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Ref. Expte. N° 3224/2019

Universidad de Buenos Aires

Facultad de Ciencias Exactas y Naturales 2 (
" Ciudad Auténoma de Buenos Aires:a 3 ‘JUL 201'

VISTO
La nota a foja 30 presentada por la Direccién del Departamento de Quimica Bioldgica,

mediante la cual eleva la informacién del curso de posgrado Escuela de Genémica Clinica. De los
Datos de NGS al Diagnéstico para el afio 2019, "

CONSIDERANDO
Lo actuado por la Comisién de Doctorado,

Lo actuado por la Comisién de Posgrado,

Lo actuado por la Comision de Presupuesto y Administracion,

Lo actuado por este Cuerpo en la sesién realizada en el dia de la fecha,

En uso de las atribuciones que le confiere el Articulo 113° del Estatuto Universitario,

EL CONSEJO DIRECTIVO DE LA FACULTAD
DE CIENCIAS EXACTAS Y NATURALES
RESUELVE:

ARTICULO 1° Aprobar el curso de posgrado Escuela de Genémica Clinica. De los Datos de
NGS al Diagnéstico de 90 horas de duracién, que serd dictado por el Dr. Marcelo Marti con la
colaboracién de los Dres. Adri4n Turjanski, Juan Pablo Bustamante, Leandro Radusky y Maria Inés
Pérez Millan.

. 4
ARTICULO 2°: Aprobar el programa del curso de posgrado Escuela de Genémica Clinica. De
“los Datos de NGS al Diagnéstico obrante a fs. 32/34, para su dictado del 20 al-31 de agosto de
2019.

ARTICULO 3°: Aprobar un puntaje maximo de cuatro (4) puntos para la Carrera del Doctorado.

ARTICULO 4°: Aprobar un arancel de 5000 médulos estableciendo que dicho arancel estara sujeto
a los descuentos y exenciones estipulados mediante la Resolucién CD N° 1072/19. Disponer que los
fondos recaudados ingresen en la cuenta presupuestaria habilitada para tal fin, y sean utilizados de
acuerdo a la Resolucion 072/03. :

ARTICULO 5°: Disponer que de no mediar modificaciones en el programa, la carga horaria y el
arancel, el presente Curso de Posgrado tendra una vigencia de cinco (5) afios a partir de la fecha de
la presente Resolucién.

ARTICULO 6°: Comuniquese a todos los Departamentos Docentes, a la Direccién de Estudiantes
y Graduados, a la Direccién de Movimiento de Fondos, a la Direccién de Presupuesto y
Contabilidad, a la Biblioteca de la FCEyN y a la Secretaria de Posgrado con copia del programa
incluida. Cumplido, archivese.
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Maximo: 40 ff( 3{

FAudienciasalqUit
Bioguimicos

Médicos

Lic en Genetica

Lic/Dres en Ciencias Biolégicas (o Afines) con formacién/interés en biologia de
patologfas humanas

(Bio)Informaticos

Insumos de Iaboratorlo
Servicios de Secuenciacidon

Soporte Digital para material de trabajo
Acceso a capacidad de computo intensiva
Estaciones de Trabajo con conexidn a internet

1) Introduccién a la bioinformética Traslacional y la gendmica clinica: Qué es la
bioinformética?, Qué es la bioinformatica Traslacional? La revolucién digital
de la biologfa. Conceptos de gendmica, genémica Personal y Medicina
Personalizada. Ejemplos de casos de aplicacién en la clinica.

2) Las tecnologias de Secuenciacién de Nueva Generacién (NGS): Cémo y
cuando surgen las tecnologifas NGS. Como funcionan las tecnologias NGS.
Qué equipos hay en el mercado y cuales son sus caracteristicas. Cuél es el
impacto de NGS en las Biociencias y en la Medicina. A donde evolucionan
las tecnologias de NGS.

3) Mapeo, Alineamiento y llamado de variantes: Conceptos generales de
Mapeo, Alineamiento y llamado de variantes. BLAST. Algoritmos de Mapeo vy
Alineamiento para genomas humanos. Algoritmos para el llamado de
variantes. Calidad de las variantes. Calibracion en base a cobertura y sesgo
por hebra. Llamado de haplotipos y fases. Cambio en el numero de copias.

