Inscripcién y forma de pago:
¢ Cuota de inscripcion: 150€
¢ Transferencia bancaria a la cuenta:
ES18 0049 1821 00 2010571564 (Banco Santander)
¢ Importante, indicar en el Concepto: IP131191058 -
Nombre y Apellidos - Curso Hipoausia-ORL.

Adjuntar el justificante de la transferencia en el
momento de la inscripcion a:

Secretaria ORL - Alicia Gancino

agancino@unav.es

Dpto ORL. Clinica Universidad de Navarra

Tel: 948 25 54 00 (ext.: 4651)

Perfil profesional de los asistentes:

Estas jornadas estan dirigidas a la formacién de
profesionales sanitarios, otorrinolaringélogos, gene-
tistas, pediatras, técnicos de laboratorio, audidlogos,
interesados en el campo de la genética y de la hipoa-
cusia.

Sede:

Universidad de Navarra - Campus Madrid
Sede Postgrado - Edificio Alumni
C/ Marquesado de Santa Marta 3 - 28027 Madrid

www.gaesmedica.com
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PROGRAMA DE FORMACION EN EL
DIAGNOSTICO DE LA HIPOACUSIA
DE ORIGEN GENETICO.

MEDICINA PERSONALIZADA

Presentacion

La hipoacusia es un problema de salud publica por
su alta prevalencia. La OMS estima que 360 millones
de personas en el mundo viven con hipoacusia, que
les genera algun tipo de discapacidad. Pero, ademas,
es imprescindible considerar la repercusién que
la hipoacusia tiene en el desarrollo cognitivo, emo-
cional, académico y social de las personas y también
los elevados costes que genera en los sistemas
sanitarios.

La hipoacusia infantil, en nuestro entorno geografi-
co, se estima que es debida en un 60% por la altera-
cion de un Unico o de unos pocos genes, de manera
que los tests genéticos que identifiquen la variante
causal de la hipoacusia hereditaria son muy utiles,
tanto para su diagndstico, como para predecir su
naturaleza, evolucién y establecer tratamientos perso-
nalizados. Ademas, la identificacién de las variantes
causales antes de los 6 primeros meses de vida
mediante su empleo evitaria realizar otras pruebas
mas caras y prolongadas en el tiempo, suponiendo
un ahorro de costes y aportando importantes ventajas
para los pacientes evitando sobre todo los efectos
negativos en el desarrollo de los nifos tratados fuera
de los periodos de mayor sensibilidad auditiva.

A pesar de este potencial, los estudios genéticos no
son parte habitual de nuestra practica clinica. Las
nuevas herramientas de secuenciaciéon masiva de
genes (Next Generation Sequencing, NGS) facilitan el
acceso al diagndstico genético de la hipoacusia.
El objetivo de este curso es informar y formar sobre
el uso de esta tecnologia en el tratamiento personali-
zado de la hipoacusia.
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Clinica Universidad de Navarra.
e Teresa Imizcoz.
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e Manuel Manrique.
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Clinica Universidad de Navarra.
e Raquel Manrique.
Otorrinolaringdlogo.

Departamento de Otorrinolaringologia.

Clinica Universidad de Navarra.

e Ana Patino.
Unidad de Medicina Genomica.
Clinica Universidad de Navarra.

e Carlos Prieto. Otorrinolaringdlogo.

Departamento de Otorrinolaringologia.

Clinica Universidad de Navarra.
¢ Javier Santos.
Audiodlogo.

Departamento de Otorrinolaringologia.

Clinica Universidad de Navarra.

Programa

Viernes, 16 de diciembre de 2022

Sesion I. Conceptos basicos sobre audicion

y genética

8:30h Genética. Ana Patino.

9:30h Audiologia de las enfermedades genéticas que cursan
con hipoacusia. Alicia Huarte, Javier Santos.

10:15h Genética molecular de la hipoacusia. Raquel Manrique.

11:00h Pausa cafe.

Sesion 2. Técnicas de estudio molecular y genético

11:30h Ventajas y desventajas de la identificaciéon de variantes
mediante técnicas clasicas como la secuenciacion
Sanger/MI PA versus secuenciacion masiva de segunda
generacion (NGS Next Generation Secuencing).
Gorka Alkorta.

Sesion 3. Protocolo practico para uso
del panel de genes de hipoacusia

12:15h Aspectos éticos. Manuel Manrique.

12:30h Recogida de muestras y condiciones para su envio para
estudio genético. Teresa Imizcoz.

12:45h Datos clinicos relevantes a recoger en pacientes con
sospecha de hipoacusia de etiologia genética.
Raquel Manrique,

13:00h Foto del grupo y Almuerzo.

Sesion 4. Diagnéstico de la hipoacusia

de origen genético

14:00h Proceso de interpretacion de los resultados del estudio
genético siguiendo técnicas de secuenciacion masiva de
genes. Ana Patifno, Teresa Imizcoz.

14:45h Exposicidn de casos clinicos de hipoacusia clasificados
en orden al tipo de mutacidn genética diagnosticada.
Carlos Prieto, Teresa Imizcoz, Ana Patifno y Manuel Manrique.

16:00h Un nuevo concepto: Medicina personalizada de la
hipoacusia. Manuel Manrique.

16:30h Terapia génica. Carmen Unzu.

17:00h Clausura.



