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1. INTRODUCCION

El analisis del genoma humano realizado durante los ultimos afios nos ha permitido
conocer la base genética de muchas enfermedades hereditarias, asi como desarrollar las
pruebas necesarias para su diagnodstico. Las enfermedades genéticas son aquellas
causadas por alteraciones en el material genético y representan un porcentaje
importante de las enfermedades humanas, tanto en adultos como en ninos.

Las alteraciones genéticas no solo estan implicadas en enfermedades, sino que también
son la causa de la mayoria de los abortos espontdneos que se producen en el primer
trimestre de gestacion. Por lo tanto, conocer las técnicas diagndstico genético que
existen en la actualidad, tanto a nivel preconcepcional como preimplantacional, es
fundamental para aumentar las posibilidades de gestacion y favorecer el nacimiento de
nifios libres de anomalias cromosdmicas o enfermedades hereditarias de transmision
genética. Ademas, las técnicas de diagndstico genético prenatal permiten detectar,
durante el embarazo, los posibles defectos congénitos que pueden producirse en los
embriones.

2. OBJETIVOS DEL CURSO

El objetivo de este programa formativo es proporcionar a los participantes el
conocimiento de las técnicas de andlisis genético relacionadas con la reproduccién, que
pueden ser aplicadas tanto antes como durante el embarazo.

3. DIRIGIDO A

e Profesionales clinicos y sanitarios.
e Investigadores interesados en la genética de la reproduccién humana.

e Alumnos de Biologia, Medicina, Farmacia, Bioquimica, Biotecnologia,
Veterinaria, Enfermeria, Técnicos de laboratorio y areas de la salud afines.
Estudiantes que tengan interés por la genética reproductiva o quieran encaminar
su carreara hacia esta disciplina.

e Publico en general que quiera conocer como la genética puede tener influencia
en la planificacion familiar.
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4. PROFESORADO

Virginia Garcia-Laez Moreno
Licenciada en Biologia. Universidad de Jaén.

Master oficial en Biotecnologia de la Reproduccion Humana
Asistida. IVI Valencia.

Doctora en Biologia por la Universidad de Valencia. Tesis:
“Aspectos inmunogenéticos del HLA-G en el aborto de primer
trimestre”, realizada en IVI Valencia.

Titulo de Experto Universitario en Genética y Gendmica Médica. UCAM.

Doce afios de experiencia en el laboratorio de fecundacién in vitro de una clinica de
reproduccién asistida. Docencia reglada y no reglada en diferentes instituciones.
Participacién en varios proyectos de investigacion relacionados con la reproduccién.

5. TEMARIO

1. INTRODUCCION A LA GENETICA DE LA REPRODUCCION

1. Caracteristicas del genoma humano
2. Asesoramiento reproductivo
3. Elaboracién de un arbol genealégico

4. Herramientas de informacidn genética

2. DIAGNOSTICO GENETICO PRECONCEPCIONAL EN EL VARON

1. Estudio cromosdmico del varén
1.1. Cariotipo en sangre periférica
1.2. Estudio de meiosis en tejido testicular
1.3. Estudio del espermatozoide
1.3.1. FISH (Hibridacién In Situ Fluorescente)

1.3.2. Seleccién de sexo por citometria de flujo
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2. Analisis genético del vardn infértil
2.1. Fibrosis quistica
2.2. Distrofia miotdnica
2.3. Hemocromatosis
2.4. Mutaciones en el gen receptor de andrégeno
2.5. Microdeleciones del cromosoma Y
2.6. Sindrome de Kartagener
2.7.Sindrome de Noonan
3. Otras pruebas preconcepcionales
3.1. Fragmentacién del ADN
3.2. Espermiograma
3.3. Analisis de viabilidad
3.4. Perfil transcriptémico del RNA, lipidico o protedmico

