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Educacion Superior/Publico

ANA&A,\IRI!Q;ELER Direccion: Rivera 1350/ 50000 / Salto / Uruguay
Lic Teléfono: (598) 47334816/ 127

Correo electronico/Sitio Web: anamasoler@gmail.com http://www.unorte.edu.uy/

anamasoler@gmail.com
http://www.unorte.edu.uy/ Formacion
Rivera 1350, Salto,
Uruguay. UdelaR, CENUR Li

toral Norte-Sede Salto, PDU Formacion académica
: Genetica Molecular Huma
na CONCLUIDA
+59847334816
MAESTRIA
SNI
Ciencias Médicas y de la Sal Maestria en Ciencias Biolégicas (UDELAR-PEDECIBA) (2012 - 2016)

ud/ Ciencias de la Salud
Categorizacion actual: Inicia

» ) Universidad de la Republica - Facultad de Ciencias - UDelaR , Uruguay
cién (Activo)

Titulo de la disertacion/tesis: Ancestria Y Farmacogenética de la Leucemia Linfoblastica Aguda
Pediatricaenel Uruguay
Fecha de publicacién: 27/07/2018 Tutor/es: Dr. Julioda Luz
Ultima actualizacién SNI: 27/07/2018 Obtencidn del titulo:
Palabras Clave: Farmacogenética TPMT TYMSMTHFR Leucemia Pediatrica Ancestria
Areas de conocimiento:
Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Farmacogenética

GRADO

Licenciatura en Ciencias Bioldgicas (2002 - 2012)

Universidad de la Republica - Facultad de Ciencias - UDelaR, Uruguay

Titulo de la disertacion/tesis: Ligamiento Genético de Mutaciones Espontaneas en Drosophila
willistoni

Tutor/es: Dra. Beatriz Goiii

Obtencion del titulo: 2012

Sitio web de la disertacion/tesis: http://www.bib.fcien.edu.uy/files/etd/pasan/uy24-15622.pdf
Palabras Clave: Ligamiento Genético Drosophilawillistoni Mutaciones

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Ligamiento Genético

TECNICO

Analista de Sistemas (2002 - 2005)

Instituto Universitario Autonomo del Sur - Instituto Universitario Auténomo del Sur - Facultad de
Ingenieria, Uruguay

Titulo de ladisertacion/tesis: Analista de Sistemas

Obtencion del titulo: 2005

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacion e Informacion / Ciencias de la
Computacién/ Analista de Sistemas

Analista de Sistemas (2002 - 2005)
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Instituto Universitario Auténomo del Sur - Instituto Universitario Auténomo del Sur - Facultad de
Ingenieria, Uruguay

Titulo de la disertacién/tesis: Programador JAVA

Obtencion del titulo: 2005

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Computacién/ Programacion

Analista de Sistemas (2001 - 2002)

Instituto Universitario Autonomo del Sur - Instituto Universitario Auténomo del Sur - Facultad de
Ingenieria, Uruguay

Titulo de la disertacién/tesis: Técnico en Reparaciéon de PC

Obtencion del titulo: 2002

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Computacion / Técnico Reparador

EN MARCHA
DOCTORADO
Doctorado en Ciencias Biolégicas (UDELAR-PEDECIBA) (2016)

Universidad de la Republica, Facultad de Ciencias - UDelLaR ,Uruguay

Titulo de la disertacion/tesis: Farmacogenética de la Toxicidad Producida por la 6-Mercaptopurina
y el Metotrexato en Pacientes Pediatricos con Leucemia Linfoblastica Aguda en Uruguay
Tutor/es: Julioda Luz

Palabras Clave: Farmacogenética leucemia Linfoblastica Aguda Pediatrica 6-Mercaptopurina
Metotrexato Ancestralidad

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Hemoglobinopatias

Formacion complementaria
CONCLUIDA

CURSOS DE CORTA DURACION
Terapia génica: teoria e pratica (01/2015 - 01/2015)

Sector Extranjero/Internacional/Otros / Universidad Federal de San Pablo, Brasil
80 horas
Palabras Clave: Terapia Genica

Farmacogenética Clinicall (01/2015 - 01/2015)

Sector Educacién Superior/Publico / Universidad de la Republica / Facultad de Quimica - UDelaR,
Uruguay

20 horas

Palabras Clave: Farmacogenética

Brazilian edition of the summer institute in Statistical Genetics (01/2014 - 01/2014)

Sector Extranjero/Internacional/Otros / Universidad de San Pablo, Brasil

Palabras Clave: Estadistica

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Matematicas / Estadistica y Probabilidad / Estadistica para
Genetistas

Pasantia en el Laboratorio de Hemoglobinopatias-Patologia Clinica, Hospital de Clinicas (01/2014 - 01/2014)

Sector Extranjero/Internacional/Otros / Universidad Estadual de Campinas, Brasil

480 horas

Palabras Clave: Hemoglobinopatias Talasemias

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Hemoglobinopatias



Bioestadistica 2014 (01/2014 - 01/2014)

Sector Educacion Superior/Publico / Universidad de la Republica / Facultad de Medicina - UDelLaR,
Uruguay

109 horas

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Matematicas / Estadisticay Probabilidad /

X Course Latin American School of Human and Medical Genetics (01/2014 - 01/2014)

Sector Extranjero/Internacional/Otros / Latin American School of Human and Medical Genetics,
Brasil
60 horas

Cromosomas: Estructura, Funcién y Evolucion (01/2013 - 01/2013)

Sector Gobierno/Publico / Ministerio de Educacion y Cultura/ MEC. Instituto de Investigaciones
Bioldgicas «Clemente Estable» , Uruguay

60 horas

Palabras Clave: Cromosomas Citogenética

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Genética y Herencia / Citogenética

Genética de Poblaciones (01/2013 - 01/2013)

Sector Educacion Superior/Publico / Universidad de la Republica / Facultad de Humanidades y
Ciencias de la Educacion - UDelaR , Uruguay

30 horas

Palabras Clave: Genética Humana Genética de Poblaciones

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética 'y Herencia / Poblaciones

Aplicaciones de la PCR en Tiempo Real a la investigacién (01/2013 - 01/2013)

Sector Educacion Superior/Publico / Universidad de la Republica / Facultad de Medicina - UDelLaR,
Uruguay

