CURSO DE MEDICINA GENOMICA PERSONALIZADA
EN EL DIAGNOSTICO CLINICO

I EDICION SURDCat

TEMARIO

. Clinica y Herramientas de Diagnostico
2. Genomica e Interpretacion de Datos
3. Informes, devolucién de Resultados y
Asesoramiento Genético

Coordinadores del curso:
Luis Pérez Jurado
Alfons Macaya
Sergi Beltran
Antonia Ribes

Francesc Palau.

Del 6 al 8 de Noviembre 2019, de 15 a 20h en Barcelona.
Precio del curso: 50euros. Inscripciones: mpujadasi@imim.es

Visita la pagina web del Proyecto: www.URDCat.cat



§URDCat

Curso URDCat en Medicina Genomica Personalizada

CLINICA y HERRAMIENTAS de DIAGNOSTICO
Miécoles 6 de Noviembre 2019
De14:45a15:00 |Registro
Recogida de material

De 15:00 a15:20 |Introduccion y estado actual del Proyecto URDCat
(Luis Pérez-Jurado, MD, Ph.D. UPF, IMIM)

D El diagnostico de las Enfermedades Raras: del fenotipo al genotipo y
€ 15:20 a 15:50
> >3 viceversa (Francesc Palau, MD, Ph.D. Hospital Sant Joan de Déu)

Herramientas de Fenotipado Avanzado

De 15:50 2 16:10 Ontologias del fenotipo - HPO (Human Phenotype Ontology): ;cémo
' ' y por qué estructuramos y estandarizamos los términos fenotipicos?

(David Gomez, MD, Ph.D. Hospital Vall dHebron)

Procesado del Lenguaje Natural (Natural Language Processing)
De 16:10 a16:40 |aplicado a la historia clinica electrénica: una herramienta mas para el
fenotipado (Irene Pulido, MD, Ph.D. H. Clinic-IDIBAPS)

Relevancia e interpretacion de la nomenclatura en Medicina Genomica

De 16: :
¢ 15:40 21790 1 (1 qura Gort, Ph.D. H. Clinic-IDIBAPS)

De 17:00 a 17:20 Coffee Break

Taller_1: Herramienta propia: PhenoTips (Leslie Matalonga, Ph.D.
De17:20a18:40 |CNAG; Gemma Bullich, Ph.D. CNAG; César Arjona, MSc. Hospital
Sant Joan de Déu)

De18:40 a 20:00 |Taller_2: Recursos externos: Face-to-gene, Orphanet y Otras
Plataformas de Fenotipado (Toni Martinez, MD, Ph.D. Hospital Sant
Joan de Déu. Irene Valenzuela, MD. Ph.D. Hospital Vall d'Hebron)




GENOMICA e INTERPRETACION de DATOS
Jueves 7 de Noviembre 2019

De 15:00 a 15:15

De1515a15:50

De 15:50 a 16115
De 16:15 a 17:45

De17:45 a 18:05

De 18:05a18:30

De 18:30 a 20:00

Actividades para la interpretacidon y validacién de datos genomicos
(WP2 y WP3 de URDCat) (Sergi Beltran, Ph.D. CNAG)

Secuenciacion y Andlisis Gendmico (Sergi Beltran, Ph.D. CNAG)

Deteccion de posibles Mosaicismos estructurales y puntuales (Juan
Ramon Gonzalez, Ph.D. ISGLobal)

Taller_1: Hands-on RDCAT: plataforma de andlisis genémico (Leslie
Matalonga, Ph.D. CNAG; Gemma Bullich, Ph.D. CNAG; Frederic

Tort, Ph.D. Clinic-IDIBAPS; Anna Marcé, Ph.D. Vall d’Hebron)
Coffee Break

Estudios Funcionales para la validacién diagnostica de variantes
genéticas (Antonia Ribes, Ph.D. Clinic-IDIBAPS)

Taller_2: Estudios Funcionales: casos practicos (Frederic Tort, Ph.D.
Clinic-IDIBAPS, Xeénia Ferrer, Ph.D. C(linic-IDIBAPS; Olatz
Ugarteburu, Ph.D. Clinic-IDIBAPS)

INFORMES, ASESORAMIENTO y ETICA
Viernes 8 de Noviembre 2019

Asesoramiento Genético y su aplicaciéon en Medicina Genodmica
Personalizada (Clara Serra, Ph.D. Hospital Vall d’Hebron)

De 15:00 a 15:30

De 15:30 a 15:55

De 16:55 a 16:20

De 16:20 2 16:40

De 16:40 a 17:00

De 17:00 2 18:30

De 18:30 a 20:00

Aspectos Eticos de la Medicina Personalizada de Precisién/ Medicina
Genomica (Teresa Pampols, Ph.D)

Medicina de Precision en Enfermedades Neuroldgicas Pediatricas
(Alfons Macaya, MD, Ph.D. Hospital Vall d'Hebron)

Enfermedades Raras todavia no Diagnosticadas: ;como seguir? (Luis
Pérez-Jurado, MD, Ph.D. UPF- Hospital del Mar)

Coffee Break

Taller_1: Hallazgos incidentales: analisis y retorno de resultados (Luis
Pérez-Jurado, MD, Ph.D. UPF- Hospital del Mar. Patricia Muiioz,

MSc. Hospital del Mar; Clara Serra, Ph.D. Hospital Vall d’'Hebron;
Elisabeth Castellanos, Ph.D. Hospital Germans Trias i Pujol)

Taller_2: Discusion de casos con implicaciones éticas (Luis Pérez-
Jurado, MD, Ph.D. UPF- Hospital del Mar. Patricia Muifioz, MSc.
Hospital del Mar; Clara Serra, Ph.D. Hospital Vall d’'Hebron;
Elisabeth Castellanos, Ph.D. Hospital Germans Trias i Pujol)




