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Presentacion

El diagndstico genético es hoy una heramienta fundamental en el
manejo y prevencion de enfermedades en todas las especialidades clinicas.
Este cambio de paradigma requiere el desarrollo de competencias que
habiliten la aplicacién eficaz y oportuna de los avances cientificos vy

tecnoldgicos en el drea.

e 3Qué pacientes requieren una consulta y/o estudio genético?

e sCudndo redlizar estos estudios?

e 3Cudl o cudles son los estudios genéticos y gendmicos que
proporcionardn los resultados mds concluyentes?

e 5Como interpretar un informe de estudios genéticos?

e 5COmo ayudo al paciente a comprender los resultados y utilizarlos para

tomar decisiones sobre su atencién o planificacion familiar?

En el documento "Accelerating access to genomics for global health"
(OMS, 2022), la OMS recomienda emprender acciones para el desarrollo de la
genética y la gendmica como herramienta fundamental para la salud publica,
y senala la capacitacion, colaboracion y financiacidon como estrategias

fundamentales en este proceso.

Con esta vision, el presente curso estd destinado a médicos, bioquimicos,
bidlogos y otros profesionales de la salud que por su prdactica habitual requieran
profundizar en las aplicaciones clinicas de los conocimientos actuales en
genética y gendmica médica para mejorar tanto la atencién como la

prevencion de enfermedades.
El objetivo del curso es desarrollar competencias para:

e Participar del proceso diagndstico de enfermedades de base total o
parcialmente genéticas
e |dentificar situaciones clinicas que requieren interconsulta con servicios

especializados de diagndstico y asesoramiento genético
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e Comprender y aplicar herramientas y criterios para la interpretacion de
resultfados de estudios genéticos especificos

e Enfender la implicancia y alcance del proceso de asesoramiento
genético familiar y toma de decisiones informadas

e Aplicary comprender el vocabulario y nomenclatura especifica del drea

de genética humana.
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Modulos de estudio y evaluacion

1. Temario del curso
e Anomalias congénitas y enfermedades poco frecuentes
e Estructura y expresion del genoma humano
e Divisidn celular y gametogénesis
e Epigenética
e Cariotipo humano
e Concepto y categorias de variantes. Genoma de referencia
e Patfrones de herencia cldsicos y no cldsicos
e Anomalias cromosémicas
e Desérdenes gendmicos
e La historia clinica en genética médica.
e Arbol genealdgico.
e Términos HPO - su aplicacién en la prdctica clinica
e PCR vy sus variantes
e MLPA. Fundamento y aplicaciones
e Microarrays cromosémico. Fundamento y aplicaciones.
e Secuenciacidon de Sanger: metodologias y aplicaciones
e NGS. Fundamento y aplicaciones.
e Bioinformdtica: Interpretacion de variantes y CNVs, Estrategias de
comunicacion y asesoramiento genético

e Genéticay cdncer

2. Evaluacion y certificacion

Para aprobar el curso, deberds realizar lo siguiente:

e Visualizar todas las clases de cada semana.
e Participar y aprobar los cuestionarios de cada mddulo.

e Rendiry aprobar el examen final del curso.
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Cumpliendo con las condiciones detalladas previamente, dentro de los
plazos establecidos, podrds acceder a la descarga del certificado por

140 hs*. Ademds, serd necesario que:

e Completes la encuesta de opinidn en el blogue final

e Completes tus datos de perfil del campus

* El certificado se descarga a través de un enlace en formato de imagen .JPG con firmas

escaneadas. La impresién y/o archivado del Certificado es responsabilidad del usuario.

3. Materiales del curso
e Clases en video
e Casos clinicos
e Cuestionarios multiple choice de autoevaluacion
e Foros de consulta
e Bibliografia descargable
e Examen final

e Certificado de aprobacion por 140 hs. catedra.

La modalidad de estudio es completamente virtual, permitiéndote acceder al

campus en linea en cualquier momento del diq, los 7 dias de la semana.
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4. Clases y docentes
Semana 1

e Clase 1: Genética y salud 3Cudl es la importancia de conocer el
componente genético de una enfermedad?
Bioq. Sandra Rozental

e Clase 2: 3Qué informacion resulta importante obtener en una consulta
clinica para identificar criterios de sospecha sobre la base genética de
una enfermedad? 3Qué valor tiene la construccion del drbol
genealdgico?
Dra. Maria Paz Bidondo

e Clase 3: 3Qué importancia tfiene en el proceso de diagndstico
estandarizar rasgos fenotipicos en cédigos y siguiendo una ontologia?

Dra. Romina Armando
Semana 2

e Clase 1: 3Qué sabemos hoy del genoma humano? gCudl es la relacién
entre el genotipo y el fenotipo?
Dra. Marisol Delea

e Clase 2: Cariotipo humano 3Como se determina el cariotipo? 3Se sigue
usando este estudio en la era gendmica?
Bioq. Sandra Rozental.

e Clase 3: 3Qué es una variante genética? gTodas las variantes afectan la
salud?e zPor qué ya no usamos el concepto de mutacion?
Bioq. Lourdes Correa Brito

e Clase 4: 3Como se transmite la informacién genética? 3;Qué conceptos
de gametogénesis necesitamos conocer para valorar la heredabilidad
de entidades con fuerte carga genética?