40 horas

Palabras Clave: PCR Real Time

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Bioguimica y Biologia Molecular / PCR

Introduccién al Manejo del Software Estadistico R (01/2013 - 01/2013)

Sector Educacion Superior/Publico / Universidad de la Republica / Centro Universitario Regional
Este, Uruguay

60 horas

Palabras Clave: Estadistico R

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Matematicas / Estadisticay Probabilidad /

Inestabilidad Genémica y Reparacién del ADN (01/2013 - 01/2013)

Sector Gobierno/Publico / Ministerio de Educacion y Cultura/ MEC. Instituto de Investigaciones
Biologicas «Clemente Estable» , Uruguay

60 horas

Palabras Clave: Daflo ADN Inestabilidad Gendmica Reparacién del ADN

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Inestabilidad Gendmica

Cancer Genomics in Diagnosis and Theraphy (01/2013 - 01/2013)

Sector Gobierno/Publico / Ministerio de Educacion y Cultura/ MEC. Instituto de Investigaciones
Bioldgicas «Clemente Estable» , Uruguay

90 horas

Palabras Clave: Cancer Gendmica Secuenciacion Masiva Transcriptomica

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Biotecnologia de la Salud / Tecnologias que involucran la
identificacion de ADN, proteinasy enzimas / Gendmica Cancer



Andlisis de genoma Humano en Enfermedades Complejas (01/2012 - 01/2012)

Sector Educacion Superior/Publico / Universidad de la Republica / Facultad de Medicina - UDelLaR,
Uruguay

45 horas

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Genética y Herencia / Genoma Humano

Bases Genéticas y Celulares del Cancer (01/2012-01/2012)

Sector Educacion Superior/Publico / Universidad de la Republica / Facultad de Medicina - UDelLaR,
Uruguay

40 horas

Palabras Clave: Cancer

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genética Humana

Genética Humanay Epidemiologia (01/2012 - 01/2012)

Sector Gobierno/Publico / Ministerio de Educacion y Cultura/ MEC. Instituto de Investigaciones
Biologicas «Clemente Estable» , Uruguay

20 horas

Palabras Clave: Genética Humana Epidemiologia

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genética Humana

XVII Alexander Hollaender Course (01/2012 - 01/2012)

Sector Gobierno/Publico / Ministerio de Educacion y Cultura/ MEC. Instituto de Investigaciones
Biologicas «Clemente Estable» , Uruguay

70 horas

Palabras Clave: Cromosomas Dafio ADN

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Citogenética

PARTICIPACION EN EVENTOS

2do Congreso Latinoamericano de Farmacogendmica y Medicina Personalizada (2017)

Tipo: Congreso

Institucién organizadora: Sociedad Latinoamericana de Farmacogendmica y Medicina
Personalizada (SOLFAGEM), México

Palabras Clave: Farmacogendmica Leucemia Linfoblastica Aguda 6-Mercaptopurina Ancestralidad
NUDT15TPMT

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Farmacogendmica

| Encuentro de Investigadores de la Regién Noreste (2016)

Tipo: Congreso

Institucién organizadora: Centro Universitario Rivera- Centro Universitario Tacuarembo- INIA,
Uruguay

Palabras Clave: Farmacogenética leucemia Linfoblastica Aguda Pediatrica 6-Mercaptopurina
Metotrexato

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Farmacogenética

XVI Congreso Latinoamericano de Genética (2016)

Tipo: Congreso

Institucién organizadora: Asociacién Latinoamericana de Genética, Uruguay

Palabras Clave: Farmacogenética Leucemia Linfoblastica Aguda 6-Mercaptopurina Metotrexato
Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Farmacogenética

IV Encuentro de Investigadores del Norte (2015)

Tipo: Congreso
Institucién organizadora: UdelaR, Uruguay



XIll Congreso Colombiano y VIl Congreso Internacional de Genética Humana (2014)

Tipo: Congreso

Institucién organizadora: Asociacion Colombiana de Genética Humana, Colombia
Palabras Clave: Farmacogenética Leucemia Ancestria

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Farmacogenética

Congreso Uruguayo de Neurologia (2013)

Tipo: Congreso

Palabras Clave: Parkinson LRRK2

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Enfermedad de Parkinson

Cancer Genomics (2013)

Tipo: Congreso

Institucion organizadora: Instituto de Investigaciones Biologicas Clemente Estable, Uruguay
Palabras Clave: Cancer Gendmica

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Genémica Cancer

XIl Congreso Colombiano y VI Congreso Internacional de Genética Humana (2012)

Tipo: Congreso

Institucion organizadora: Asociacion Colombiana de Genética Humana, Colombia
Palabras Clave: Farmacogenética Leucemia TPMT TYMS

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Farmacogenética

XIV Jornadas de la SUB (2012)

Tipo: Congreso

Institucion organizadora: Sociedad Uruguaya de Biociencias, Uruguay

Palabras Clave: Farmacogenética Leucemia TPMT TYMS

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Farmacogenética

XIl Congreso Uruguayo de Hematologia (2012)

Tipo: Congreso

Institucion organizadora: Sociedad de Hematologfa del Uruguay, Uruguay

Palabras Clave: Farmacogenética Leucemia TPMT TYMSMTHFR RFC

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Farmacogenética

I Jornadas de la Sociedad Uruguaya de Genética (2011)

Tipo: Congreso

Institucion organizadora: Sociedad Uruguaya de Genetica, Uruguay

Palabras Clave: D. willistoniLigamiento

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Genéticay Herencia / Ligamiento

VI Simposio de Ecologia, Genética y Evolucion de Drosophila (2009)

Tipo: Congreso

Palabras Clave: D. willistoniLigamiento

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Genéticay Herencia / Ligamiento

| Jornadas de la Sociedad Uruguaya de Genética (2008)

Tipo: Congreso

Institucién organizadora: Sociedad Uruguaya de Genetica, Uruguay

Palabras Clave: D. willistoniLigamiento

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Genéticay Herencia / Ligamiento



V Simposio de Ecologia, Genética y Evolucion de Drosophila (2007)
Tipo: Congreso
Palabras Clave: D. willistoniLigamiento

Areas de conocimiento:
Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Ligamiento

