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PROGRAMA

Fundamentos de genA®©tica

1. Estructura del Genoma Humano

2. Conceptos bAisicos de genA©tica

3. Bases moleculares de la herencia

4. Patrones de herencia y Airbol genealA3gico

5. EstimaciA®n de riesgos genA©ticos

6. CitogenA©tica

7. SecuenciaciA3n de Aicidos nucleicos

8. AnAilisis de datos GenA3micos

9. Estudio de mRNA y miRNA en modelos in vitro de cAincer. CorrelaciA3n con cambios morfolA3gicos
10. AnAilisis de cA®©lula Anica

GenA®©tica clAnica

. Infertilidad y genA®©tica reproductiva

. GenA®mica de la receptividad endometrial

. DiagnA3stico PreimplantaciA3n

. Cribado genA®©tico preconcepcional: asesoramiento genA®©tico, recomendaciones profesionales y otros puntos a considerar
. DiagnA3stico Prenatal

. DiagnA3stico Prenatal no Invasivo o en ADN libre fetal

. GenA®©tica ClAnica

. ValoraciA3n de las alteraciones dismorfolA3gicas en las enfermedades genA®©ticas

. Enfermedades Raras

OCoONOULIEA WNH
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10. GenA®©tica de las enfermedades neurosensoriales

11. GenA©tica de enfermedades raras neurodegenerativas
12. GenA®©tica de las cardiopatAas

13. Manejo clAnico genA®©tico de la discapacidad intelectual
14. Medicina Personalizada de PrecisiA3n

15. La ediciA®n genA®©tica hoy en dAa: A©Xxitos, retos y limitaciones
16. Manejo clAnico integral de casos genA®©ticos complejos
17. FarmacogenA®©tica

18. DiagnA3stico genA©tico en OncohematologAa

19. SAndromes de cAincer hereditario

20. OncologAa

21. GenA®tica de las enfermedades complejas.

Asesoramiento genA®©tico

1. Aspectos A©ticos y legales de las enfermedades genA®©ticas

2. Habilidades de comunicaciA3n y asesoramiento

3. ObtenciA3n de la historia mA®©dica familiar: la primera herramienta para el asesoramiento genA®©tico
4. Riesgos de recurrencia y asesoramiento genA©tico reproductivo

5. Asesoramiento genA©tico de la pareja infA©rtil

6. InterpretaciA3n de resultados de anAilisis genA©ticos

7. InvestigaciAn traslacional en enfermedades genA®©ticas sin diagnA3stico

8. Casos prAicticos y resoluciA3n de problemas

9. Taller BRIDGE-asesoramiento genA®©tico

10. Taller de dismorfologAa con gamificaciA®n y simulaciA3n virtual

TA©cnicas de anAilisis genA©tico

. Calidad y buenas prAicticas en el laboratorio de anAilisis genA®©tico.

. MA©todos de extracciA3n, purificaciA®n y cuantificaciA®n de Aicidos nuclA®©icos

. Conceptos generales sobre tA©cnicas para el anAilisis de Aicidos nuclA®©icos con objetivo clAnico
. CitogenA®©tica: cariotipo, FISH, CGH, genoma A3ptico

. Principios y aplicaciones de la PCR: PCR en tiempo real, PCR digital.

. SecuenciaciA3n de Aicidos nuclA®©icos

. Next Generation Sequencing

. TranscriptA®mica y RNAseq

. Nuevas tA©cnicas A*micas
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Medicina de precisiA3n

1. IntroducciA3n a la Medicina de PrecisiA3n. La Medicina Personalizada de PrecisiA3n en el Sistema de Salud EspaA+ol: Proyecto
IMPACT

