GENETICA CLINICA Y MEDICINA PERSONALIZADA

Programacion semanal

En la programacion semanal te presentamos un reparto del trabajo de la asignatura a lo largo de las
semanas del cuatrimestre.

Semana 1

Semana 2

CONTENIDO TEORICO

EVENTOS
(10 puntos)

Médulo 1. Introduccién a la genémica clinica

Tema 1. Genoma humano

1.1. Proyecto genoma humano

1.2. Evolucion de las tecnologias de secuenciacion

1.3. La carrera entre las iniciativas publica y privada
Tema 2. Genética clasica

2.1. Cromosomas

2.2. Tipos de herencia (dominante, recesiva, ligada al sexo y
relaciones filogenéticas)

2.3. Pedegris

2.4. Alelos, homocigosis, haplotipo

Tema 3. Introduccién a las enfermedades genéticas
3.1. Enfermedades mendelianas

3.2. Enfermedades raras

3.3. Enfermedades complejas

3.4. Susceptibilidades genéticas

Tema 4. Tipos de mutaciones

4.1. Variantes puntuales

4.2. Variantes estructurales

4.3. Aneuploidias

Médulo 1. Introduccién a la genémica clinica

Tema 5. Introduccién a las 6micas

5.1. RNA-seq aplicado a la estimacion de expresién de
proteinas

5.2. Micro RNAs

5.3. RNA largos no codificantes

Tema 6. Epigenética

6.1. Influencia del medio ambiente

6.2. Técnicas de secuenciacién del epigenoma
6.3. Papel de la epigenética en la salud

Tema 7. Microbioma

7.1. Técnicas de secuenciaciéon del microbioma
7.2. Papel del microbioma en la salud

7.3.Viroma en salud y enfermedad

Tema 8. DNA mitocondrial

8.1. Genética del ADN mitocondrial

8.2. Enfermedades asociadas al ADN mitocondrial

Programacion semanal

Se puntuara la asistencia a una
clase presencial virtual por
modulo
(0,5 puntos cada una)

Foro: Introduccion a la

gendmica clinica
(0,5 puntos)
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GENETICA CLINICA Y MEDICINA PERSONALIZADA

EVENTOS

CONTENIDO TEORICO
(10 puntos)

Médulo 2. Tecnologias de produccién de secuencias y
manejo de datos genéticos

Tema 1. Técnicas de secuenciacion
1.1. Arrays
1.2. Secuenciacién de ultima generacién-lllumina
Tema 2. Procesamiento de datos crudos
2.1. FASTQ
2.2. Control de calidad de datos crudos
Semana 3 2.3. Trimming (recortes de secuencias)
Tema 3. Alineamientos
3.1. SAM/BAM
3.2. Postprocesamiento de alineamientos
3.3. Control de calidad
Tema 4. Identificacion de variantes
4.1.VCF
4.2. Anotacion
4.3. Visualizacion
4.4, Variaciones de novo
4.5. Variaciones estructurales
Médulo 2. Tecnologias de produccién de secuencias y
manejo de datos genéticos

Foro: Tecnologias de producciéon
de secuencias y manejo de
datos genéticos
(0,5 puntos)

Tema 5. Filtrado de variantes
5.1. Anadlisis de pedegris
5.2. Frecuencia de variantes
5.3. Patogenicidad de variantes
Tema 6. Priorizacién
Semana4  6.1. Andlisis de fenotipos
6.2. Exomiser
6.3. Interpretacion médica
Tema 7. Interpretacion de informes de diagnéstico
7.1. Interpretacion y calculo del riesgo genético
7.2. Proveedores de informes clinicos
7.3. Practica de interpretacién de genomas
Tema 8. Acceso y conocimiento de datos
8.1. Repositorios de datos
8.2. Datos de proyectos internacionales
Médulo 2. Tecnologias de produccion de secuencias y
manejo de datos genéticos

