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E.T.S. DE INGENIERIA AGRONOMICA,
LIMENTARIA Y DE BIOSISTEMAS

Propuesta de Practicas Curriculares

Titulo de las practicas:

Aplicacién de técnicas de secuenciaciéon masiva de lecturas cortas y largas al diagnéstico de los

trastornos del neurodesarrollo y de malformaciones congénitas

Requisitos: (indicar titulacion y curso); otros requisitos adicionales (idiomas, informdtica, otros
conocimientos, etc).

Estudiante de Grado con conocimientos en genética y biologia molecular. Se valoraran experiencia

en analisis de datos gendmicos y en el uso de herramientas bioinformaticas

Proyecto formativo

Los objetivos del plan de formacion van enfocados a adquirir conocimientos tedrico-practicos en
genética de los trastornos del neurodesarrollo y las distintas aproximaciones de estudio genético.
Por las caracteristicas distintivas y la complejidad genética de estos trastornos, estos conocimientos
son extrapolables a cualquier enfermedad genética por lo que el plan de actividades y de formacidn
propuesto capacitard a la persona candidata para desarrollar una actividad cientifica traslacional en
el campo de la genética humana.

Los trastornos del neurodesarrollo (TNDs) incluyen entidades como la discapacidad intelectual (DI)
o el trastorno del espectro autista (TEA) y son las afecciones médicas crénicas mas frecuentes en
atencién primaria pedidtrica. El principal contribuyente de los TNDs es la genética y su arquitectura
genética es compleja, con practicamente cualquier tipo de variacién genética implicada y una gran
heterogeneidad genética y clinica. Esto hace que, a pesar de ser la causa mas comun de consulta
genética, la mayoria de los pacientes carecen de un diagndstico genético tras los estudios
actualmente recomendados.

El objetivo principal del plan formativo es definir los mecanismos moleculares y fisiopatolégicos
implicados en TND sindrémicos y malformaciones congénitas mediante la aplicacién de tecnologias
de NGS (WES y/o WGS) y/o secuenciacion de lecturas largas por nanoporos.

El plan de formacidn propuesto incluye los siguientes aspectos:

1. Formacién tedrica:

J Genética: conceptos de enfermedad monogénica y multifactorial, modelos de herencia
mendeliana y no mendeliana, elaboracion de arboles genealdgicos.

J Aproximaciones al estudio de enfermedades genéticas monogénicas y algoritmos
diagndsticos

J Busquedas bibliograficas, uso de bases de datos moleculares y clinicas

J Conocimientos estadisticos basicos y de analisis de datos

J Formacidon especifica sobre DI: manifestaciones, arquitectura genética, herramientas

diagnédsticas, algoritmos, uso de terminologia HPO
2. Formacién practica:

2.1. Técnicas:

. Extraccidn/purificacion de ADN/ARN

. PCR, secuenciacion Sanger, MLPA
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Genetics and Genomics -ACMG-).

2.2. Conocimientos analitico-clinicos:
. Andlisis de NGS de lecturas cortas y largas
. Interpretacion y clasificacion de variantes genéticas (guias del American College of Medical

. Evaluacidon de algoritmos diagndsticos

Actividades a desarrollar en la practica académica:

segregacion familiar.

El/La alumno/a se encargara del andlisis de los datos de secuenciacion (WES, WGS o lecturas largas)
generados en una muestra de entre 50 y 100 pacientes con TNDs o malformaciones congénitas sin
un diagndstico genético en la actualidad. Mediante el uso de algoritmos de filtrado de las variantes
resultantes, el/la alumno/a priorizard las variantes genéticas y las clasificara en base a los criterios
del ACMG. El alumno también se encargara de la validacién posterior de estas variantes y su

N2 de plazas: 1
Fecha de inicio: Febrero 2024
Fecha de fin: Junio 2024

Horas semanales:

25 0 35 h maximo para Grado y Master respectivamente

Horario jornada laboral:

9 a 14h (flexible)

Importe Ayuda/Bolsa de estudio:

€/mes

Tutor académico:

Email:

Departamento tutor académico:

Tutor empresa:

Berta Almoguera Castillo

Email tutor empresa:

balmoguera@quironsalud.es

Departamento tutor empresa:

Servicio de Genética

ENTIDAD COLABORADORA:

Hospital Universitario Fundacién Jiménez Diaz
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Enviar por email a: paebiotec.etsiaab@upm.es
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