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PARAPARESIAS




INTERPRETACION
DE VARIANTES PARA
NEUROLOGOS

Entrega material online:
Lunes-jueves previo

VIERNES 4 DE ABRIL

09:00 - 09:15
Bienvenida
Irene Sanz Gallego

9:15-10:00

Introduccién a las técnicas NGS:
Analisis y Filtrado de variantes
Alba Navarro Romero

10:00 - 10:45

Bases de datos de frecuencia
poblacional (GnomAD) y Bases de datos
clinicas (Clinvar, LOVD, Mastermind)
Paula Rebolo Bardanca

10:45-11:15  PAUSA - CAFE

11:15-12:00

Predictores Bioinformaticos y Browser
USCS (Ej. Splice Al, REVEL)

Paula Rebolo Bardanca

12:00 - 13:00

Interpretacién de variantes: criterios
ACMG y valor clinico predictivo

Alba Navarro Romero

13:00-14:00 COMIDA




14:00 - 14:45
Interpretacién de variantes en genes

mas frecuentes en paraparesia
espastica
Javier Simén Sanchez

14:45 - 15:30

Interpretacién de variantes en genes
mas frecuentes en ataxia

Javier Simoén Sanchez

15:30-17:00

Casos practicos:

Analisis e interpretacion en vivo de
paneles y exomas clinicos

17:00-17:15 DEBATEY PREGUNTAS

SABADO 5 DE ABRIL 9:35-11:00
Familia 1
09:00 - 9:15
Casos practicos. Andlisis e 11:00-11:30  PAUSA - CAFE

interpretacién en vivo de genoma

Astrid Adarmes Gémez

Paula Pérez Torre 11:30-13:00
Familia 2

9:15-9:35

Herramienta de andlisis
Alba Navarro Romero
Paula Rebolo Bardanca

13:00-13:15 CONCLUSIONESY CIERRE




Organiza:

SEDE DEL CURSO: SECRETARIA TECNICA:

Hotel H10 Puerta de Alcald Fundacién Privada de la Sociedad

C/ Alcald, 66. Espafiola de Neurologia

28009 - Madrid. C/ Fuerteventura, 4. Pl. baja, of. 4.
28703 - San Sebastian de los Reyes. (Madrid)
Tel.: 667 441 025
cientifico@sen.org.es

DIRECTORES DEL CURSO:
Irene Sanz Gallego

Laura Rojas Bartolomé
Paula Pérez Torre

Astrid Adarmes Gémez

PONENTES

Astrid Adarmes Gémez
Alba Navarro Romero
Paula Pérez Torre
Paula Rebolo Bardanca
Irene Sanz Gallego
Javier Simén Sanchez

Con la colaboracion de:

aalthincode