Tema 9. Gendmica en la nube

9.1. Proveedores de nube

9.2. Plataformas

Tema 10. Biologia de sistemas

10.1. Técnicas high-throughput

10.2. Biologia integrativa

Tema 11. Bioinformaética y biologia computacional
11.1. Algoritmos y computacién

Tema 12. Data mining

12.1. Algoritmos de clasificacion no supervisados

Semana 5
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GENETICA CLINICA Y MEDICINA PERSONALIZADA

CONTENIDO TEORICO

Médulo 3. Aplicacién al diagnéstico, prediccién de
enfermedades y terapias personalizadas

Tema 1. Bases de datos para la interpretacion genémica

1.1. ClinVar/ClinGen

1.2. DECIPHER/Match Exchange

Tema 2. Inteligencia artificial aplicada a la medicina
Semana6  gendémica

2.1. Algoritmos para prediccion del riesgo de enfermedades

2.2. VAAST

Tema 3. Analisis de redes para correlacionar enfermedad

y farmacos

Tema 4. Enfermedades raras

4.1. Terminologia

4.2. Anomalias congénitas

4.3. Diagnéstico mediante técnicas de secuenciacion

Médulo 3. Aplicacién al diagnéstico, prediccién de

enfermedades y terapias personalizadas

Tema 5. Cancer
5.1. Heredabilidad del cancer
5.2. Predisposicién al cancer hereditario
Tema 6. Bases moleculares del cancer, técnicas de
diagnéstico, pronéstico y seguimiento
6.1. Oncogenes
Semana 7 6.2. DNA tumor sequencing
6.3. Biopsia liquida
Tema 7. Trastornos metabélicos
7.1. Obesidad y sindrome metabdlico
7.2. Diabetes
7.3. Hiperuricemia y gota
Tema 8. Riesgo cardiovascular
8.1. Cardiopatia isquémica: infarto de miocardio
8.2. Accidente vascular cerebral
8.3. Tromboembolismo venoso
8.4. Hipertension arterial

Programacion semanal

EVENTOS
(10 puntos)

Foro: Aplicacion al diagnostico,
prediccién de enfermedades y
terapias personalizadas
(0,5 puntos)
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GENETICA CLINICA Y MEDICINA PERSONALIZADA

EVENTOS

CONTENIDO TEORICO
(10 puntos)

Médulo 3. Aplicacién al diagnéstico, prediccién de
enfermedades y terapias personalizadas

Tema 9. Nutrigenética y estilo de vida

9.1. Papel de la dieta en la prevencién de enfermedades
9.2. Optimizacién de habitos fisicos para una vida mas sana
Tema 10. Enfermedades neuroldgicas

10.1. Demencias

10.2. Parkinson y ataxias

10.3. Trastornos neuromusculares

Tema 11. Enfermedades psiquiatricas

11.1. Espectros del autismo

11.2. Esquizofrenias

11.3. Depresiones

Tema 12. Enfermedades autoinmunes

12.1. Enfermedad inflamatoria intestinal: chron y colitis
ulcerosa

12.2. Celiaquia

12.3. Psoriasis

12.4. Lupus

12.5. Artritis reumatoide

Médulo 3. Aplicacién al diagnéstico, prediccién de
enfermedades y terapias personalizadas

Semana 8

Tema 13. Infertilidad y trastornos genéticos de la
sexualidad

13.1. Causas genéticas de infertilidad

13.2. Estados intersexuales

Tema 14. Diagnéstico prenatal

14.1. Preimplantatorio

14.2. Postimplantatorio

Tema 15. Diagnéstico del recién nacido

15.1. Secuenciacion

15.2. Metabolopatias

15.3. Integracién de predicciones a largo plazo
Tema 16. Aplicaciones forenses y de ascendencia
16.1. Contribucién étnica

