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INSTITUTO B4
INVESTIGACION

(5 de octubre 2021)

SAMITAR) &
UMD A It DA

Nos complace invitarles a la sesion del Area de GENETICA Y GENOMICA del
Instituto de Investigacion Sanitaria Fundacion Jiménez Diaz, gque se
celebrara el dia 5 de octubre del 2021 mediante la plataforma Microsoft
Teams.

PROGRAMA Y PRESENTACIONES:
12:00 - 12:05: Presentacion de la jornada por Direccion Cientifica

12:05 - 12:10: Presentacion del Area y moderacion
Presentacio armem-Ayuso Garcia
Moderacion: José Fernandez Piqueras

12:10 - 12:30:

Titulo: “Genomica y Cancer: neoplasias linfoblasticas de células T
precursoras™.

Ponente: Maria Consuelo Vi Morales.

Grupo: Susceptibilidad Genética a Enfermedades Raras y Complejas.

Preguntas 1° bloque (5 minutos)

12:30 - 12:45:

Titulo: “Genética de patologias del desarrollo.ocular”.

Ponente: Marta Cortén Pérez.

Grupo: Genética'y Genomica de Enfermedades Raras.y Complejas.

12:45 — 13:00:

Titulo: “Epidemiologia genética de las Distrofias-héreditarias de retina”.
Ponente: Irene Perea Romero.

Grupo: Genética y Genémica de Enfermedades Raras'y Complejas.

13:00 - 13:16:

Titulo: “Aproximaciones al diagnostico de la discapacidad intelectual”.
Ponente: Berta Almoguera Castillo.

Grupo: Genética y Genomica de Enfermedades Raras y Complejas.

13:115-13:30:

Titulo: “Genomica ‘de Enfermedades Comunes: COVID-y-gendmica: del
huésped”.

Ponente: Rosario Lopez Rodriguez.

Grupo: Genética y Genomica de Enfermedades Raras y.Complejas.

Preguntas 2° bloque (10 minutos)

13:40 — 14:00: DISCUSION Y COMENTARIOS GENERALES.




AREA: GENETICAY GENOMICA

Grupo de Genética y Gendmica de Enfermedades Raras y Complejas
Responsable: Carmen Ayuso Garcia
IPs: Berta Almoguera
Marta Cortén Pérez
Pablo Minguez Paniagua
Marta Rodriguez De Alba Freiria
Investigacion: Basicay Clinica

Grupo de Susceptibilidad Genética a Enfermedades Raras y Complejas
Responsable: José Fernandez Piqueras

IPs: Javier Santos Herndndez

Investigacion: Basicay Traslacional

e . . Susceptibilidad
Genética y Gendmica de

Genética a
Enfermedades Raras y
. enfermedades Raras y
Complejas .

Complejas

Sye PUBLICACIONES 34 3 37
Analisis de resultados
. , . PROYECTOS 33 1 34
cientificos obtenidos en 2020
ENSAYOS CLINICOS 1 0 1
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AREA: GENETICAY GENOMICA

OBIJETIVO

| Objetivo 1. Conocimiento sobre las bases moleculares en enfermedades raras y complejas.

Objetivo 2. Interpretacidn y analisis de datos dmicos mediante el uso de la biologia de sistemas y la bioinformatica

jetivo 3. Traslacion de la biotecnologia al diagnostico y prevencion de patologias de base genetica: diagnostico
prenatal y reproduccién, pediatria, neurologia, cancer hereditario, cardiologia, oftalmologia, nefrologia y otras.

Objetivo 4. Aproximaciones terapéuticas basadas en farmacogenética (FGx), terapias celular y genética, y dianas
moleculares.

Objetivo 5. Analizar factores genémicos del huésped en COVID19, que condicionen la evolucién clinica, en el
contexto de cofactores demograficos, comorbilidades y estilos de vida

TRANSVERSALES

Objetivo 6. Enfoque gendmico, abriendo nuevas lineas para el estudio de enfermedades comunes: neurolégicas,
psiquiatricas, cancer y cardiovasculares.

