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Introduccion

El diploma de Experto Universitario en Genética y Neuropediatria estd
disenado para cubrir las necesidades y carencias detectadas en la
practica clinica actual, en las dreas relacionadas con la neuropediatriq,
como son la neurogenéticq, la genética pedidtrica y las enfermedades
raras.

Precisamente, este programa formativo surge de la particularidad de que
las tres especialidades clinicas que abarca estdn muy relacionadas entre
sl, puesto que la mayoria de las enfermedades neuroldgicas y pedidtricas
son enfermedades raras. Por tanto, es frecuente que los profesionales
que las manejan habitualmente necesiten conocimientos en todas estas
dreads.

A través de las diferentes ponencias, impartidas por profesionales de
reconocido prestigio del dmbito sanitario, los alumnos adquirirdn una
vision global de la genética en la neuropediatria, desde un punto de vista
aplicado al panorama de la Medicina actual.

Dirigido principalmente a Neuropediatras, Neurdlogos, Pediatras, Médicos
y Facultativos especialistas de andlisis clinicos, asi como a médicos de
otras especialidades, profesionales sanitarios, investigadores, bidlogos,
biogquimicos, biotecndlogos, etc.
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Objetivos

S

Fundamentos de la Genética
y su Contexto Techoldgico

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

=

Enfermedades Raras desde una
Perspectiva Clinica y Diagnostica

Profundiza en el diagndstico,
tratamiento y aspectos clave de
enfermedades raras.

S

Enfermedades Neurologicas
de Base Genética

Estudia las bases genéticas de
epilepsias, trastornos del movimientoy
enfermedades neuromusculares con
herramientas clinicas prdcticas.

genotipia.com

Lenguaje y las Aplicaciones
de la Genética Médica

Familiarizate con el lenguaje de la
genética médicaq, identifica variantes
génicas y evalua su uso clinico.

o

Genética y las Principales
Especialidades Médicas

Analiza la relacion entre genética y
patologias raras, neurolégicas y
pedidtricas.

Enfermedades Pediatricas y
su componente genética

Aprende las diferencias entre
patologias pedidtricas y adultas en
dreas como endocrinologiq,
inmunologia y cardiologia.
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Neurdlogos, Pediatras y Neuropediatras Médicos y facultativos de otras especialidades
Especialistas que desean actualizarse en el diagndstico Profesionales de areas como andlisis clinico, bioquimica clinica
genético deenfermedades y trastornos neuroldgicos y del y otras especialidades de precision que buscan incorporar la
neurodesarrollo y enfermedades pedidtricas. genética como herramienta clave en su labor.

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 dreas 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.
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Temario

Te presentamos los 5 médulos del Diploma de Experto Universitario en Genética y Neuropediatria. Esta
formacion estd disenada para ofrecerte un conocimiento especializado y prdctico sobre la genética
médica, con un enfoque particular en su aplicacion al diagndstico y manejo de enfermedades raras,
neuroldgicas y pedidtricas. A través de un recorrido estructurado, aprenderd@s 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.

a N\
MODULO 1

La genética clinica en la medicina personalizada de precision

| 11 El Genoma humano vy la estructura del ADN

| 1.2 Variantes Génicas

| 1.3 Herencia y tipos de Herencia

| 1.4 Abordaje Clinico, arbol genealdgico Historia Clinica y Exploracion Fisica.

| 1.5 Gestidn de datos. Aspectos éticos y legales.

MODULO 2
El diagndstico genético en las enfermedades raras

| 2.1 Diagnéstico de EERR.

| 2.2 Tratamiento de las enfermedades raras

| 2.3 Enfermedades Neuroldgicas

| 2.4 Enfermedades Cardioldgicas y Respiratorias

| 2.5 Enfermedades Endocrinoldgicas

| 2.6 Enfermedades Metabdlicas: EIM y enfermedades lisosomales
| 2.7 Enfermedades Digestivas, Renales y Urogenitales

| 2.8 Enfermedades Osteoesqueléticas. Displasias 6seas. Craneosinostosis

| 2.9 Enfermedades Oftalmoldgicas y ORL

| 2.10 Enfermedades Inmunoldgicas, Piel y Tejido Conectivo

MODULO 3
Diagndstico genético en enfermedades neuroldgicas y neuropsiquidtricas

| 3.1 Enfermedades neuroldgicas: fenotipos simples y complejos, guia sobre coOmo elaborar hipotesis
moleculares a partir de la clinica