Idiomas

Portugués

Entiende muy bien / Habla bien / Lee muy bien/ Escribe regular
Espaiol

Entiende muy bien / Habla muy bien / Lee muy bien/ Escribe muy bien
Francés

Entiende muy bien/Habla muy bien/ Lee muy bien/ Escribe muy bien
Inglés

Entiende bien/ Habla bien/ Lee muy bien/ Escribe bien

Areas de actuacion

CIENCIAS NATURALES Y EXACTAS
Ciencias Bioldgicas /Genética y Herencia /Ligamiento Genético

CIENCIAS MEDICAS Y DE LA SALUD
Medicina Bésica/Genética Humana /Farmacogenética

CIENCIAS MEDICAS Y DE LA SALUD

Medicina Bésica/Genética Humana /Hemoglobinopatias

Actuacion profesional

SECTOR EDUCACION SUPERIOR/PUBLICO - UNIVERSIDAD DE LA REPUBLICA - URUGUAY

Centro Universitario Regional Litoral Norte

VINCULOS CON LA INSTITUCION
Funcionario/Empleado (02/2014 - a la fecha)

Asistente ,40 horas semanales / Dedicacion total
Obtenido Por concurso de Oposicion y meritos.
Escalafon: Docente

Grado: Grado 2

Cargo: Efectivo

ACTIVIDADES

LINEAS DE INVESTIGACION

Farmacogenética de la Leucemia Linfoblastica Aguda en el Uruguay (02/2014 - a la fecha)

Segun la Organizacion Mundial de la Salud, el cancer infantil es una enfermedad poco frecuente y
representa solamente el 0,5-4,6% de todos los canceres reportado. La Sociedad Internacional de
Oncologia Pediatrica estima que tiene una incidencia anual de 250mil nuevos casos en todo el
mundo. Aunque los indices de mortalidad por cancer infantil han bajado en casi 70% en las Ultimas
cuatro décadas, el cancer sigue siendo la principal causa de muerte en niflos de entre 1y 14 afios en
paises desarrollados. Al igual que en el resto del mundo, en el Uruguay las leucemias son el tipo de
cancer mas comun entre los canceres pediatricos, representando mas del 30% de los mismos. La



leucemia linfobléstica aguda (LLA) se caracteriza por la expansion clonal, rapida (aguda) y
descontrolada de células precursoras de los linfocitos. Estas células inmaduras (blastos) invaden la
médula 6seay se propagan a la sangre periférica, al bazo, al higado, a los ganglios linfaticos, al
sistema nervioso central, a los testiculos y al resto de los tejidos. Constituye mas del 75% de las
leucemias pediatricas, con un pico de incidencia entre los 2 v 5 afos, siendo la mayoria de los casos
(80% - 85%) neoplasia de células precursoras de linfocitos By aproximadamente 15% de linfocitos
T. Los pacientes que presentan esta neoplasia pueden presentar cuadros clinicos que van desde casi
asintomaticos, como cansancio, fiebre, e infecciones; hasta muy graves, como hemorragias, anemias,
leucopenias, neutropenias y trombocitopenias. Hasta el momento, la causa de la LLA continua
siendo desconocida. El tratamiento de esta afeccion consiste en una poliquimioterapia (varios
farmacos) de dos afos de duracion. Debido a la accién inespecifica de estos farmacos, los
tratamientos actuales presentan efectos desfavorables a cortoy largo plazo, provocando que cerca
del 20% de los pacientes no puedan alcanzar una remision completa de la enfermedad. Se ha visto
que las variantes genéticas de proteinas involucradas en las vias de metabolizacion y distribucion de
los farmacos estan fuertemente relacionadas con los efectos téxicos, los fendmenos de resistencia a
farmacosy el riesgo de recurrencia. Adicionalmente algunos trabajos han vinculado a la etnicidad
con larespuesta diferencial al tratamiento. Debido a que la estructura genética de la poblacion
uruguaya es compuestay distinta a las poblaciones europeas y de Norteamérica no se puede
extrapolar directamente los estudios de otras regiones a nuestro pais. A su vez, el estudio de estas
variantes en una poblacion con distintas contribuciones de genes de origen indigena, africanoy
europeo, puede aportar datos originales con respecto al metabolismo de estos farmacos, a la
respuesta al tratamiento y al riesgo de recurrencia. Por esta razén es necesario conocer como se
distribuyen estas variantes en nuestra poblacion y como se relacionan con la etnicidad individual de
cada paciente. El conocimiento de las variantes genéticas y los mecanismos moleculares de las
mismas, permiten una mejor identificacién de individuos en riesgo, una mejor descripciony
clasificaciéon de la enfermedad y el desarrollo de marcadores prondstico y de respuesta al
tratamiento.

Aplicada

40 horas semanales

Regional Norte-Salto, PDU: Genética Molecular Humana, Integrante del equipo

Equipo: DR.

Palabras clave: Farmacogenética Leucemia Pediatrica Cancer Variantes genéticas Ancestria
Individual

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Farmacogenética

Hemoglobinopatias (02/2014 - alafecha)

Aplicada

5 horas semanales

Regional Norte- Salto, PDU: Genética Molecular Humana, Integrante del equipo

Equipo: DR., DORTA FERREIRA, R, SONATI, MF , DASILVEIRA, L, DE OLIVEIRAMOTA, N
Palabras clave: Hemoglobinopatias Talasemias Alfa Globina Beta Globina

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Hemoglobinopatias

Factores Genéticos en Anemia Pediatrica (04/2015 - alafecha)

La anemia esté definida como una disminucion de la concentracion de hemoglobina en los globulos
rojos respecto a los valores normales por edad y sexo. A nivel mundial un 25% de la poblacion
mundial esta afectada por esta condicion. La anemia puede ser producida por causas ambientales,
genéticay lainteraccion entre ambas. Las principales causas de anemia son: 1) deficiencia de hierro;
2) enfermedades infecciosas como malaria, esquistosomiasis, infecciones por nematodos; 3)
deficiencias en otros micronutrientes como folato, vitamina B12 y A; y 4) alfa y beta talasemias, etc.
Aungue se realiza mucho esfuerzo por disminuir la prevalencia de anemia esta se mantiene en
niveles elevados incluso en pafses o regiones donde las condiciones socio-econdmicas son elevadas.
Esto puede explicarse por la naturaleza multifactorial de la anemiay de que la mayoria de los
programas de prevencion apuntan a una o algunas de las causas. Un poco mas del 50% de las
anemias son explicadas por deficiencia de hierro, siendo la mayoria debido a déficit en la ingesta de
hierro. Sin embargo, un parte importante puede explicarse por variantes en los genes involucrados
en el metabolismo del hierro como TMPRSS6, TF y RfT2. Otra de las causas de anemia son las
variantes genéticas que afectan la concentracion de hemoglobina como las alfa y beta talasemias las
cuales no estén asociadas a déficit de hierro. El conocimiento de las causas de la anemia es el primer
paso para la generacién de politicas de salud publica destinadas a disminuir su prevalenciay
gravedad.