2. Medicina de PrecisiA®n en Enfermedades Raras

3. Ejemplos prAicticos/Medicina de PrecisiA®n en Enfermedades MetabAslicas
4. Medicina de PrecisiA®n en ReproducciAn

5. Medicina Personalizada en OncologAa

6. Biopsia LAquida. DetecciA®n precoz y monitorizaciA®n

7. FarmacogenA®©tica y FarmacogenA2mica

8. FarmacogenA®©tica en el Sistema de Salud: Proyecto MEDEA

9. Desarrollo de fAirmacos y Terapia GA©nica

10. Medicina Personalizada y Salud PA2blica/Salud PA2blica de PrecisiA3n

11. Ensayos ClAnicos y tratamientos personalizados

12. Implicaciones A®©ticas y legales de la Medicina Personalizada

13. Nuevos biomarcadores: Metiloma

14. Nuevos biomarcadores: Microbiota

BioinformAitica y gestiA®n de datos genA2micos

. IntroducciA3n a la BiologAa Computacional y BioinformAitica

. Bases de datos biolA3gicas

. AnAilisis de Aicidos nuclA®©icos

. ClasificaciA®n de variantes genA®©ticas para el diagnA3stico genA©tico (SNPs, CNVs, somAitico,Aé)
. AnAilisis de expresiA®n gA©nica

. IntegraciA3n de Datos y Sistemas BiolA3gicos

. IntegraciA3n de datos procedentes de diferentes A*micas

. VisualizaciA®n de Datos genA3micos

. GenA2mica Computacional e Inteligencia Artificial

10. Aplicaciones clAnicas de la BioinformAitica

11. Experiencia prAictica en el sistema de Salud

12. Consideraciones A©ticas y legales de la gestiA3n de datos genA2mico

OCoONOULEA WNH

Trabajo fin de Curso

Los principales objetivos del TFM son:
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Aé Desarrollo y aplicaciA®n de los contenidos formativos recibidos, asA como de las competencias y habilidades adquiridas.

Aé Estimular la autoevaluaciA3n de competencias.

Aé Fomentar la capacidad del alumno/a de realizar una bA2squeda exhaustiva utilizando fuentes primarias y secundarias
adecuadas

El objetivo general de este trabajo es evaluar sus competencias en un entorno profesional. Por tanto, se valorarAi la
originalidad, propuesta innovadora o aplicabilidad del trabajo y, especialmente, el nivel de independencia y de autonomAa en su
elaboraciA3n.

PROFESORADO

Anna AbulA Vidal

Asesor GenA©tico. Consultorio Dexeus, S.A.P

Karina Acrich

Board Certified Genetic Counsellor

Salvador Francisco AliA+o Pellicer

Profesor/a EmA®©rito de Universidad. Departament de Farmacologia. Universitat de ValA ncia

Vicente Arnau Llombart

Profesor/a Titular de Universidad. Departament d'InformA tica. Universitat de ValA"ncia

MarAa del Carmen Tomasa Ayuso GarcAa
Directora CientAfica FIIS-FJD. Jefa del grupo de GenA®©tica y GenA3mica. FundaciA3n Instituto de InvestigaciA3n Sanitaria-FJD

JosA© Bellver Pradas

Profesor/a Titular de Universidad. Departament de Pediatria, ObstetrAcia i Ginecologia. Universitat de ValA ncia

Ignacio Blanco Guillermo
Clinical Director, Laboratori ClAnic de la Metropolitana Nord (LCMN)

David Blesa Jarque

Director Desarrollo de Productos. Igenomix, S.L.

MarAa JosA®© Calasanz Abinzano

Directora de la Unidad de DiagnA3stico GenA®©tico HematolA3gico y Co-Directora CientAfica de CIMA LAB Diagnostics de la
Universidad de Navarra. CatedrAitica de la Universidad de Navarra

Carlos Camps Herrero

CatedrAitico/a de Universidad. Departament de Medicina. Universitat de ValA ncia

Alngel Carracedo A[jlvarez

Director de la FundaciA®n PA%blica Gallega de Medicina GenA®mica (SERGAS).CatedrAitico Medicina Legal. Universidad Santiago
de Compostela. Premio Rey Jaime |