N /
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/
MODULO 3

Diagnostico genético en enfermedades neuroldgicas y neuropsiquidtricas
| 3.2 Epilepsia

| 3.3 Ataxias y Paraparesias

| 3.4 Parkinson

| 3.5 Enfermedades Neuromusculares: miopatias hereditarias

| 3.6 Enfermedades Neuromusculares: neuropatias hereditarias

| 3.7 Demencias y enfermedad de neurona motora

| 3.8 Leucodistrofias y otras leucoencefalopatias hereditarias

| 3.9 Malformaciones Congénitas del Sistema Nervioso Central

3.10 Psiquiatria de Precision

MODULO 4
El diagndstico genético en las enfermedades pedidtricas

| 4.1 Trastornos del Neurodesarrollo y DI

| 4.2 Patologia prenatal, defectos congénitos

| 4.3 Genética clinica y Neonatologia

| 4.4 Cromosomopatias

| 4.5 Sindrome de sobrecrecimiento

| 4.6 Endocrinologia en Pediatria

| 4.7 Enfermedades Metabdlicas: EIM y enfermedades de depdsito

| 4.8 Impacto de la Genética en otras subespecialidades pediatricas |
(Cardiologia, Neumologia, Nefrologia y Digestivo)

| 4.9 Impacto de la Genética en otras subespecialidades pediatricas
(Inmunologia, ORL, Oftalmologia y Dermatologia)

| 4.10 Enfermedades Oncopediatricas

-
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/
MODULO 5

Seminarios de ampliacidon | Bioinformatica y Marcadores

| Seminario 1. La Bioinformatica en la basqueda de la causa de la enfermedad
| Seminario 2. Andlisis de datos gendmicos

| Seminario 3. Biomarcadores en tumores solidos

| Seminario 4. Marcadores Inmunoldgicos
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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.

Dra. Elena Aller

Doctora en Biologiq, Investigadora del
Instituto de Investigacion La Fe, Valencia.

genotipia.com

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. Juan Pablo Ochoa

Cardidlogo especialista en genética
cardiovascular, Hospital Puerta de Hierro.
Director de Cardiologia en Health in Code.
Cientifico visitante en CNIC.

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

Dra. Carmen Espinés

Laboratorio de Enfermedades Raras
Neurodegenerativas, Centro de
Investigacion Principe Felipe (CIPF) &
CIBER de Enfermedades Raras (CIBERER),
Valencia. Departamento de biotecnologiq,
Universitat Politecnica de Valenciaq,
Valencia

Dr. Agustin Pijierro Amador

Jefe de Seccidn en el Servicio de Medicina
Interna del Hospital Universitario de
Badajoz. Profesor asociado en la Facultad
de Medicina de la Universidad de
Extremadura.
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Dra. Regina Rodrigo Dra. Marta Cérdoba Dr. Angel Aledo

Socia fundadora de Biotech and Nutrition Neurdloga, experta en diagndstico Epilepsy & Neurogenetics Unit - Vithas
Research S.L. Jefa de la Unidad de genético de enfermedades neuroldgicas. Madrid Neuroscience Institut, La Milagrosa
Patofisiologia y Terapias para Desdrdenes University Hospital & Aravaca University
Visuales del Centro de Investigacion Hospital

Principe Felipe (CIPF). Profesora asociada

en la Universidad de Valencia

Dr. Victor Gomez Dr. Javier Simon Dra. Laura Martinez

Coordinador de la Unidad Integral en Genetic Diagnosis Specialist Analyst en Unidad de Enfermedades

Trastornos del Movimiento. Departamento Health in Code Neuromusculares Servicio de Neurologiq,
de Neurologia. Instituto de Neurociencias Hospital Universitario Clinico San Carlos,
Synaptia Vithas. Hospital Universitario Instituto de Investigacion Sanitaria San
Vithas La Milagrosa, Madrid. Carlos (1dISSC).

Dr. Borja Cabal Dra. Victoria Zubiri Dra. Alba Navarro

Neurologist at Vithas Madrid Investigadora del Grupo de Neurociencias PhD. Analista especialista en el Area de
Neuroscience Institute La Milagrosa & de Antioquiq, Universidad de Antioquiq, Neurologia de Healthincode.
Aravaca University Hospitals. Medellin, Colombia.
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Dr. Javier Gonzdlez Pefias Dra. Encarna Guillén Dr. Pablo Lapunzina

Genética psiquidtrica - CIBERSAM GOLl. Jefa de Seccidon de Genética Médica del Coordinador del Instituto de Genética
Hospital Gregorio Maraidn - liISGM, School Hospital Clinico Universitario Virgen de la Médica y Molecular (INGEMM) del Hospital
of Medicine. Arrixaca de Murciqg, Presidenta de la Universitario La Paz y Director Cientifico
Asociacion Espanola de Genética del CIBERER.
Humana.

Dr. Jordi Rosell Dr. Oscar Pastor Dra. Eloisa Jantus

Responsable Genética Clinica Hospital Catedratico del Departamento de Jefa del Laboratorio Oncologia Molecular
Juaneda Miramar, Asesor del Area de Sistemas Informaticos y Computacion en en la Fundacion de Investigacion del
Genética de IVI Mallorca, Asesor de la UPV. Director Hospital

Comité Nacional de Reproduccion de Internacionalizacidn y Transferencia Generadl de Valencia. Profesora titular en
Humana Asistida y Miembro del del Instituto de Investigacion VRAIN de la la Universidad Politécnica de Valencia.

Grupo de Investigacion IMPACT Genética. Universidad Politécnica de Valencia.

Dr. Rafael Sirera Pérez

Catedratico de Biologia Celular en el
Departamento de Biotecnologia de la
Universidad Politécnica de Valencia.
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