Aplicada

5 horas semanales

Regional Norte-Salto, PDU: Genética Molecular Humana, Integrante del equipo



Equipo: DR., RUSSO, S, VARELA, R, GONZALEZ, M, SAVIO, E

Palabras clave: Anemias Hemoglobina Deficiencia de Hierro

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Anemias

PROYECTOS DE INVESTIGACION Y DESARROLLO

Analisis farmaco-gendmico de la respuesta a la 6-Mercaptopurina en la Leucemia Linfoblastica Aguda (03/2018 -
alafecha)

La leucemia linfoblastica aguda (LLA) comprende casi el 30% de los canceres pediatricos, en los
cuales aproximadamente el 80% de los pacientes atendidos en el Servicio de Hemato-Oncologia
Pediatrica (SHOP) del Centro Hospitalario Pereira Rosell alcanzan una recuperacion completa. El
tratamiento de estas afecciones consiste en la administracion simultanea de varios medicamentos
diferentes durante dos o tres afios. Sin embargo, el tratamiento actual se ve complicado por efectos
adversos a corto y/o largo plazo, debido al estrecho rango farmacoldgico y a la accién inespecifica
de estos medicamentos, provocando que cerca del 20% de los pacientes no puedan ser curados. El
éxito del tratamiento actual con el protocolo BFM se atribuye, en parte, a los meses de
mantenimiento del mismo; el cual prolonga la remision obtenida durante la etapa de
mantenimiento. A pesar del éxito del tratamiento, existe un porcentaje de pacientes (cerca del 20%)
que no responden adecuadamente al tratamiento. Al mismo tiempo, debido al estrecho rango
farmacoldgicoy a la accion inespecifica de los farmacos, varios pacientes sufren eventos de
toxicidad hematolodgica y/o hepética severa como consecuencia de la quimioterapia. Por tanto, una
reduccion de la toxicidad relacionada con los farmacos resultaria en una menor interrupciéon de la
quimioterapiay por lo tanto en un menor niimero de recaidas de la enfermedad, provocando un
aumento adicional en la tasa de sobrevida. Aunque parte del riesgo de recurrencia, la eficacia y/o la
toxicidad pueden ser predichas a partir de caracteristicas de cada paciente tales como la edad, el
sexo, el conteo de globulos blancos, o la presencia de anomalias cromosomicas; mas de la mitad de
los pacientes que presentan toxicidad severa o no responden al tratamiento convencional no
pueden ser detectados en base a estas caracteristicas. Las variantes genéticas de enzimas
involucradas en las vias de distribucion y metabolizacion de los farmacos administrados a pacientes
con LLA, juegan unrol importante en los efectos adversos y la eficacia del tratamiento. Por esta
razon es importante determinar marcadores genéticos que puedan predecir tempranamente que
pacientes pueden ser resistentes al tratamiento y/o tener efectos adversos, y asi poder ajustar el
tratamiento desde el inicio de la terapia. Recientemente nuestro grupo ha identificado que
variantes en los genes TPMT y NUDT 15 explican parte de las toxicidades hematologicas
observadas en la etapa de mantenimiento en pacientes con LLA. Sin embargo estas variantes
explican aproximadamente un 30% de las toxicidades observadas. El objetivo de este proyecto es
identificar cuéles son las causas genéticas de toxicidad debido a 6-mercaptopurina. Para esto
analizaremos variantes no relevadas en los genes TPMT y NUDT 15 y polimorfismos en otros genes
vinculados al metabolismo de la 6-mercaptopurina en pacientes con LLA.

15 horas semanales

Investigacion

Coordinador o Responsable

En Marcha

Alumnos encargados en el proyecto:

Doctorado:1

Financiacion:

Comisién Sectorial de Investigacion Cientifica - UDelaR, Uruguay, Apoyo financiero
Equipo:

Palabras clave: Farmacogendmica Mercaptopurina Leucemia Linfoblastica Aguda Poblacion
Uruguaya

Areas de conocimiento:
Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Farmacogendmica

Prevaléncia e Caracterizacdo Molecular das Talassemias Alfa em Individuos com Hipocromia e Microcitose de
uma Populacdo Uruguaia (02/2014 - a lafecha)

As talassemias constituem um grupo de doencas hereditéarias, de distribuicdo mundial, causadas
pela deficiéncia de sintese das cadeias da hemoglobina. Mecanismos genéticos variados podem
ocasionar a reducao ou a auséncia completa de expressao dos genes , mas as delecoes séo as causas
mais comuns da doenca. A microcitose e a hipocromia, sem o concomitante aumento da Hb A2,
podem ser resultantes da presenca de talassemia, de anemia por eficiéncia de ferro ou,
ocasionalmente, da anemia de doencas cronicas. As duas primeiras podem ser similares e nao
raramente sao confundidas. Comumente, individuos com microcitose e hipocromia sem anemia e
sem elevacdo da Hb A2 sdo detectados em exames hematolégicos de rotina. O objetivo do presente
projeto € avaliar a contribuicdo das talassemias como causa de microcitose e hipocromia em uma
populacdo uruguaia, através da caracterizacdo das bases moleculares deste tipo de
hemoglobinopatia nesta populacdo. As mutacdes que mais comumente causam talassemia serao
triadas pela técnica de Reacdo em Cadeia da Polimerase (PCR) e andlise com enzimas de restricao.



Atécnicade MLPA (Multiplex Ligation-dependent Probe Amplification), serd utilizada para os casos
cujas mutacoes permanecerem ndo caracterizados apos a realizacao das técnicas moleculares
convencionais.

