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La genética y la genémica constituyen un area de

conocimiento en constante evolucion.
La demanda de estudios genéticos crece de
manera exponencial en el diagnostico biomédico.
En la dltima década la aparicion de nuevas
tecnologias de anélisis genémico ha supuesto una
revolucién tanto técnica como conceptual.
El impacto asistencial que supone la aplicacion de
las técnicas y conocimientos que aporta la
Genética como especialidad, hace necesaria y
pertinente la formacién continua en esta

disciplina, dirigida al personal  técnico.

El objetivo principal del curso es proporcionar
conocimientos basicos de genética y gendmica, y
de las técnicas empleadas en el diagndstico
genético, con el fin de reforzar la formacién para
mejorar en el uso racional de los recursos
asistenciales de

diagnéstico genético.

El curso se distribuye en varias sesiones tedricas
consistentes en la exposicion de los diversos
temas, poniendo énfasis en los puntos criticos y en
los fundamentos de referencia relativos a la
tecnologia de que se trate.
supuestos practicos que se

discutirdn en cada uno de los temas fomentando

Se plantearan

la participacién de los alumnos.

“ANALISIS GENOMICO Y DIAGNOSTICO GENETICO”

Profesora: D* Monica del Pilar Rosell6 Piera.
Doctora en Medicina y Cirugia, acreditada en Genética Humana por la AEGH.
Facultativo Especialista. Unidad de Genética. Hospital Universitari i Politecnic La Fe.

Profesora: D* Carmen Orellana Alonso.

Doctora en Ciencias Biolégicas, acreditada en Genética Humana por la AEGH.
Bidloga adjunta. Unidad de Genética. Hospital Universitari i Politecnic La Fe.

Introduccion.

Conceptos basicos de genética genoma,
herencia y asesoramiento genético.

Acidos Nucleicos (ADN y ARN),
transcripcién, traduccion, cédigo genético,

tipos de alteraciones genéticas.

Tipos de muestras y técnicas de extraccion
y cuantificacion de dcido nucleicos.

Técnicas de citogenética: cultivos celulares,
cariotipos e hibridacion “in  situ”

fluorescente ( FISH).

Diagnéstico prenatal, QF—PCR y Test
prenatal no invasivo. Diagnoéstico genético
preimplantacional. Utilidad diagnostica,
aplicacion clinica y casos précticos.

Técnicas clasicas de Biologia Molecular:
PCR, electroforesis y electroforesis capilar,
analisis de

secuenciacién Sanger,

fragmentos, marcadores polimoérficos,
M.L.P.A. Utilidad diagnéstica, aplicaciéon

clinica y casos practicos.

Nuevas tecnologias en el diagnodstico

genético : array genodmico y secuenciacion
(NGS).
aplicacion clinica y casos précticos.
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