3.5. Andlisis de sangre rutinario y cultivo microbiolégico

3. DIAGNOSTICO GENETICO PRECONCEPCIONAL EN LA MUJER

1. Analisis cromosémico de la mujer infértil

1.1. Cariotipo en sangre periférica

1.2. Analisis del ovocito. Biopsia y analisis del corpusculo polar
2. Andlisis genético de la mujer infértil

2.1. Trombofilias hereditarias

2.2. Sindrome X fragil
3. Otras pruebas preconcepcionales

3.1. Analitica de sangre
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3.2. Ecografia transvaginal

3.3. Histeroscopia uterina

3.4. Histerosalpingografia

3.5. Cultivos

3.6. Citologia vaginal (PAP test)

3.7. Biopsia de endometrio

4. TEST DE DETECCION DE PORTADORES O TEST DE CRIBADO O
SCREENING DE ENFERMEDADES MONOGENICAS

5. ECLOSION ASISTIDA Y BIOPSIA EMBRIONARIA EN DGP

1. Eclosidn asistida y tipos de eclosién

2. Biopsia embrionaria y tipos de biopsia

6. ANOMALIAS CROMOSOMICAS

1. Introduccién a las anomalias cromosomicas

2. Origen de las anomalias cromosdmicas

7. ESTUDIO GENETICO PREIMPLANTACION PARA ANEUPLOIDIAS O
ALTERACIONES ESTRUCTURALES (PGT-A O PGT-SR)

1. Screening Genético Preimplantacion (PGS: Preimplantation Genetic Screening)

2. Test Genético Preimplantacion (PGT-A y PGT-SR). Screening de enfermedades
cromosomicas

3. Técnicas para el Screening Genético Preimplantacion

4. Estudio Genético Preimplantacion no invasivo (niPGT)

8. DIAGNOSTICO GENETICO PREIMPLANTACION PARA ENFERMEDADES
GENETICAS (PGT-M)

1. Diagnéstico Genético Preimplantacién (PGD: Preimplantation Genetic Diagnosis)
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2. Tipaje de los Antigenos de Histocompatibilidad

9. DIAGNOSTICO GENETICO PRENATAL

1. Introduccion

2. Tipos de técnicas

3. Indicaciones

4. Causas de los defectos congénitos

5. Test combinado o screening del ler trimestre

6. Pruebas invasivas para confirmar un screening positivo
6.1.1. Biopsia Corial
6.1.2. Amniocentesis
6.1.3. Cordocentesis

7. Técnicas de deteccidon de anomalias cromosdmicas

10. DIAGNOSTICO GENETICO PRENATAL NO INVASIVO (NIPT)

1. Andlisis de células fetales en sangre materna

2. Andlisis de ADN de origen fetal circulante en plasma materno

11.TECNOLOGIA DE LA SECUENCIACION NGS (NEXT GENERATION
SEQUENCING)

12.BIOETICA Y LEGISLACION EN DIAGNOSTICO GENETICO

6. METODOLOGIA

1. Recursos audiovisuales

Cada una de las clases consta de un video en el que la profesora explica el contenido del
tema asignado. El alumno tiene acceso a estos videos a través del Aula Virtual, donde
también dispone de las presentaciones en formato pdf de las sesiones, asi como los
materiales docentes adicionales.
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2. Dindamica de clases

El acceso a las clases se obtiene en el momento de la compra y el horario para visualizar
cada uno de los videos de las sesiones es completamente libre, de modo que el alumno
puede organizar su propio estudio. Las dudas se resuelven a través de tutorias y foros
en el Aula Virtual.

3. Control de Participacion

El aprovechamiento de las clases y la participacidén online se evalian mediante el control
de acceso de Aula Virtual de cada alumno, el tiempo utilizado y su participacién en los
foros y actividades.

4. Evaluacion

Para obtener el certificado serd necesario superar con éxito cada uno de los
cuestionarios que el alumno encontrard a lo largo del programa formativo. Estos
cuestionarios son de opcidon multiple, con una Unica respuesta correcta.

5. Acreditacion

(® Esta actividad docente con n? de expediente 160035160017A esta

—~ Acreditada por la Comision de Formacién Continuada de las Profesiones

G.g Sanitarias de la Comunidad Valenciana con 5,9 créditos de formacion
continuada.

"Los créditos de esta actividad formativa no son aplicables a los profesionales que

participen en la misma, y estén formandose como especialistas en Ciencias de la Salud",

es decir, los internos residentes.
Mas informacién: www.genotipia.com


http://www.genotipia.com/
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http://www.genotipia.com/
https://www.facebook.com/genotipia
https://www.instagram.com/genotipia/
https://www.linkedin.com/company/15236755
https://twitter.com/genotipia