5 horas semanales

Investigacion

Integrante del Equipo

En Marcha

Alumnos encargados en el proyecto:

Maestria/Magister:2

Doctorado:2

Financiacion:

CAPES, Brasil, Cooperacion

Equipo: DA LUZ, J.(Responsable), SONATI, MF. (Responsable), SANTOS, MN., RIBEIRO,DM, DE
OLIVEIRA, N.

Palabras clave: Hemoglobinopatias Talasemias Hipocromia Microcitosis

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Hemoglobinopatias

Rol de los Factores Genéticos en la prevalencia dde anemia en nifios de Salto, Uruguay (04/2015 - 04/2017 )

La anemia es una condicion donde los valores de hemoglobina se encuentran disminuidos y afecta a
una proporcién importante de la poblacién uruguayay mundial. La principal causa de anemia es la
deficiencia de hierro, debido a una alimentacién pobre en alimentos ricos en hierro. También,
alteraciones en la absorcion de hierro o en su disponibilidad en la célula son causas de anemia por
déficit de hierro. El tratamiento para la anemia por déficit de hierro puede incluir dietas especificas
o el suministro de hierro oral. Estos tratamientos son adecuados cuando hay un déficit de hierro en
la alimentacion pero no cuando el déficit es debido a causas genéticas. Adicionalmente otras
alteraciones genéticas frecuentes como las alfa talasemias producen anemia y presentan un perfil
clinico similar a la anemia por déficit de hierroy por lo tanto llevar a la confusién entre las dos
causas de anemia. De forma resumida, este proyecto determinar la prevalencia de anemia en una
poblacién de aproximadamente 150 nifos de 6 a 48 meses de edad del CAIF Kareny laUBA 8
(Unidad Basica Asistencial 8) y por otra parte analizar la presencia de alteraciones genéticas que
puedan causar anemia en dos muestras de aproximadamente 150 niflos cada una que se atiendan
en el hospital de Salto y otros centros de salud del Departamento de Salto. La primera muestra sera
de nifos de la misma edad (6 a 48 meses) con diagndstico de anemiay con datos de perfil férricoy
la otra de ninos sin anemia. Este proyecto de investigacion se desarrollara en la Regional Norte,
Salto de la Universidad de la Republica, Hospital Regional de Salto, CAIF Karen, Unidad Bésica
Asistencial 8 y en la Facultad de Medicina de la Universidad de la Republica.

5 horas semanales

Investigacion

Integrante del Equipo

Concluido

Alumnos encargados en el proyecto:

Pregrado:1

Financiacion:

Comision Sectorial de Investigacion Cientifica - UDelLaR, Uruguay, Apoyo financiero

Equipo: DA LUZ, J.(Responsable)

Palabras clave: Anemia Poblacion Uruguaya

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Anemias

DOCENCIA
Ciclo Biologia Biquimica (CBB) (08/2017 - 12/2017)

Grado

Responsable

Asignaturas:

Genetica General, 8 horas, Tedrico-Practico

Ciclo Biologia Biquimica (CBB) (08/2016 - 12/2016)

Grado

Responsable

Asignaturas:

Genética General, 8 horas, Tedrico-Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia /



CIOCT(02/2016-07/2016)

Grado

Organizador/Coordinador

Asignaturas:

Introduccion ala Biologia I, 6 horas, Tedrico-Practico

CIOCT(08/2015 -12/2015)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Introduccion a la Biologia Il, 3 horas, Tedrico-Practico

CIOCT(08/2015 -12/2015)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Genética General, 8 horas, Tedrico-Practico

CIOCT(03/2015-07/2015)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Introduccion ala Biologia I, 2 horas, Tedrico-Practico
Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Otros Topicos Bioldgicos /

PASANTIAS

Pasantia Laboratorio Hemoglobinopatias, UNICAMP (09/2014 - 12/2014)

UNICAMP, Campinas, Brasil, Lab. Hemoglobinopatias, Patologia Clinica, Hospital das Clinicas

40 horas semanales
Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Hemoglobinopatias

SECTOR EDUCACION SUPERIOR/PUBLICO - UNIVERSIDAD DE LA REPUBLICA - URUGUAY

Facultad de Ciencias - UDelLaR

VINCULOS CON LA INSTITUCION

Funcionario/Empleado (08/2010 - 06/2014)

Ayudante ,20 horas semanales
Escalafon: Docente

Grado: Grado 1

Cargo: Efectivo

Funcionario/Empleado (08/2009 - 12/2009)

Ayudante ,20 horas semanales
Escalafon: Docente

Grado: Grado 1

Cargo: Interino

Funcionario/Empleado (12/2007 - 05/2009)

Ayudante ,20 horas semanales
Escalafon: Docente

Grado: Grado 1

Cargo: Interino

ACTIVIDADES



LINEAS DE INVESTIGACION
Mapeo genetico en Drosophila willistoni como modelo de evolucion estructural del genoma (03/2012 - 06/2014)

Drosophila se caracteriza por ser un excelente organismo modelo, debido a que posee un sistema
genético manipulable, con bajo costo de mantenimiento y gran produccion en su descendencia.
Ademas, presenta una complejidad bioldgica comparable a la de un mamifero, a pesar de presentar
un genoma pequeno. Este género cuenta con mas de 1500 especies descritas. Drosophila willistoni
posee un genoma compuesto Unicamente por dos pares de autosomas y un par de cromosomas
sexuales heteromorficos. En 1940, MUller propuso que el genoma ancestral del genero Drosophila
estaba compuesto por elementos cromosémicos basicos altamente conservados (A- F). Esto
permite identificar grupos de ligamiento y reordenamientos cromosémicos equivalentes entre las
distintas especies de Drosophila. Recientemente, el secuenciamiento de 12 genomas de miembros
del genero Drosophila permitié reexaminar el mapa genético y fisico de 11 especies, y contribuir asi
alaorganizacion gendmicay estructural de los elementos de Muller. D. willistoni presenta un
numero limitado de marcas genéticas y fisicas por lo que la orientacién propuesta de los scaffolds
sobre los cromosomas seria tentativa, siendo deseable aumentar el nimero de marcas genéticas
para facilitar el ensamblaje de las secuencias gendmicas. Este proyecto pretende aportar datos
genéticos al mapeo del cromosoma 3 de D.willistoni, empleando mutaciones visibles en el fenotipo
adulto (recesivas, de origen espontaneo) disponibles en el laboratorio de la Seccion Genética
Evolutiva.

