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1. DATOS BÁSICOS DEL TFG:

Título: Un estudio de GWAS para la identificación de marcadores genéticos asociados con el riesgo a
desarrollar síndrome mielodisplásico (SMD).

Descripción general (resumen y metodología):

El síndrome mielodisplásico (SMD) es un trastorno hematológico caracterizado por la existencia de
alteraciones en la médula ósea que afectan a la producción de células sanguíneas. A pesar de las
crecientes evidencias que sugieren la presencia de un componente genético tanto en la iniciación
como la progresión de la enfermedad, los factores genéticos germinales asociados a su diagnóstico
y pronóstico, aún no han sido identificados. Además, carecemos de una caracterización funcional
de los mismos, lo que podría permitir la identificación de nuevas dianas terapéuticas y el desarrollo
de nuevos fármacos. 

Tipología: Trabajos experimentales, de toma de datos de campo o de laboratorio.

Objetivos planteados:

Este trabajo fin de grado (TFG) se desarrollará en el contexto del consorcio europeo IMPULSE y el
Grupo Español de Síndromes Mielodisplásicos (GESMD) y tiene como objetivos:

1. Realizar un estudio de asociación del genoma completo (GWAS) en pacientes de SMD y
controles sanos para identificar variantes genéticas asociadas con el riesgo a desarrollar la
enfermedad. 

2. Además, realizaremos un estudio de GWAS para identificar marcadores genéticos asociados
con la respuesta terapéutica y la progresión de la enfermedad, así como análisis de
asociación estratificados por sexo y perfil mutacional entre otras variables. 

3. Durante el desarrollo del proyecto,  además evaluaremos los factores genéticos solapantes
entre el SMD y otras hemopatías malignas, tales como las leucemias agudas, la leucemia
linfática crónica, los síndromes mieloproliferativos y el mieloma múltiple. 

4. Finalmente, trabajaremos para caracterizar funcionalmente las variantes genéticas de
interés con datos del Human Functional Genomic Project (HFGP) del que el Dr. Sainz es
miembro. 
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Recomendaciones y orientaciones para el estudiante:

Realizar una búsqueda bibliográfica completa de la patología en cuestión y familiarizarse con el
entorno linux para los análisis de GWAS. 

Plazas: 1
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