AREA: GENETICAY GENOMICA

Grupos:
Grupo de Genética y Gendmica de Enfermedades Raras y Complejas Grupo de Susceptibilidad Genética a Enfermedades Raras y Complejas
Responsables: Carmen Ayuso Garcia Responsable:  Javier Santos Herndndez
Marta Cortén Pérez
Investigacion:  Basica y Traslacional
IPs: Berta Almoguera Castillo

Almudena Avila Fernandez

Pablo Alberto Minguez Paniagua

Ana Laura Osorio Cabrero

Marta Rodriguez De Alba Freiria (Co-IP)

Investigacion:  Basica y Clinica

7 /4 4 ' g iversidad Auténoma
VI REUNION ANUAL DEL AREA DE GENETICAY GENOMICA DEL IIS-F)D UAM i

8 de octubre del 2024

Fundacion Jiménez Diaz

Gupo ¥'quironsalud




AREA: GENETICAY GENOMICA
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Definicion del area y objetivos prioritarios

El Area de Genética y Gendmica desarrolla su actividad cientifica mediante diferentes proyectos enfocados a las enfermedades raras y comunes de base genética,
para su caracterizacion fisiopatoldgica, celular y molecular, el desarrollo y validacidn de técnicas y algoritmos diagnésticos, y al analisis epidemioldgico en series
de pacientes, orientados al disefio de herramientas utiles con una clara aplicabilidad clinica y de nuevas estrategias terapéuticas.

Entre sus objetivos destacan, tanto objetivos propios, como objetivos transversales para dar apoyo metodoldgico y de conocimiento al resto de los grupos y areas

de investigacion: Grado de
Objetivos del Area de Genética y Genémica ejecucion en
2022*
OBJETIVOS PROPIOS

Conocimiento sobre las bases moleculares en enfermedades raras y complejas. En curso
Desarrollo de algoritmos para el analisis e interpretacion de datos émicos mediante el uso de la Bioinformatica y la
Biologia de Sistemas.

Traslacion de la biotecnologia al diagndstico postnatal y prevencidon de patologias de base genética mediante
diagndstico prenatal y reproductivo en diferentes ambitos: oftalmologia, pediatria, neurologia, céncer hereditario, En curso
cardiologia, nefrologia y otras.

En curso

Aproximaciones terapéuticas basadas en farmacogenética (FGx), terapias celular y genética, y dianas moleculares. Bl

Nuevos abordajes experimentales e innovaciéon. Estudio en Unica célula y de mosaicismo; WGS de secuencias
largas y Genoma 6ptico. Validacidn de kits diagndsticos para patologias por expansidn, nuevos desarrollos en DPNI En curso
y DGP-M /DG-A.

OBJETIVOS TRANSVERSALES
Enfoque gendmico, abriendo nuevas lineas para el estudio de enfermedades comunes: neuroldgicas, psiquiatricas,
oncoldgicas y cardiovasculares.

Identificacion de determinantes genéticos y FGx que contribuyen a la evolucién de las enfermedades raras o
complejas: seleccion de una terapia mas individualizada, la llamada medicina gendmica o personalizada.

Analisis e implementacidn aspectos organizativos, éticos y regulatorios en Gendmica y Bigdata e IA.
Escala:
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AREA: GENETICAY GENOMICA

Actividad cientifica

Susceptibilidad

Genética y Gendmica de

Genética a
Enfermedades Raras y TOTAL
. enfermedades Raras
Complejas .
y Complejas
->PROYECTOS UE/NIH 4 // 4
->PROYECTOS ISCIiI 11 // 11
->PROYECTOS CIBER 1 // 1
-PROYECTOS MINISTERIOS 3 // 3
PROYECTOS ->PROYECTOS CAM 3 // 3
->PREMIOS // // //
->PROYECTOS NO OFICIALES 11 1 12
->ESTUDIOS OBSERVACIONALES // // //
->FASES TEMPRANAS (I, I/1l, 1) // // //
ENSAYOS CLINICOS| > FASES TARDIAS (li/11l, 11, IlI/IV
0 IV/OTROS)
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AREA: GENETICAY GENOMICA

Publicaciones 1400
12,00

10,00

8,00

N2 N2 de 6,00 3,88
4,00
Ne FI Ne % ublicaciones | Guias
N2 total de FI ° P 322

2023 L. publicacion medio | revistas | revistas en Open de
publicaciones acumulado L, . N2 Publ/N2 IPs N2 Publ/N2 Grupos
es con Fl anual | enQ1 | enQl Access practica
clinica 12,00 10,50
Genética 'y 10,00
Gendmica de zzz
Enfermedades 27 27 241,2 8,93 18 66,67% 24 0 4'00 563
Rarasy 2,00 ,—l
Complejas 0,00
Susceptibilidad N2 Pub Q1/N2IPs N2 Pub Q1/N¢
, Grupos
Genética a
enfermedades 4 4 23,2 5,80 3 75,00% 4 0 140 132,20
120
Rarasy 100
Complejas 80

AREA DE 60 33,05

GENETICA Y 264,4 8,53 21 20
0

GENOMICA

Fl acumulado/N2  Fl acumulado/N¢
IPs Grupos
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AREA: GENETICAY GENOMICA

Retos de futuro del Area de Genética y Genémica

e Investigacion en terapias aplicables a las enfermedades genéticas:
FGx, terapias farmacoldgicas y nuevas terapias: terapia y edicién

_ i génica (CRisPR/Cas9) y de reprogramacion celular en iPSC (cultivos
de base gendmica. Bases genéticas ocultas: Cancer. Enfermedad celulares, caracterizacion de las lineas y monitorizacion genética)

cardiovascular y neurodegeneracion; Distrofias Hereditarias de Retina,

e Epidemiologia y bases moleculares de Enfermedades Raras y Complejas:
nuevos mecanismos genes/loci, y variantes implicados en patologia humana

e Traslacién: desarrollo de algoritmos diagndsticos, protocolos/ guias

Discapacidad Intelectual y Trastornos del Neurodesarrollo y Malformaciones
clinicas de ER y Complejas:

Oculares.
. .. L. . L. o Nuevos abordajes experimentales. Estudio en unica célulay de
o Integracién aspectos bdsicos (gendmica funcional y proteémica) y mosaicismo; DPNI'y DGP.
traslacionales: desarrollo, validacién y armonizacién de técnicas diagndsticas I : .
o Desarrollo y validacién de herramientas y algoritmos
y descubrimiento de nuevas dianas terapéuticas. bioinformaticos para el reanalisis de casos no diagnosticados,
el andlisis de nuevas tecnologias y su traslacion a la practica
o Heterogeneidad intra-tumoral, y las alteraciones del transcriptoma clinica.
(incluyendo el papel de genes no-codificantes, particularmente ARN de o Validacién procedimientos NGS (Cl, formato informe,
tamafio largo y ARN circulares como nuevas fuentes de biomarcadores definicion de paneles y algoritmos, aplicacion WES).
tumorales), que caracterizan las neoplasias linfoblasticas T mediante la e Medida del impacto cientifico y social de nuestra actividad
integracion de estrategias gendmicas (Secuenciacion de Exoma o WES y investigadora.

secuenciacion de RNA o RNA-Seq), para mejorar el diagndstico y prondstico e . L.
e Armonizacion de los aspectos regulatorios y éticos en el uso de la

de estas enfermedades, y seleccionar las estrategias terapéuticas mas gendmica y los datos de salud en el entono del instituto, estatal e
adecuadas, en el contexto de una medicina actual personalizada y de internacional.

precision.
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