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Curso de formacion profesional:
“Escuela de Gendmica Clinica - Oncogendmica”

Descripcioén

Con el advenimiento del siglo XXI, la biologia experimenté un cambio de paradigma
impulsado por los avances en las técnicas de secuenciacidon masiva (Next Generation
Sequencing, NGS), que transformaron a la disciplina en una ciencia profundamente digital.
La enorme cantidad de datos gendmicos generados en los proyectos internacionales y en
estudios clinicos constituye hoy uno de los principales motores de la industria del software,
el hardware y los desarrollos bioinformaticos. Almacenar, procesar, analizar e interpretar
esta informacion se ha convertido en uno de los mayores desafios de la biologia moderna y,

particularmente, de la oncologia molecular.

En paralelo, la ultima década estuvo marcada por una creciente presion por trasladar
los descubrimientos del laboratorio a la practica clinica, con el objetivo de mejorar la
deteccion precoz, el diagndstico, el prondstico y el tratamiento del cancer. En este marco, la
investigacion traslacional y la Medicina de Precision han impulsado la creacién de
programas y servicios de Gendmica Oncoldgica, que buscan integrar nuevas tecnologias en

la atencion de pacientes.

En este contexto, el curso tiene como propdsito introducir a los alumnos en los
conceptos fundamentales de la gendmica aplicada a la oncologia y desarrollar las
habilidades necesarias para el manejo, analisis e interpretaciéon de datos gendmicos en
cancer. Asimismo, se propone abordar casos provenientes de la practica clinica que actuen
como pruebas de concepto para la implementacion de estrategias de Medicina de Precision,
incluyendo la clasificacién de variantes somaticas, la interpretacién de riesgo oncolégico y el

uso de herramientas bioinformaticas.

De este modo, el curso busca acercar esta disciplina innovadora y en constante
evolucién a profesionales, contribuyendo a su formacién en un area clave para el futuro del

diagnéstico y tratamiento oncoldgico.
Objetivos

Se espera que los alumnos logren:
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e Comprender los mecanismos celulares y las vias de sefalizacion involucradas en el
desarrollo y la progresién tumoral.

e Conocer los alcances, ventajas y limitaciones de la tecnologia NGS en oncologia,
tanto en tejido sdélido como en biopsia liquida.

e Entender el flujo de trabajo bioinformatico: procesamiento de datos, llamado y
anotacién de variantes somaticas.

e Explorar bases de datos humanas especificas de oncologia para la priorizacion e
interpretacion de variantes.

e Comprender los mecanismos y predicciones de oncogenicidad de variantes
somaticas y germinales relacionadas con cancer.

e Interpretar las guias de ACMG especificas, ClinGen para clasificacion segun
oncogenicidad y las guias AMP/ASCO/CAP basadas en evidencia clinica y accién
terapéutica.

e Conocer los criterios para el analisis, clasificacion y reporte de variantes, incluyendo
aquellas asociadas a riesgo oncoldgico.

e Conocer los fundamentos del RNA-seq en oncologia y su utilidad puntual para
deteccion de fusiones y analisis de expresion.

e Reconocer y aplicar el concepto de firmas mutacionales y su utilidad clinica.

e Resolver casos clinicos integradores.

e Comprender los criterios y consideraciones necesarias para implementar estudios

gendmicos en entornos clinicos y de laboratorio.

Destinatarios

El curso esta dirigido a meédicos oncélogos, genetistas, bioquimicos, bidlogos,

biotecnodlogos y perfiles afines.

Organizacién

El curso es organizado por el grupo de Gendmica Clinica del departamento de
Quimica Bioldgica de la Facultad de Ciencias Exactas y Naturales de la Universidad de
Buenos Aires (FCEN-UBA) y del instituto IQUIBICEN-CONICET. Cuenta con el auspicio

institucional de la Asociacion Argentina de Oncologia Clinica (AAOC).

Modalidad y metodologia

El curso de formacion profesional de la FCEN-UBA se dictara en modalidad virtual y

estara a cargo del Dr. Marcelo Marti y su equipo docente. Se llevara a cabo del 21 de
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septiembre al 2 de noviembre de 2026, con clases programadas los dias lunes y viernes de
18 a 21 horas.

Se dictara en formato virtual de forma sincrénica, con una carga horaria de 48 hs, de
la cual se destinara el 50% a clases tedricas y el 50% a clases practicas. Asimismo, las
clases se grabaran por lo que aquellos que no puedan asistir de manera sincrénica podran

hacerlo de manera asincronica.

Evaluacién y acreditacion

La evaluacion consistira en un examen tedrico y un examen practico finales, ambos
de caracter obligatorio. Ademas, luego de cada trabajo practico se habilitara un formulario
optativo destinado al seguimiento del progreso de los estudiantes. La aprobacién del curso

se basara en la calificacién del examen final, cuya nota minima requerida sera de 6 puntos.