Objetivo 7. Identificacion de determinantes genéticos y FGx que contribuyen a la evolucién de las enfermedades
raras o complejas: seleccidon de una terapia mas individualizada, la llamada medicina genémica o personalizada.
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OBJETIVOS

GRADO DE EJECUCION

(COMPLETADO / NO COMPLETADO
/ COMPLETADO PARCIALMENTE)

COMPLETADO (en curso)

COMPLETADO (en curso)

COMPLETADO (en curso)

COMPLETADO (en curso)

COMPLETADO (en curso)

COMPLETADO (en curso)

COMPLETADO (en curso)
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AREA: GENETICAY GENOMICA RETOS DE FUTURO

¢ Epidemiologia y bases moleculares de Enfermedades Raras y Complejas: nuevos mecanismos genes/loci, y variantes implicados en patologia
humana de base gendmica. Bases genéticas: Cancer. COVID19 (Genoma Huésped), Enfermedad cardiovascular y neurodegeneracion; Distrofias H
Retina, Discapacidad Intelectual y Alt Neurodesarrollo, Malformaciones Oculares.

e Integracion aspectos basicos (gendmica funcional y protedmica) y traslacionales: desarrollo, validacién y armonizacidén de técnicas diagndsticas y
descubrimiento de nuevas dianas terapéuticas.

e Heterogeneidad intra-tumoral, y las alteraciones del transcriptoma (incluyendo el papel de genes no-codificantes), que caracterizan las neoplasias
linfoblasticas T mediante la integracién de estrategias gendmicas (Secuenciacion de Exoma o WES y secuenciacion de RNA o RNA-Seq), para mejorar
el diagnéstico y prondstico de estas enfermedades, y seleccionar las estrategias terapéuticas mds adecuadas, en el contexto de una medicina actual
personalizada y de precision.

e Investigar en terapias aplicables a las enfermedades genéticas: FGx, terapias farmacoldgicas y nuevas terapias: terapia y edicion génica
(CRisPR/Cas9) y de reprogramacidn celular en iPSC (cultivos celulares, caracterizacidn de las lineas y monitorizacidn genética).

e Traslacion: desarrollo de algoritmos diagndsticos, protocolos/ guias clinicas ER y Complejas:
*Nuevos abordajes experimentales. Estudio en Unica célula y de mosaicismo; DPNI y DGP.
*Biologia de sistemas, desarrollo de herramientas y algoritmos de reanalisis en practica clinica. (reclasificacion de las VUS).
*Validacién procedimientos NGS (Cl, formato informe, definicién de paneles y algoritmos, aplicacion WES).

¢ Medida del impacto cientifico y social

Iniversidad Auténoma
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AREA: GENETICAY GENOMICA

¢ Epidemiologia y bases moleculares de Enfermedades Raras y Complejas:
nuevos mecanismos genes/loci, y variantes implicados en patologia humana de
base gendmica.

Titulo: “Genomica y Cancer: neoplasias linfoblasticas de células T

Bases genéticas: precursoras”s

Ponente: Maria Consuelo Villa Morales.

_ Grupo: Susceptibilidad Genética a Enfermedades Raras y Complejas.

Preguntas 1° blogque (5 minutos)

* Cancer: Neoplasias Linfoblasticas Dra. MC Villa Morales 12:30 - 12:45:

Titulo: “Genética de patologias del desarrolio.ocular”.
Ponente: Marta Cortén Pérez.

« COVID19 (Genoma Huésped) Dra. R Lopez-Rodriguez Grupo: Genéticay Genomica de Enfermedades Raras.y Complejas.

12:45 — 13:00:

Enfermedades raras Titulo: pidemiologia genética de las Distrofias-héreditarias deretina”.
Ponente: Irene Perea Romero.
Grupo: Genética y Gendémica de Enfermedades Rarasy Complejas.

* Distrofias H Retina I Ruano Moo>

Titulo: oximaciones al diagnostico de la discapacidad intelectual”.

. Ponente: Berta Almoguera Castillo.
° Ma IformaCIOneS OCU Iares Dra' M COf'tOI’) Grupo: Genética y Genomica de Enfermedades Raras y Complejas.

13:15-13:30:
Titulo: “Genomica ‘de. Enfermedades Comunes: COVID-y-gendmica: del

huésped”.
Ponente: Rosario Lopez Rodriguez.

* Disc. Intelectual y Alt Neurodesarrollo Dra. B Almoguera Grupo: Genéfica y Genomica de Enfermedades Raras y Complejas:
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