4) Anotacion estructural y funcional de las variantes.: El genoma humano de
referencia. ENSEMBLE. Conceptos de anotacién estructural ADN-ARN-
Proteinas. Conceptos de anotacién funcional. Bases de datos de variantes
(dbSNP), frecuencias (1000 Genomas) y efecto clinico (Clinvar, OMIM,
HGMD).

5) Aplicacién de Filtros y Modelos de enfermedad: Filtros de seleccion de
variantes segun, efecto bioldgico potencial, frecuencia, heterocigocidad.
Comparacién vy filtros por modelos genéticos de enfermedad (Dominante,
Recesiva, deNovo). Uso de pedigrees.

6) Prediccién del efecto patoldgico de las variantes. Prediccién de Efecto de los
SAS SIFT, Polyphen. Uso de estructura para la prediccion. Prediccién zonas
no codificantes. Uso de bases de datos proteina y familia especificas.

7) Farmacogenomica: Concepto de farmacogendmica. Interaccién proteina-
droga y efecto de las variantes. Casos de aplicacién. PharmKB.
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- . Recomendaciones de la FDA.

. ;1 Andlisis de casos clinicos | (Enfermedades Autosémicas Dominantes) 9( 33:;;

9] Analisis de casos Clinicos Il (Enfermedades Autosémicas ReceSIyaS,,_.Mjf'
Heterocigosis Compuesta) RREHEE]
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TAZHVidEdes pract ‘ Separe
Las siguienttes actlwdades prac icas corresponden a Trabajos Practlcos
computacionales, donde se espera los alumnos realizcen prmc1pa|mente

actividades de manipulacién y andlisis de datos.

Los datos que se utilizan en los Trabajs Practicos, corresponden a datos de
secuenciacion reales, que son generados por los docentes auxiliares durante la

.' preparacién de los mismos.

1) Bases de datos Biologicas (Ensemble, dbSNP, RefSeq) y Bases de datos de
relevancia ciinica (ClinVar, OMIM, HGMD, PharmKB).

2) Mapeo y Alineamento. Uso de BWA (Burrow Wheelers Aligner). Visualizacién
de resultados en IGV (Integral Genome Viewer). Uso de Genome Browsers,
visualizacion de lecturas. Anélisis de archivos .SAM y .BAM.

3) Llamado de Variantes, analisis de calidad de la variante (Strand Bias,
Covertura, Het/Hom). Del .BAM al .VCF

4) Anotacion del archivo de llamado de variantes (VCF). Anotacién estructural
y funcional (Ensemble/RefSeq), cruce con bases de datos de variantes
(dbSNP), cruce con base de datos de relevancia clinica y de frecuencia
poblacioanl.

5) Anélisis de variantes 1. Aplicacién de filtros por impacto bioldgico,
frecuencia poblacional, significancia clinica, modelo genetico de
enfermedad. Cruce con listas de genes candidatos. Analisis de los
resultados.

6) Analisis de la Historia Clinica, Diagnéstico presuntivo y confeccién del
reporte de factibilidad. Confeccién de lista de genes candidatos.

7) Analisis de casos clinicos | (Enfermedades Autosémicas Dominantes)
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Ademas se realizan entre 1 y 2 (dependiendp defi numero de alumnosy

actividades practicas de laboratorio que son porincipalmente demostrativas y
consisten en la relaizacién de:

i) preparacién de bibliotecas para secuenciacién masiva
ii) Secuenciacién po técnicas de NGS

(*) Todos los cursos tendran una validez de 5 afios
(*

(*) Las actualizaciones de los docentes colaboradores son informados por la Direccidn
departamental al inicio de cada dictado del curso

Firma Subcomisién | Firma del docente
Doctorado |
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E-mail y teléfono del docente responsable

- Tel: 5285-8693

Formulario para la presentacién de Cursos de Posgrado/Doctorado - Res. CD2819/18 - ANEXO 2

Solicitud de
Financiacion
Ano de presentacién (*) 2019

“Escuela de Gendmica C]lnl'ca De'los datos de‘NGS"é'lz d[agnostlco -
Nombre YATitulo
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