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LINEAS DE INVESTIGACIONY PUBLICACIONES MAS RELEVANTES

Investigacion sobre las bases genéticas de discapacidad intelectual (D) y trastorno del espectro
autista (TEA)
FIS P118/01098: Aproximacion al diagndstico genético de la discapacidad intelectual:
identificacion de genes implicados, evaluacion de los métodos existentes y desarrollo de un
algoritmo diagnostico

Aplicacion de técnicas de secuenciacion masiva (WES y WGS) a 150 casos de DI no
caracterizados genéticamente mediante el algoritmo diagnostico utilizado en la practica clinica.

Evaluacion de utilidad de WES/WGS en el diagnostico de la DI

Objetivos:
I[dentificacion de nuevos genes
Optimizacion del diagndstico genético
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LINEAS DE INVESTIGACIONY PUBLICACIONES MAS RELEVANTES

Sindrome KBG: caracteristicas clinicas y correlacion genotipo-fenotipo
IPs B. Almoguera y E. Martinez-Cayuelas (IIS-FJD)
Articulo en preparacion: Revision retrospectiva de serie espanola de casos

Sindrome Schuurs-Hoeijmakers

IP Dr. Pablo Lapunzina (INGEMM, HU La Paz), FEDER
Articulo en preparacion: descripcion de fenotipo clinico de pacientes con mutacion en PACS|

Participacion en proyecto STOP COVID (COV20/00181)
IP Dra. Carmen Ayuso (IIS-FJD)
|dentificacion de marcadores genéticos de severidad de la COVID-19 mediante GWAS

*Martinez-Granero F et al. Higher diagnostic yield of Next Generation Sequencing than Comparative Genomic Hybridization array
across different neurodevelopmental disorders. En revision
* Almoguera B et al. A genome-wide association study reveals a novel locus significantly associated with ADHD in African Americans
and replicating in ADHD cases of European ancestry. En revisién
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PERSPECTIVAS FUTURAS

I. Consolidacion y ampliacion de la linea de investigacion en alteraciones del

neurodesarrollo

* Estudio de mosaicismo somatico/germinal en DI y otras alteraciones del
neurodesarrollo

* Papel de la inactivacion del cromosoma X en las alteraciones del neurodesarrollo

» Estudio de las bases genéticas de formas complejas de DI y TEA, busqueda de factores
de riesgo

2. Direccion de tesis doctorales, trabajos de fin de master/grado
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COLABORACION

Mi experiencia
| . Analisis de datos de secuenciacion masiva
(paneles de genes, Whole Exome Sequencing)
2.Anadlisis de datos de aCGH e interpretacion de variantes
3. Estudios de asociacion genética/genomica: GWAS (Genome-wide association analysis) y
estudios de farmacogenética
4. Conocimiento sobre las bases genéticas/moleculares de formas monogeénicas y
complejas de DI y TEA

Estoy interesada en
|. Analisis de RNA-Seq
2. Estudios de metilacion (arrays de metilacion, methyl-seq)
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