AndrA©s Cervantes RuipA©rez

CatedrAitico/a de Universidad. Departament de Medicina. Universitat de ValA ncia

Santiago Domingo del Pozo

Jefe de SecciA2n. Servicio de GinecologAa. Hospital Universitario y PolitA©cnico La Fe. Valencia. Asociado Asistencial de Ciencias
de la Salud. Departament de Pediatria, ObstetrAcia i Ginecologia. Universitat de ValA"ncia

Carmen EspinA3s Armero
Investigadora Miguel Servet. CIBER de Enfermedades Raras (CIBERER)

Enrique GalAin GA*mez

Jefe de Servicio de PediatrAa del Hospital Materno Infantil de Badajoz. CatedrAitico de PediatrAa. Facultad de Medicina.
Universidad de Extremadura

Francisco GarcAa GarcAa

Farmaceutico. Farmacia Francisco GarcAa GarcAa

Sandra GarcAa Herrero

Doctora en biologAa / Igenomix, S.L.

Javier GarcAa Planells

Genetista. Consultor Senior. Genialitas

Inmaculada GarcAa Robles

Profesor/a Titular de Universidad. Departament de GenA tica. Universitat de ValA"ncia
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JosA© Miguel GarcAa Sagredo

Responsable Servicio GenA@tiga MA®©dica. Hospital Universitario RamA3n y Cajal de Madrid. Profesor Asociado de GenA®©tica
MA®©dica. Universidad de AlcalAi

Antonio GonzAilez-Meneses LA3pez
Facultativo Especialista PediatrAa. Hospital Virgen del RocAo. Sevilla
EncarnaciA3n GuillA©n Navarro

Profesora Asociada. Facultad Medicina Universidad de Murcia. Responsable de la Unidad de GenA®©tica Hospital Universitario
Virgen de la Arrixaca

MarAa JosA© Herrero Cervera

Ayudante/a Doctor/a. Departament de Farmacologia. Universitat de ValA"ncia

Jorge JimA©®nez AlmazAin

Bioinformatics Director in Bioinformatics. IGENOMIX, S.L.

JosA®© Antonio LA2pez Guerrero

Jefe de Servicio, Laboratorio de BiologAa Molecular. FundaciA3n Instituto Valenciano de OncologAa - IVO

Julio CA©sar MartAn RodrAguez

Director del Laboratorio de PGD-Enfermedades MonogA®©nicas. Iviomics, S.L.. Instituto Universitario IVl Valencia

Antonio Federico MartAnez Monseny

Manuel Mata Roig

Profesor/a Titular de Universidad. Departament de Patologia. Universitat de ValA"ncia

Ignacio Medina CastellA2

Jefe Unidad de Biologia Computacional. FundaciA3n de la C.V. Centro de InvestigaciA®n PrAncipe Felipe
Miguel MilAin SAinchez

BiA3logo. IVI Valencia, S.L. - Instituto Valenciano de Infertilidad

JosA© MarAa MillAin Salvador

Facultativo Unidad de GenA®tica. Instituto de InvestigaciA3n Sanitaria II1S-La Fe de Valencia. Director Adjunto CIBERER-Biobank.
Investigador CIBER de Enfermedades Raras (CIBERER)

Lluis Montoliu JosA©

Investigador CientAfico del CSIC. Departamento de BiologAa Molecular y Celular
Inmaculada Moreno Gimeno

Senior Principal Investigator. Carlos Simon Foundation / INCLIVA Health Research Institute
Juan Silvestre Oltra Soler

Profesor/a Asociado de Universidad. Departament de GenA“tica. Universitat de ValA ncia
Francesc Palau MartAnez

Jefe de Servicio. Hospital Sant Joan de DA©u (Barcelona)

Federico Vicente PallardAz Calatayud

CatedrAitico/a de Universidad. Departament de Fisiologia. Universitat de ValA"ncia
JoaquAn Javier Panadero Romero

BioinformAitico. FundaciA3n para la InvestigaciA3n del Hospital Universitario y PolitA©cnico La Fe de la CV
Nuria Paricio Ortiz