16.2. Susceptibilidad a enfermedades condicionadas por el
origen étnico

16.3. Secuenciacion del ADN en criminologia

Semana 9
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GENETICA CLINICA Y MEDICINA PERSONALIZADA

EVENTOS
(10 puntos)

CONTENIDO TEORICO

Médulo 3. Aplicacién al diagnéstico, prediccién de
enfermedades y terapias personalizadas

Tema 17. Farmacogendmica

17.1. Optimizacién de tratamientos basados en el genoma
(quimioterapia para cancer: tamoxifeno, 5-fluorouracilo,
irinotecan)

Semana 10 17.2. Prevencién de reacciones adversas (HLA y abacavir)
17.3. Ajuste de dosis/susceptibilidad a la toxicidad
(anticoagulantes, antiagregantes, antidepresivos,
benzodiacepinas, anestésicos)

Tema 18. Terapia génica-edicion genética
18.1. CRISPR/Cas9

18.2. C-ART

Tema 19. Vacunas sintéticas

19.1. Prevencion de brotes epidémicos

Test moédulo 1
(1,5 puntos)

Test moédulo 2

Semana 11 . .
ana Semana de autoevaluacién (1,5 puntos)
Test moédulo 3
(1,5 puntos)
Semana 12

Semana de autoevaluacion
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GENETICA CLINICA Y MEDICINA PERSONALIZADA

EVENTOS

CONTENIDO TEORICO
(10 puntos)

Médulo 4. Implicaciones éticas, legales y sociales

Tema 1. Hallazgos incidentales

1.1. Paternidad

1.2. Predisposicion genética a otras enfermedades no

estudiadas

1.3. Genes del American College of Medical Genetics and

Genomics

Tema 2. Comunicacion de resultados

2.1. Evaluacioén del riesgo genético en familiares Foro: Implicaciones éticas,
2.2. Coleccion de datos legales y sociales
2.3. Creacién de un plan de accién (0,5 puntos)
Tema 3. Asesoramiento genético

3.1. Confidencialidad

3.2. Confirmacién de diagnéstico

3.3. Habilidades de comunicacién y trasmisiéon de informaciéon

Tema 4. Estudios genéticos y terapia génica en embriones

y fetos

4.1. |dentidad humana desde la fecundacion

4.2. Diagnéstico genético preimplantacional

4.3. Modalidades de terapia génica intrauterina: talasemia,

atrofia muscular espinal, retinopatias, etc.

Médulo 4. Implicaciones éticas, legales y sociales

Semana 13
02/09/2019 -
06/09/2019

Tema 5. Regulacién internacional

5.1. Global Alliance for Genomics and Health

5.2. European Society for Human Genomics

5.3. American College for Medical Genetics and Genomics
Tema 6. Privacidad y seguridad

6.1. Consentimiento para la prueba genética

6.2. Estudios genéticos en menores de edad

6.3. Acceso y gestion de datos

6.4. Tecnologias para proteccién de datos (blockchain)
Tema 7. Eugenesia

7.1. Usos y abusos de la seleccion genética

7.2. Consecuencias para la descendencia

Tema 8. Transhumanismo

8.1. Implantes, trasplantes-ciborgs

8.2. Regeneracion de tejidos y érganos

8.3. Drogas de perfeccionamiento fisico y mental

Semana 14
09/09/2019 -
13/09/2019

Médulo 4. Implicaciones éticas, legales y sociales
Semana 15

16/09/2019 -

50/09/2019 Tema 9. Genémica, evolucién y enfermedades

Tema 10. Futuro de la medicina genémica y de precisién
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GENETICA CLINICA Y MEDICINA PERSONALIZADA

CONTENIDO TEORICO FVENTOS
(10 puntos)
Semana 16 Test médulo 4
23/09/2019 - Semana de autoevaluacion (1,5 puntos)
27/09/2019
NOTA

Esta Programacién semanal puede ser modificada si el profesor lo considera oportuno para el
enriquecimiento de la asignatura.
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