5 horas semanales

Instituto de Biologia, Seccion Genetica Evolutiva, Laboratorio de Drosophila, Integrante del equipo
Equipo:

Palabras clave: D. willistoniMapeo Genético

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Mapeo Genético

Caracterizacion Genética y molecular de mutantes de Drosophila willistoni (11/2003 - 02/2012)

Drosophila se caracteriza por ser un excelente organismo modelo para el estudio de la evolucién
cromosomicay el orden génico. Mller (1940) propuso que el genoma ancestral del género
Drosophila estaba compuesto por cinco pares de cromosomas acrocéntricos y un par de
cromosomas puntuales (elementos A-F), en los cuales el contenido génico permaneceria altamente
conservado entre las especies de este género. Ello brinda la posibilidad de identificar grupos de
ligamiento equivalentes y reordenamientos cromosémicos entre especies de Drosophila. Esta
hipdtesis estd siendo revisada utilizando datos de la secuenciacion gendmica y el montaje de los
scaffolds sobre los cromosomas politénicos de 12 especies de Drosophila (Schaeffer et al., 2008).
D. willistoni, del subgénero Sophophora, es una de las especies recientemente secuenciada. Su
genoma se organiza en tres grupos de ligamiento, dos pares de autosomas (cromosoma Il y [11) y un
par de cromosomas sexuales heteromarficos, el Xy el Y. La homologia cromosdmica entre D.
willistoniy D. melanogaster propuesta por Sturtevant & Novisky (1941) es la siguiente: el
cromosoma X de D. willistoni corresponde a los elementos de Muller Ay D, el cromosomal Il a los
elementos By C,y el cromosoma Il a los elementos E-F. El alineamiento de genes ortélogos de D.
melanogaster con los scaffolds de D. willistoni ha revelado la necesidad de ampliar el nimero de
marcas genéticas para facilitar el ensamblaje de las secuencias gendmicas (Schaeffer et al., 2008).
Eneste proyecto se presenta la caracterizacién fenotipica y genética de mutaciones espontaneas
que afectan el fenotipo adulto de D. willistoni que representan nuevas marcas genéticas. Se
analizaron setentay ocho alelos mutantes e identificaron un total de cuarentay un loci; seis ligados
al cromosoma X, veintiuno al cromosoma |y catorce al cromosoma |11, Esta caracterizacion se ha
basado en (i) la homologia fenotipica con mutantes descritos para D. willistoniy D. melanogaster, (ii)
el analisis de alelismo y ligamiento cromosomico, (iii) la interaccion génica entre genes mutantes que
afectan el color de ojos, y (iv) los datos de sintenia génica (secuencias ortélogas) y cromosémica
entre mutantes de D. willistoniy D. melanogaster obtenida del Flybase (www.flybase.org). Entre las
mutaciones estudiadas, se reportan veintiséis genes autosémicos nuevos. Diecinueve mutaciones
autosémicas poseen secuencias ortologas en D. willistoni. Estas mutantes constituyen un valioso
material de investigacién en estudios de mapeo genético (y fisico) que se estan desarrollando en
nuestro laboratorio.

20 horas semanales

Instituto de Biologia, Seccion Genetica Evolutiva, Laboratorio de Drosophila, Integrante del equipo
Equipo:

Palabras clave: D. willistonilLigamiento

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética y Herencia / Ligamiento

PROYECTOS DE INVESTIGACION Y DESARROLLO

Caracterizacion Genética y molecular de mutantes de Drosophila willistoni (12/2007 - 06/2014)



15 horas semanales

Instituto de Biologia, Seccion Genetica Evolutiva, Laboratorio de Drosophila
Investigacion

Integrante del Equipo

Concluido

Equipo:

Palabras clave: D. willistoniLigamiento

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Genética y Herencia / Ligamiento

Biodiversidad en Drosophilidae (Diptera) (11/2003 - 05/2009)

20 horas semanales

Instituto de Biologia, Seccion Genetica Evolutiva, Laboratorio de Drosophila
Desarrollo

Integrante del Equipo

Concluido

Equipo:

Palabras clave: Biodiversidad Dipteros

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Otros Topicos Bioldgicos /
Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Otros Tépicos Bioldgicos /

DOCENCIA
Genética (08/2013 - 12/2013)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Dictado del curso Préactico de Genética General, 14 horas, Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia /

Maestria en Ciencias Biolégicas (UDELAR-PEDECIBA) (04/2013 - 06/2013)

Maestria

Asistente

Asignaturas:

Estrategias Genéticas de Mapeo en Eucariotas, 5 horas, Tedrico-Préactico

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Mapeo Genético

Genética (08/2012 - 12/2012)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Dictado de Curso Practico de Genética General, 14 horas, Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Genéticay Herencia /

Genética (08/2011-12/2011)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Dictado de Curso Practico de Genética General, 12 horas, Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia /

Genética (08/2010- 12/2010)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Dictado de Curso Practico de Genética General, 12 horas, Practico



Areas de conocimiento:
Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia /

Genética (08/2009 - 12/2009)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Dictado de Curso Practico de Genética General, 8 horas, Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia /

Genética (08/2008 - 12/2008)

Grado

Invitado

Asignaturas:

Ayudante Honorario en el dictado de Curso Practico de Genética General, 6 horas, Practico
Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Genética y Herencia /

Biologia (09/2008 - 11/2008 )

Grado

Asistente

Asignaturas:

Taller de Biologia-Genética "Citogenética de Drosophila", 5 horas, Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Genéticay Herencia / Citogenética de
Drosophila

Genética (08/2007 - 12/2007 )

Grado

Asistente

Asignaturas:

Ayudante Honorario en el dictado de Curso Practico de Genética General, 6 horas, Practico
Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia /

Genética (08/2006 - 12/2006 )

Grado

Asistente

Asignaturas:

Ayudante Honorario en el dictado de Curso Practico de Genética General, 4 horas, Practico
Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética 'y Herencia /

EXTENSION

Jornada de Puertas Abiertas de la Facultad de Ciencias en el marco de la 8* Semana de la Ciencia y Tecnologia
(05/2013-05/2013)