CatedrAitico/a de Universidad. Departament de GenA"tica. Universitat de ValA ncia
Antonio PA©rez AytA©s

Medico investigador emA©rito en Instituto de InvestigaciA®n Sanitaria Hospital La Fe
Josep Pla Victori

Asesor GenA©tico y Coordinador de GenA®©tica Reproductiva - IVI-RMA

Carolina Rausell Segarra

Profesor/a Titular de Universidad. Departament de GenA tica. Universitat de ValA"ncia
Raquel RodrAguez LA3pez

Facultativo Especialista de Alrea de Laboratorio de GenA®tica. Servicio de AnAilisis ClAnicos. Centro de DiagnA3stico
BiomA®©dico e Imagen (CDBI) del Consorcio Hospital General de Valencia

MarAa del Carmen Rubio Lluesa
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Dra. en BiologAa. Lab Director PGS, Igenomix S.L. Doctor in Biology. Lab Director PGS, Ilgenomix SL
JoaquAn Rueda Puente

CatedrAitico/a de Universidad. Universidad Miguel HernAindez de Elche

Carlos Ruiz Lafora

Director TA©cnico. Health in Code S.L.

Vicente Serra Serra

CatedrAitico/a de Universidad. Departament de Pediatria, ObstetrAcia i Ginecologia. Universitat de ValA"ncia
Carlos Antonio SimA3n VallA©s

CatedrAitico/a de Universidad. Departament de Pediatria, ObstetrAcia i Ginecologia. Universitat de ValA"ncia

Javier Suela Rubio

Felipe Vilella Mitjana

Investigador

OBJETIVOS

Las salidas profesionales que tiene el curso son:

En los A2ltimos tiempos hemos sido testigos de una impresionante revoluciA3n cientAfica y tecnolA3gica de la GenA3mica,
especialmente en sus aplicaciones clAnicas. La traslaciA®n de estos avances del Aimbito cientAfico al clAnico requiere de un
proceso de evoluciA3n constante que permita unan actualizaciA3n constante de conocimiento, una rAipida adaptaciA3n a las
nuevas capacidades tecnolA3gicas y una intensa validaciA®n de procesos que proporcione garantAas para su uso directamente
en los pacientes.

Hoy en dAa somos capaces de generar una ingente cantidad de datos genA2micos a partir de una muestra de ADN de un
individuo en tiempos y costes cada vez mAis reducidos. El reto actual consiste en ser capaces traducir esos datos en
informaciA2n clAnicamente Actil para cada paciente e individuo y poder transmitirla de una manera clara y asequible para que
puedan tomar sus propias decisiones de manera autA®noma e informada sobre su salud.

Mediante el MAister de FormaciA3n Permanente de GenA3mica ClAnica, Medicina de PrecisiA3n y Asesoramiento GenA®©tico, el
profesional sanitario obtendrAi una visiA3n global y actual de la GenA2mica ClAnica y de la Medicina de PrecisiA®n que le
permitirAi valorar y aplicar los A2ltimos avances en este sector y proporcionar a sus pacientes diagnA3sticos mAis precoces y
precisos y tratamientos mAis eficientes, repercutiendo en un mejor pronA3stico y una mayor calidad de vida.

Salidas profesionales:

- InvestigaciA®n en Departamentos de I+D+i de hospitales, centros sanitarios, empresas e industrias del sector biosanitario.
- Profesionales sanitarios y tA©cnicos cualificados de centros que proporcionan servicios relacionados con el diagnostico
genA®tico, la reproducciAn humana, la oncologAa molecular, patologAa, anAilisis clAnicos, A©tc..

- Profesionales sanitarios y especialistas que atienden a pacientes con enfermedades genA®©ticas, prescriben estudios o
interpretan informes de anAilisis geneticos.

