Profesorado

Dr. Fernando Andrade Lodeiro Dra. Raquel Rodriguez Lopez Dra. Maria Isidoro

Responsable de Metabolémica en el IIS Facultativo Especialista en el Area de Jefe de Servicio de Andlisis Clinicos y
BIOBIZKAIA Laboratorio de Genética. Servicio de Bioquimica Clinica del Complejo
Andlisis Clinicos del Centro de Diagnostico Asistencial Universitario de Salamanca
Biomédico e Imagen (CDBI) del Consorcio Coordinadora del Plan Estratégico de
Hospital General de Valencia Medicina Personalizada de Precision de
Castillay Ledn

Dra. Carmen Alaez Dr. Ivo Gut Dra. Maria José Calasanz

Jefa del Laboratorio de Diagnostico Director del Centro Nacional de Andlisis Catedratica de Genética en la
Gendmico del Instituto Nacional de Gendmico, Barcelona. Universidad de Navarra. Directora del

Medicina Gendmica, Ciudad de México, Servicio de Andlisis Genéticos y Co-
México. Directora Cientifica en CIMA Lab

diagnostics.

Dra. Lucia Pérez Carbonero Dr. Oscar Pastor Dr. Antoni Martinez Monseny

Analista NGS/Genética Molecular. Catedrdtico del Departamento de Pediatra y genetista clinico, Servicio de
Unidad de Referencia Regional de Sistemas Informaticos y Computacion en Medicina Genética, Hospital Sant Joan de
Enfermedades Raras DIERCyL, Complejo la UPV. Director de Internacionalizacion y Deu de Barcelona.
Asistencial Universitario de Salamanca. Transferencia del Instituto de

Investigacion VRAIN de la Universidad

Politécnica de Valencia.
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Profesorado

Dr. Julio Rodriguez

Dr. Francesc Palau

Adjunto de laboratorio de diagndstico
genético en la Fundacién Pdblica Galega
de Medicina Xendmica. Dr. en Medicina
Molecular en la Universidad de Santiago
de Compostela.

Dra. Maria José Herrero

Investigadora del grupo de
farmacogenética en el hospital
universitario y politécnico La Fe de
Valencia y profesora en el departamento
de farmacologia de la Universidad de
Valencia.

Dra. Olalla Maronas

Investigadora postdoctoral en el grupo de

Medicina Xendmica, Universidad de
Santiago de Compostela, Fundaciéon
PUblica Galega de Medicina Xendmica.

genotipia.com

Profesor de Investigacion CSIC, Jefe del
Servicio de Medicina Genética. Director
del Instituto Pedidtrico de Enfermedades
Raras (IPER). Jefe de Grupo Institut de
Recerca SJD y CIBERER. Hospital Sant Joan
de Déu. Universitat de Barcelona.

Dra. Mercé Brunet

Beatriz Bustillo

Jefe de la Unidad de Farmacologia y
Toxicologia del Hospital Clinic de
Barcelona.

Dr. Alberto Ocana

Director programa START, fase | de
investigacion preclinica. Hospital

Fundacion Jimenez Diaz. Jefe de la Unidad

CRIS de Terapias Experimentales del
Hospital Clinico San Carlos. Profesor

honorario de la Universidad Complutense

de Madrid.

Genetic counsellor en Guy's and St
Thomas' NHS Foundation Trust.

Dr. David Heredero

Laboratorio de Genética Molecular y
Farmacogenética, DIERCyL, CSUR. Servicio
de Andlisis Clinicos y Bioguimica Clinicaq,
Hospital Universitario de Salamanca.

Dr. Antonio Pérez - Martinez

Jefe de Servicio de Hemato-Oncologia
Pediatria del Hospital Universitario La Paz.
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Profesorado

Dr. JesUs Fuentes Antrdas Dr. Carlos Alonso Dra. Celia Oreja

Unidad de Terapias Experimentales, NEXT Profesor titular de Universidad, Facultad Jefa de Servicio de Neurologia en el
Oncology Madrid. Servicio de Oncologia de Farmaciag, Universidad de Castilla-La Hospital Clinico San Carlos de Madrid.
Médica Mancha. Responsable de la Unidad

nanoDrug, Centro Regional de

Investigaciones Biomédicas.

Dra. Marta Cérdoba Dr. Angel Aledo Dra. Victoria Zubiri

Responsable Equipo de Neurologia Epilepsy & Neurogenetics Unit - Vithas Investigadora del Grupo de Neurociencias
HealthinCode Madrid Neuroscience Institut, La Milagrosa de Antioquia, Universidad de Antioquia,
University Hospital & Aravaca University Medellin, Colombia
Hospital.

Dr. Borja Cabal Dra. Alba Navarro Dr. Javier Simon

Neurologist at Vithas Madrid PhD. Analista especialista en el Area de Genetic Diagnosis Specialist Analyst en
Neuroscience Institute La Milagrosa & Neurologia de Healthincode. Health in Code

Aravaca University Hospitals
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Profesorado

Dr. Victor Gomez Dra. Laura Martinez Dr. Marcelo Kauffman

Coordinador de la Unidad Integral en Unidad de Enfermedades Unidad de Neurogenetica, Hospital JM
Trastornos del Movimiento. Departamento Neuromusculares Servicio de Neurologiq, Ramos Mejia, Buenos Aires-Argentina.
de Neurologia. Instituto de Neurociencias Hospital Universitario Clinico San Carlos,

Synaptia Vithas. Hospital Universitario Instituto de Investigacion Sanitaria San

Vithas La Milagrosa, Madrid. Carlos (IdISSC).

.eral Universita.
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Dr. Javier Gonzdlez Penas

Genética psiquidtrica - CIBERSAM GOl.
Hospital Gregorio Marandén - liISGM, School
of Medicine.
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