Instituto de Biologia, Seccion Genetica Evolutiva, Laboratorio de Drosophila

6 horas

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Drosophila

Jornada de Puertas Abiertas de la Facultad de Ciencias en el marco de la 6* Semana de la Ciencia y Tecnologia
(05/2011-05/2011)

Instituto de Biologia, Seccion Genetica Evolutiva, Laboratorio de Drosophila

8 horas

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética 'y Herencia / Drosophila

Jornada de Puertas Abiertas de la Facultad de Ciencias en el marco de la 4* Semana de la Ciencia y Tecnologia
(05/2009 - 05/2009)



Instituto de Biologia, Seccion Genetica Evolutiva, Laboratorio de Drosophila
8 horas

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Genética y Herencia /

Seminario-Taller: Aspectos de la Biologia y Genetica de Drosophila y su empleo en la investigacion y docencia, en
el 2° Curso Taller de Microscopia Electrénica de Barrido y Espectrometria de Energia Dispersiva (05/2008 -
05/2008)

Instituto de Biologia, Seccion Genetica Evolutiva, Laboratorio de Drosophila
4 horas

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Genética 'y Herencia /

SECTOR EDUCACION SUPERIOR/PUBLICO - UNIVERSIDAD DE LA REPUBLICA - URUGUAY

Facultad de Medicina - UDelaR

VINCULOS CON LA INSTITUCION

Funcionario/Empleado (10/2010 - 02/2014)

Ayudante ,20 horas semanales
Obtenido por Concurso de oposicién.
Escalafon: Docente

Grado: Grado 1

Cargo: Efectivo

ACTIVIDADES
LINEAS DE INVESTIGACION
Ancestria y Farmacogenética en la terapia anti-leucemia pediatrica (10/2010 - 02/2014)

La leucemia linfoblastica aguda (LLA) comprende casi el 70% de los canceres pediatricos, la cual
alcanza mas del 80% de remision completa en los pacientes atendidos en el Servicio de Hemato-
Oncologia Pediatrica (SHOP) del Centro Hospitalario Pereira Rosell. El tratamiento de estas
afecciones consiste en una poliquimioterapia aplicada en varios ciclos durante dos o tres afios de
varios farmacos. Debido a la accién inespecifica de estos farmacos, los tratamientos actuales
presentan efectos desfavorables a cortoy largo plazo, provocando que cerca del 20% de los
pacientes no puedan alcanzar una remision completa de la enfermedad. Se ha visto que las
variantes genéticas de proteinas involucradas en las vias de metabolizacién y distribucién de los
farmacos (TPMT, TYMS, UGTA1, GST, MTHFR, RFC), que son frecuentes a nivel poblacional
(polimorfismos), estan fuertemente relacionados con los efectos toxicos, los fendmenos de
resistencia a farmacos y el riesgo de recurrencia. Adicionalmente algunos trabajos han vinculado a
la etnicidad con la respuesta diferencial al tratamiento. Debido a que la estructura genética de la
poblacién uruguaya es compuestay distinta a las poblaciones europeas y de Norteamérica no se
puede extrapolar directamente los estudios de otras regiones a nuestro pais. Por esta razén, es
necesario conocer como se distribuyen estas variantes en nuestra poblacién y determinar como se
relacionan con la etnicidad individual de cada paciente y los efectos adversos de los tratamientos. El
conocimiento de las variantes genéticas y los mecanismos moleculares de las mismas, permiten una
mejor identificacion de individuos en riesgo, una mejor descripciony clasificaciéon de la enfermedad
y el desarrollo de marcadores prondstico y de respuesta al tratamiento.

15 horas semanales

Facultad de Medicina, Departamento de genetica, Integrante del equipo

Equipo: DALUZ, J., ROCHE, L.

Palabras clave: Farmacogenética Leucemia Pediatrica Cancer Variantes genéticas Ancestria
Individual

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Farmacogenética

DOCENCIA
Biologia Molecular y Celular - CBCC1(10/2013- 11/2013)
Grado

Asistente
Asignaturas:



Dictado de Discusion Grupal y Practico de CBCC1, 10 horas, Tedrico-Practico
Areas de conocimiento:
Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana /

del Ciclo Basico Clinico Comunitario, Médulo 6 (CBCC 6) (08/2013 - 08/2013)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Dictado de Discusion Grupal de CBCCé, 4 horas, Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana /

Ciclo Introductorio - Dr. En Medicina (05/2013 - 06/2013)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Taller de Biologia-Genética, 4 horas, Tedrico-Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética 'y Herencia / Genética Humana

Desarrollo, CBCC5 (06/2013 - 06/2013)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Dictado de Discusion Grupal de CBCC5, 4 horas, Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana /

ESFUNO en las Escuelas de Tecnologia Médica (05/2013 -05/2013)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Dictado de Discusion Grupal de UTI Biologia Celular y Tisular, 3 horas, Tedrico-Practico
Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genética Humana

Biologia Molecular y Celular - CBCC1(10/2012- 11/2012)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Dictado de Discusion Grupal del CBCC1, 10 horas, Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana /

del Ciclo Basico Clinico Comunitario, Médulo 6 (CBCC 6) (08/2012 - 08/2012)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Dictado de Discusion Grupal del CBCCé, 4 horas, Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana /

Desarrollo, CBCC5 (06/2012 - 06/2012)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Dictado de Discusion Grupal del CBCCS5, 4 horas, Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana /

Ciclo Introductorio - Dr. En Medicina (05/2012 - 06/2012)



Grado

Asistente

Asignaturas:

Taller de Biologia-Genética, 4 horas, Tedrico-Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genética Humana

ESFUNO en las Escuelas de Tecnologia Médica (05/2012 -05/2012)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Dictado de Discusion Grupal de UTI Biologia Celular y Tisular, 4 horas, Tedrico-Practico
Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genética Humana

Biologia Molecular y Celular - CBCC1(10/2011- 11/2011)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Dictado de Discusion Grupal del CBCC1, 10 horas, Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana /

Cardiologia, CBCC4(11/2011-11/2011)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Dictado de Discusion Grupal del CBCC4, 3 horas, Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana /

del Ciclo Basico Clinico Comunitario, Médulo 6 (CBCC 6) (08/2011 -08/2011)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Dictado de Discusion Grupal de CBCCé, 4 horas, Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Genéticay Herencia / Genética Humana

