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DECLARACION DE INTERES PARA RECIBIR PROFESIONALES FP-Il EN
CONTRATOS DE PRACTICAS

Grupo Acreditado Receptor: Grupo de Investigacion Traslacional en Genética

Responsable: Francisco Martinez Castellano

ESPECIALIDAD/ES SOLICITADAS ACORDE CON LA NATURALEZA PROYECTO DE
INVESTIGACION AL CUAL SE ADSCRIBIRIA Y COLABORARIA EL CONTRATADO

[] Anatomia patologica-Citologia [] Dietética
X Laboratorio de Diagndstico Clinico [] bocumentacién Sanitaria
[ Laboratorio (rama Quimica) [] otros, especificar

(Se podran presentar dos declaraciones de interés, como maximo por grupo y en

Proyecto de investigacion en vigor al que se adscribird el contratado (indique referencia y
resumen)

Referencia: P114/00350

Titulo: Abordaje gendmico para la identificacion de nuevos genes y mddulos funcionales
responsables de discapacidad intelectual grave.

La discapacidad intelectual supone un problema sanitario y social de primer orden, maxime
cuando hablamos de los casos mas graves, con serias limitaciones en las actividades basicas en la
vida diaria. También suponen un reto cientifico, por cuanto que cerca del 50% de los casos son
todavia de causa desconocida, aunque se sospecha que mayoritariamente tendrian una causa
genética. En el presente proyecto pretendemos realizar una doble aproximacién genémica para su
resolucion: la identificacion de variantes genéticas del exoma y correlacion con el perfil de
expresion.

Los objetivos que nos planteamos mediante el empleo de estas nuevas tecnologias son: 1) Evaluar
el rendimiento diagndstico de la secuenciacion de todos los genes patoldgicos conocidos causantes
de discapacidad intelectual grave. 2) Establecer grupos homogéneos de pacientes mediante
estudio del perfil de expresiéon en aquellos casos sin mutaciones en los genes conocidos. 3)
Identificar nuevos genes patoldgicos mediante secuenciacién del exoma en grupos homogéneos de
pacientes, seleccionados a partir del estudio de expresion diferencial. 4) Proponer nuevos médulos
de genes, o ampliar aquellos actualmente conocidos, relacionados con trastornos del
neurodesarrollo.

formularios separados)
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PROGRAMA FORMATIVO A REALIZAR POR EL CONTRATADO

Describir el proyecto de investigacion, haciendo especial énfasis en los aspectos formativos
y las tareas a realizar por el contratado FP-II (Este apartado se publicara junto con las bases de
la convocatoria con el fin de que el candidato FP-Il pueda seleccionar el proyecto que mas le
interese)

Se pretende que el técnico adquiera suficientes conocimientos sobre los siguientes aspectos técnicos y
metodoldgicos para los estudios diagnosticos en Genética Humana:

- CITOGENETICA: aspectos tedricos y metodoldgicos: cariotipo constitucional, diagndstico prenatal
citogenético (cariotipo y técnica répida de deteccion de aneuploidias):

a. Cultivos celulares (sangre periférica, liquido amniético, vellosidad corial, otros tejidos).
b. Identificacion cromosoémica.
C. Aplicacién de la citogenética a la clinica.

- GENETICA MOLECULAR: aspectos tedricos y metodolégicos del estudio genético basado en el analisis
de ADN y ARN:

Extraccion de ADN a partir de sangre periférica, biopsias y papel FTA.

Gestion y almacenamiento de muestras. Manejo de Gestlab.

Amplificacion por PCR.

Electroforesis capilar y en gel de agarosa.

Secuenciacion.

Andlisis de fragmentos.

Técnicas especiales: MLPA, OLA-PCR, PCR cuantitativa fluorescente, etc.
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- Asistencia y participacion en las sesiones semanales (multidisciplinares/45 minutos).

A) Contenidos Teoricos.

Con este programa se pretende dar o completar una formacién integral en el campo de la genética humana,
orientado a recibir informacion metodoldgica y cientifica, asesoramiento sobre diversos aspectos de la
interpretacién de resultados y consecuencias sobre la salud.

B) Contenidos Practicos.

El trabajo experimental incluye dos areas, el diagnostico genético clinico, con el objetivo de que se
familiarice con los problemas que plantea la genética clinica, y la experimentacién en genética molecular
humana como tema de investigacion. El Técnico se debe familiarizar con las técnicas basicas: extraccion de
ADN y ARN a partir de diversos tejidos. Técnicas de amplificacién de secuencias de ADN, PCR cuantitativa.
Electroforesis en agarosa y en poliacrilamida. Técnicas de tincion de &cidos nucleicos. Deteccion de
mutaciones mediante secuenciacion directa, digestion por enzimas de restriccion o SSCP’s. Tipaje de
marcadores genéticos y andlisis de segregacion. Técnicas basicas de cultivo celular. Estudios citogenéticos
clasicos (bandeo cromosdmico) y moleculares (FISH, painting, CGH). Investigacion en Genética molecular
humana. Disefio y aplicacion de diferentes técnicas para el estudio de la expresion y funcion génica:
hibridacion, RT-PCR cuantitativa, etc.

IIS La Fe | Avenida Fernando Abril Martorell, n® 106, Torre A, 72. 46026 Valencia
Tel.: (+34) 96 124 66 01 | Fax. (+34) 96 124 66 20 | fundacion_lafe@gva.es | www.iislafe.es




