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INFORMACION GENERAL

INSCRIPCIONES

Gratuita- presencial o virtual

Para inscribirse deben rellenar el formulario de inscripcién en https://www.vallhebron.com/docencia/aula
apartado de agenda cientifica.

DIRIGIDO A:
Profesionales sanitarios y especialistas de distintas disciplinas con interés en la genética y la gendmica.

FORMATO
Curso presencial y virtual

El curso estara disponible para su visualizacién en diferido durante 30 dias. La visualizacién en diferido no otorga
créditos.

ACREDITACION
Se ha solicitado la acreditacion del Consell Catala de la Formacié Continuada de les Professions Sanitaries -
Comisidon de Formacion Continuada del Sistema Nacional de Salud.

Se entregara certificado a los asistentes que cumplan el 100% de asistencia

VALL D’'HEBRON
INSTITUT DE RECERCA
EDIFICI CENTRAL

SEDE: |
Sala de actos del VHIR (planta baja) /
Vall d’Hebron Barcelona Hospital Campus
Paseo Vall d’Hebron, 119 — 129

7-60-76 L3

L3-8 19185
Q VI7 - N4 " B19-He Montbau

Vall d'Hebron

Aula Vall d"Hebron - Secretaria Técnica actividades formativas externas —

inscripcions@aulavallhebron.cat - 693785436
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PROGRAMA

08:00-08:30 Recogida de documentacién
08:30-08:50 Bienvenida y presentacién de la jornada. ¢ Qué esperamos de la secuenciacién del genoma completo?

08:50-10:45 METODOS DE SECUENCIACION DE GENOMA Y EXPERIENCIAS
- Métodos de secuenciacion de genoma completo de lllumina

- Genoma short read y Genoma TruePath. Plataformas de analisis.

- Deteccidn de mutaciones intrénicas profundas.

- Uso de secuenciacién de Genoma completo en cuidados intensivos neonatales y pediatricos.
Maria Palomares. Genetista de Laboratorio Clinico. Unidad de trastornos del neurodesarrollo.Instituto
de Genética Médica y Molecular, INGEMM, Hospital Universitario La Paz, Madrid

- Experiencia preliminar TruePath Hospital Universitario Vall d’Hebron. Emma Lorente. Facultativo del
Laboratorio de Genética. Area de Genética Clinica y Molecular del Hospital Universitario Vall d’Hebron.

- Uso de la secuenciacion del genoma en cribado neonatal. Cribado gendmico y metabolémico
combinado. Judith Garcia Villoria. Jefa de la Seccion de Errores Congénitos del Metabolismo del Servicio
de Bioquimica y Genética Molecular del Centro de Diagndstico Biomédico. Hospital Clinic de Barcelona.

-Mesa de discusidn y preguntas

11:15-13:30 SECUENCIACION DE GENOMA DE LECTURA LARGA (LR)
- Métodos de secuenciacién de genoma Long read. Pacbio

- Experiencia de aplicaciéon de genoma LR en el Hospital Sant Pau.
Ivon Cuscd y Alba Segarra. Faculativa adjunta. Hospital de Santa Creu i Sant Pau. Barcelona

- Busqueda de anomalias estructurales en inmunodeficiencias utilizando LR.
Laura Batlle. Investigadora postdoctoral. Hospital Universitario Vall d’Hebron

- Experiencia de la aplicaciéon de genoma LR en pacientes sin diagndstico en HSJDD. Didac Casas.
Facultativo especialista en Genética Médica. Adjunto del Servicio de Genética. Hospital Sant Joan de Déu

- Métodos de secuenciacion de genoma Long read. Oxford Nanopore. Christophe Fleury

- Experiencia de LR con ONT. Fundacion Jiménez Diaz. Marta Corton. Investigadora Principal del grupo
de Genética y Gendmica de Enfermedades Raras y Complejas del 1IS-Fundacion Jiménez Diaz

- Preguntas y discusion

13:30-14:40 EPIGENETICA
- Arrays de metilacién y Genoma 5B. Alvaro Sdnchez-Bernabéu. lllumina

- Técnicas de estudios epigenéticos e identificacién de nuevas epifirmas.
Jair Tenorio. Bidlogo especialista en Genética Molecular. Facultativo e investigador principal del
Instituto de Genética Médica y Molecular (INGEMM), Hospital Universitario La Paz, IdiPAZ y CIBERER.

- Regulacién de la inactivacion del X en fisiologia y enfermedad. Luis Pérez Jurado.F acultativo
especialista en Pediatria y Medicina Familiar (Espafia), Genética Clinica y Genética Molecular Clinica
(EE. UU., Australia y Kuwait). Jefe de Servicio Emérito del Servicio de Genética del Hospital del Mar.

14:40-14:50 Despediday cierre
Irene Valenzuela y Miguel del Campo
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