- Profesionales y tA©cnicos cualificados de centros y empresas dedicadas a la gestiA3n y el anAilisis informAitico de datos
biolA3gicos (BioinformAitica)

- Industria farmacA®©utica: farmacogenA®©tica, farmacogenA3mica y ensayos clAnicos

- GenA®©tica clAnica

- Consejo genA®©tico

El Master de Formacién Permanente en Genémica Clinica, Medicina de Precisién y Asesoramiento Genético ofrece un plan de
estudios integral disefiado para proporcionar a los profesionales de la salud una visién global y actualizada de la Gendémica y la
Medicina de Precisidn, con un enfoque aplicado a la medicina actual. Del mismo modo, proporciona los conocimientos y
habilidades necesarios para comunicar una informaciéon genémica compleja a los pacientes para acompafar y facilitar la toma
de decisiones. tiene como objetivo proporcionar los conocimientos y competencias en Gendémica y Medicina de Precisiéon
necesarios para desenvolverse en cualquier entorno clinico, asi como adquirir las habilidades necesarias para transmitir dicha
informacién a los pacientes y ofrecerles el apoyo necesario para su toma de decisiones, a través de un adecuados
Asesoramiento Genético.

Durante estas Ultimas décadas estamos experimentando una impresionante revolucién Gendémica, tanto a nivel técnico como
cientifico, con un notable impacto en todas las areas de la Medicina. Hoy en dia conocemos mas de 7000 enfermedades
genéticas que afectan a todas las especialidades clinicas. Aunque la mayoria de ellas son enfermedades raras por su baja
frecuencia, su elevado nimero y su caracter hereditario las convierte en un importante reto de Salud Puiblica con importantes
implicaciones a nivel familiar y reproductivo.

Por todo ello, el interés de los profesionales de la salud en la Medicina Gendmica estd aumentando exponencialmente, ya que
estos grandes desarrollos implican, con frecuencia, cambios de paradigmas, nuevos algoritmos de aplicacién clinica y nuevas
capacidades diagndsticas y preventivas.

Gracias al impresionante desarrollo tecnolégico experimentado en el campo de la Gendmica hoy en dia es posible obtener la
secuencia completa del genoma humano de una persona en tiempos y costes cada vez mas reducidos. Esto permite obtener la
informacién genética de cualquier individuo por un coste razonable, aunque los retos y limitaciones para interpretar y comunicar
al paciente esa compleja informacién en un contexto clinico resultan de gran importancia.
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A través de este Master de Formaciéon Permanente en Gendémica Clinica, Medicina de Precisién y Asesoramiento Genético podras
adquirir los conocimientos basicos en genética necesarios para el manejo de pacientes con enfermedades genéticas, asi como
obtener una visién actualizada de la Genética clinica que te permitird mejorar la practica médica y la atencién de tus pacientes.
Este Master esta dirigido a licenciados y graduados en todas las areas de las Ciencias de la Salud. Asi como a cualquier
profesional de la salud, residentes, facultativos o investigadores que deseen ampliar o actualizar conocimientos en genética
clinica y sus aplicaciones a la medicina.

Actualmente resulta esencial para muchos profesionales de las distintas areas de la medicina incrementar sus conocimientos en
Genética y estar actualizados sobre aquellos aspectos que impactan en el dia a dia de sus pacientes. Y, de esta manera, poder
ofrecerles las opciones terapéuticas mas actualizadas y personalizadas, las alternativas preventivas y reproductivas disponibles
e informarles de la manera mas adecuada para que puedan tomar sus propias decisiones.

Los principales conocimientos, habilidades y destrezas que podras adquirir a través del Master de Formacién Permanente en
Gendmica Clinica, Medicina de Precisiéon y Asesoramiento Genético son los siguientes:

- Conocimientos béasicos de genética, estructura del Genoma Humano, bases moleculares de la herencia y los principales
patrones de herencia.

- Una visién general de las principales tecnologias utilizadas a nivel clinico y a nivel de investigacién.

- Metodologias y procedimientos para el andlisis de grandes datos derivados del andlisis del Genoma Humano y su aplicacién a
nivel clinico.

- Claves para la evaluacion de las tecnologias de andlisis genético e interpretacién de informes.