Programa analitico

1) El cancer como enfermedad del genoma. Conceptos fundamentales de oncogénesis y
evolucién tumoral. Vias de sefalizacion involucradas en proliferacién y supervivencia
celular. Tipos de alteraciones gendmicas en cancer: SNVs, indels, CNVs, fusiones y otros
eventos estructurales. Contribuciones del Proyecto PanCancer al entendimiento del genoma

tumoral. Diferencias entre alteraciones somaticas y germinales.

2) Gendémica del cancer hereditario. Modelos genéticos de predisposicion tumoral,
penetrancia, herencia autosémica dominante y recesiva, y modelo de Knudson. Sindromes
especificos por tejido. Guias actuales para analisis de predisposicién hereditaria. Bases de
datos especializadas: LOVD, BRCA Exchange, CANVAR, entre otras. Enfoque integrado

para estudios de predisposicion y resolucion de casos.

3) Bases de datos en oncologia y recursos bioinformaticos. Mecanismos de pérdida y
ganancia de funcion (LoF/GoF). Herramientas de prediccion computacional y criterios para
su interpretacion. Exploracion de bases y recursos para analisis somatico y germinal:
STRING, GTEXx, OncoTree, OncoKB, CIVIC, ClinVar, cBioPortal, My Cancer Genome, GCD
y Cancer Genome Interpreter. Uso de estas herramientas para la priorizacion y clasificacion

de variantes.

4) Tecnologias NGS aplicadas a tumores. Fundamentos de la secuenciacion de proxima

generacion en oncologia. Importancia de la muestra: FFPE, artefactos, calidad, sensibilidad
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y limites de deteccion. Comparacion entre secuenciacion por amplicones y captura hibrida.

Extraccion de ADN y ARN en contextos reales de laboratorio y desafios asociados.

5) Variantes somaticas: identificacién, clasificacion e interpretacion. Conceptos de
clonalidad, VAF, evolucion tumoral e impacto en la interpretacién. Vias de reparacién del
ADN vy su relacion con la mutagénesis. Criterios y guias para clasificacion de variantes
somaticas (incluyendo lineamientos AMP/ASCO/CAP y ClinGen para oncogenicidad). Uso

de paneles de genes y abordajes orientados a tumores especificos.

6) Letalidad sintética y deficiencia de recombinacién homéloga (HRD). Conceptos
moleculares asociados a HRD, BRCA1/2 y vias de reparacion. Marcadores predictivos y
relevancia clinica. Fundamentos biolégicos y aplicaciones terapéuticas de la letalidad

sintética. Interpretacion de resultados en informes genémicos.

7) Transcriptomica del cancer. Introduccion a RNA-seq en oncologia. Deteccion de
fusiones, patrones de expresion y analisis transcriptémico. Pruebas gendmicas basadas en
expresion y su utilidad para evaluacion de riesgo y decisiones terapéuticas. Limitaciones y

alcances del analisis a nivel de ARN.

8) Integracion del genoma tumoral: TMB, HRD, inestabilidad microsatelital y firmas
mutacionales. Conceptos de carga mutacional tumoral, mecanismos y medicion de HRD,
entidad bioldgica de la inestabilidad microsatelital y caracterizacion de firmas mutacionales.
Aplicacién clinica para seleccion de terapias y ensayos clinicos. Interpretacién de reportes

integrados.

9) Prediccion del riesgo oncolégico. Componentes genéticos y ambientales del riesgo
tumoral. Heredabilidad por SNPs y construccion de scores de riesgo poligénico (PRS).
Estratificacion del riesgo en medicina preventiva y salud publica. Limitaciones,

oportunidades y consideraciones éticas. Aplicacion de PRS en contextos reales.

10) Biopsia liquida y analisis de cell-free DNA en oncologia. Fundamentos del tumor
cell-free DNA (ctDNA). Usos clinicos: monitoreo de respuesta, deteccion de recurrencia,
resistencia adquirida y diagndstico minimo residual. Ventajas, limitaciones y criterios

técnicos para su aplicacion clinica.
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11) Interpretacién clinica e informes en oncologia genémica. Principios para la
elaboracion de informes de resultados. Integracion de evidencia somatica y germinal.
Comunicacién de hallazgos clinicamente accionables, variantes de significado incierto y
riesgos hereditarios. Ejemplos de informes y discusion de modelos utilizados en la practica.

Consideraciones para estandarizar la comunicacién genémica en entornos clinicos.



	Curso de formación profesional: 
	“Escuela de Genómica Clínica - Oncogenómica” 
	Programa analítico 