Dra. Maria Paz Bidondo
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Semana 3

e Clase 1: 3Cudles son las leyes que rigen la transmision de las
enfermedades geneficase 3Quée utilidad tiene identfificar el patron de
herencia de una enfermedad?

Dra. Maria Paz Bidondo

e Clase 2: 3A qué se denomina herencia multifactorial y que nuevos
avances hay en sus cdlculos de riesgo? sQué diferencias hay entre los
conceptos de variantes patogénicas y variantes de susceptibilidad?
Dra. Romina Armando

e Clase 3: 3A qué se denominan enfermedades de herencia no clasica?
2Qué importancia a nivel clinico tiene su reconocimiento?

Dra. Maria Paz Bidondo
Semana 4

e Clase 1: Anomalias cromosémicas numéricas sComo se originan las
anomalias cromosémicas numéricas? 3Qué impacto tienen en el
desarrollo? 3Qué es un Mosaico cromosomico?

Bioq. Sandra Rozental

e Clase 2: Anomalias cromosémicas estructurales 3Como se originan las
anomalias cromosémicas estructurales? 3Qué impacto tienen en la
salud? 3Qué impacto tienen en la fertilidad?

Bioqg. Sandra Rozental

e Clase 3: Caso clinico

Dra. Florencia Villegas
Semana 5

e Infroduccion: Sobre el diagndstico genético.
Bioq. Sandra Rozental
e Clase 1: Diagnostico citogenético.

Bioqg. Sandra Rozental
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Clase 2: 3Cudl es el fundamento de la técnica de ArrayCGH? sQué es
una variante en el nUmero de copias o CNV?2

Bioq. Barbara Casali

Clase 3: Interpretacion de CNVs 3 Qué recursos o estrategias nos permiten
interpretar una CNV como patogénica o benigna?

Dra. Marisol Delea

Semana é

Clase 1: Técnicas bdsicas de Biologia moleculary PCR 3Qué aplicaciones
tiene la técnica de PCR en la actualidad para el diagndstico de variantes
patogénicas de una enfermedad?

Biog. Maria Esnaola Azcoiti

Clase 2: Secuenciacion SANGER 3;Cudndo se utiliza la secuenciaciéon de
SANGER para el diagnoéstico de variantes patogénicas de una
enfermedad?

Biog. Maria Esnaola Azcoiti

Clase 3: Patologias por expansion de tripletes 3 Qué son las patologias por
expansion de fripletese 3Como se estudian? 3COmo se evaluan los riesgos
familiarese

Lic. Melisa Taboas

Semana 7

Clase 1: Nuevas técnicas de diagndstico genético: MLPA 3Cudl es el
fundamento de la técnica de MLPA?2 Aplicaciones para el diagndstico
de CNVs.2

Lic. Melisa Taboas

Clase 2: Nuevas técnicas de diagndstico genético: MLPA. Aplicaciones
de la técnica de MLPA para el diagndstico de patologias monogénicas.
Lic. Melisa Taboas

Clase 3: Nuevas técnicas de diagndstico genético: MLPA. MLPA de
metilacion.

Bioq. Barbara Casali
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Semana 8

e Clase 1: Técnica de Secuenciacion de Nueva generacion NGS. sPor qué
revoluciond la genética? 3Qué elijo del menu de NGS2 Paneles de genes
— Exoma clinico — exoma completo.
Bioq. Paula Scaglia

e Clase 2: Priorizacion y clasificacion de variantes de secuencia. CoOmo
relacionar la informacion clinica (fenotipo) con los genes a investigar en
el paciente (genes candidatos).
Biog. Paula Scaglia

e Clase 3: 3Como interpretar un informe de NGS?2 3Qué informacién no
debe faltar? sPuede suceder que exista una base genética para el
cuadro clinico del paciente en estudio y no pueda evidenciarse con la
técnica de NGS?2

Bioq. Paula Scaglia
Semana ¢

e Caso clinico intfegrador N°1, Dra. Maria Paz Bidondo
e Caso clinico infegrador N°2, Biog. Sandra Rozental

e Caso clinico integrador N°3, Dra. Gabriela Ropelato
Semana 10

e Clase 1: Bases clinicas y moleculares del cancer hereditario Cudles son
los mecanismos etiopatogénicos en el cdncere 3Cudl es el rol de la
genética en el diagndstico y tratamiento del cdncer?

Dra. Lina Nunez

e Clase 2: Prevencion primaria y secundaria del cancer Cudl es la utilidad
de la informacion genética para prevenir el cédncere 3Cudles son las
estrategias?

Dra. Lina Nunez

e Caso clinico

Dra. Lina Nunhez
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Semanas 11y 12

e Examen final

e Encuesta de opinidon

Inscribirme

sPrecisas mds informacion? jEscribinos!
cursos@mednet.com.ar | +54 9 11 2846 4954
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