- Principales aplicaciones e impacto asistencial de la Genémica en las diferentes especialidades

clinicas.

- Conocimiento y experiencia sobre los principales avances de la Gendémica en la Medicina de

Precision.

- Aplicaciones prometedoras sobre la implementacién de una Medicina personalizada, precisa,

preventiva y participativa

- Uso de la Gendmica para el desarrollo de nuevas terapias y tratamientos personalizados y su

aplicacién en ensayos clinicos.

- Habilidades para la comunicacién a pacientes de riesgos e informaciéon compleja, soporte para la

toma informada de decisiones y gestiéon de emociones.

- Conceptos basicos de biologia computacional y bioinformatica.

- Conocer cémo se utilizan las herramientas computacionales en la investigacién bioldgica y la

interpretacién de datos.

- Introduccién a las bases de datos bioldgicas y su uso en analisis bioinformaticos.

- Desarrollar habilidades préacticas para utilizar herramientas y software comunes en

bioinformatica.

- Aspectos éticos y legales derivados de los analisis genéticos y las consecuencias del manejo de

informacién genémica altamente sensible.

- Ejercicios practicos de dismorfologia y asesoramiento genético a través de resolucién de casos

practicos, gamificacion y simulacién virtual.

- Puesta en préctica de los conocimientos, habilidades y capacidades mediante la realizacién de

diferentes trabajos por asignatura y fin de master.

- Fomentar el pensamiento critico y la capacidad de resolver problemas en el contexto de la

Gendmica Clinica y Medicina Personalizada

METODOLOGA[A

La metodologia online permite trasladar la experiencia formativa al AULA VIRTUAL de la UV, donde el alumnado y el profesorado
podrdn adquirir e intercambiar conocimientos independientemente del momento y del lugar donde se encuentren. El Aula
Virtual se constituye como un entorno de encuentro, intercambio y aprendizaje dindmico.

Los participantes disponen de una clave personalizada que permite el acceso al curso desde cualquier ordenador conectado a
Internet y desde cualquier navegador Web y sistema operativo.

MATERIALES Y RECURSOS ADECUADOS

El alumnado tiene a su disposicién en el Aula Virtual todo el material didactico que compone el programa del curso.

Ademas contard, en su caso, con un conjunto de recursos adicionales que van a permitir al profesorado complementar su
docencia: Materiales multimedia, videos a través de un servicio de video streaming,archivos Powerpoint, archivos PDF, audios,
diapositivas, galerias de imagenes, enlaces de interés,bibliografia, etc. que serdn herramientas de apoyo para profundizar en los
conocimientos del curso.

COMUNICACION CONSTANTE

Durante el desarrollo de la actividad formativa, los participantes dispondréan de diversas herramientas de comunicacién, como
los foros, los chats y la mensajeria interna.

Los FOROS de debate son espacios compartidos por todos los participantes (alumnado y profesorado) que permiten el
intercambio de ideas, asi como resolver dudas, proponer debates y responder cuestiones.

También permiten intercambiar archivos para realizar actividades determinadas en grupo.

"Los foros fomentan la participacién, la colaboracion y el trabajo en equipo. Estan siempre disponibles, el alumno decide cuando
realiza su aportacién, escogiendo el momento que mejor se adapta a su horario.

Se ofrece también la posibilidad de comunicarse en tiempo real a través de un CHAT. Este mecanismo es Util cuando varios
participantes deseen debatir sobre un tema en concreto de un modo simultédneo y sincrénico.

El Aula Virtual dispone de un sis

tema de VIDEOCONFERENCIA que permitird profundizar en distintos contenidos, discutir casos practicos, y asistir a
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presentaciones en las que los alumnos pueden realizar preguntas y compartir experiencias.

Un eje fundamental en la formacién on line es el seguimiento personal llevado a cabo por los tutores del curso, ayudando a
profundizar y afianzar los conceptos clave y resolviendo las dudas y consultas particulares a través de un sistema de TUTORIA
personal.
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