Desarrollo, CBCC5 (06/2011 - 06/2011)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Dictado de Discusion Grupal del CBCCS5, 4 horas, Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana /

Ciclo Introductorio - Dr. En Medicina (05/2011 - 06/2011)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Taller de Biologia-Genética, 4 horas, Tedrico-Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genética Humana

ESFUNO en las Escuelas de Tecnologia Médica (05/2011 -05/2011)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Dictado de Discusion Grupal de UTI Biologia Celulary Tisular, 4 horas, Tedrico-Practico
Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética 'y Herencia / Genética Humana



Biologia Molecular y Celular - CBCC1(10/2010- 11/2010)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Dictado de Discusion Grupal del CBCC1, 10 horas, Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana /

CARGA HORARIA

Carga horaria de docencia: 8 horas

Carga horaria de investigacion: 29 horas
Carga horaria de formaciéon RRHH: 2 horas
Carga horaria de extension: 1 hora

Carga horaria de gestion: 1 hora

Producciodn cientifica/tecnolégica

Segun la Organizacion Mundial de la Salud, el cancer infantil es una enfermedad poco frecuente y
representa solamente el 0,5-4,6% de todos los canceres reportado. La Sociedad Internacional de
Oncologia Pediatrica estima que tiene una incidencia anual de 250mil nuevos casos en todo el
mundo. Aunque los indices de mortalidad por cancer infantil han bajado en casi 70% en las Ultimas
cuatro décadas, el cancer sigue siendo la principal causa de muerte en niflos de entre 1y 14 afios en
paises desarrollados. Al igual que en el resto del mundo, en el Uruguay las leucemias son el tipo de
cancer mas comun entre los cadnceres pediatricos, representando mas del 30% de los mismos.

La leucemia linfoblastica aguda (LLA) se caracteriza por la expansion clonal, rapida (aguda) y
descontrolada de células precursoras de los linfocitos. Estas células inmaduras (blastos) invaden la
médula éseay se propagan a la sangre periférica, al bazo, al higado, a los ganglios linfaticos, al
sistema nervioso central, a los testiculos y al resto de los tejidos. Constituye més del 75% de las
leucemias pediatricas, con un pico de incidencia entre los 2 v 5 afios, siendo la mayoria de los casos
(80% - 85%) neoplasia de células precursoras de linfocitos By aproximadamente 15% de linfocitos
T. Los pacientes que presentan esta neoplasia pueden presentar cuadros clinicos que van desde casi
asintomaticos, como cansancio, fiebre, e infecciones; hasta muy graves, como hemorragias, anemias,
leucopenias, neutropenias y trombocitopenias. Hasta el momento, la causa de la LLA continua
siendo desconocida.

El tratamiento de esta afeccion consiste en una poliquimioterapia (varios farmacos) de dos anos de
duracion. Debido a la accion inespecifica de estos farmacos, los tratamientos actuales presentan
efectos desfavorables a cortoy largo plazo, provocando que cerca del 20% de los pacientes no
puedan alcanzar una remisién completa de la enfermedad. Se ha visto que las variantes genéticas
de proteinas involucradas en las vias de metabolizacién y distribucion de los farmacos estan
fuertemente relacionadas con los efectos toxicos, los fenémenos de resistencia a farmacos vy el
riesgo de recurrencia. Adicionalmente algunos trabajos han vinculado a la etnicidad con |a
respuesta diferencial al tratamiento. Debido a que la estructura genética de la poblacion uruguaya
es compuesta y distinta a las poblaciones europeas y de Norteamérica no se puede extrapolar
directamente los estudios de otras regiones a nuestro pais.

A suvez, el estudio de estas variantes en una poblacién con distintas contribuciones de genes de
origen indigena, africano y europeo, puede aportar datos originales con respecto al metabolismo de
estos farmacos, a la respuesta al tratamiento vy al riesgo de recurrencia. Por esta razon es necesario
conocer como se distribuyen estas variantes en nuestra poblacién y como se relacionan con la
etnicidad individual de cada paciente.

El conocimiento de las variantes genéticas y los mecanismos moleculares de las mismas, permiten
una mejor identificacién de individuos en riesgo, una mejor descripcion y clasificacion de la
enfermedad y el desarrollo de marcadores prondstico y de respuesta al tratamiento.

Produccién bibliografica
ARTICULOS PUBLICADOS

ARBITRADOS

TPMT and NUDT15 genes are both related to mercaptopurine intolerance in patients with acute lymphoblastic
leukemia from Uruguay (Completo, 2018)

SOLER,AM,NO,YM, AL, SILVEIRA, A, DABEZIES, A, CASTILLOS, L, DA LUZ, JA
British Journal of Haematology, v.: 1812, p..252 - 255,2018

Palabras clave: TPMT Pediatric Acute Lymphoblastic Leukemia 6-Mercaptopurine
Pharmacogenetics NUDT15

Areas de conocimiento:



Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Farmacogenética
Medio de divulgacion: Papel

Lugar de publicacion: UK

ISSN: 00071048

DOI:10.1111/bjh.14532
http://onlinelibrary.wiley.com/journal/10.1111/(ISSN)1365-2141

Scopus’ WEB OF SCIENCE™

Alpha thalassemia 5.2 deletion detected by multiplex gap PCR in a Uruguayan family: the first case report in
the Americas (Completo, 2016)

SOLER,AM,SCHELOTTO, M, DE OLIVEIRAMOTA, N, DORTAFERREIRA, R, SONATI, MF , DA
LUZ, JA

Hemoglobin (E), v.: 404 ,p.:289-292, 2016

Palabras clave: Hemoglobinophaties Alpha thalassemia Deletion Uruguayan Population Multiplex
gap PCR

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genética Humana
Medio de divulgacion: Papel

Lugar de publicacion: UK

ISSN: 1532432X

DOI:10.1080/03630269.2016.1200072

http://www.tandfonline.com/loi/ihem20

NO ARBITRADOS
Linkage relationships of spontaneous mutations in Drosophila willistoni (Completo, 2012)
SOLER, AM , Beatriz Goii

Drosophila information service, v.: 95p.:129 - 139,2012

Palabras clave: D. willistoniLigamiento Mutaciones

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética y Herencia / Drosophila
Medio de divulgacion: Internet

ISSN: 00707333

http://www.ou.edu/journals/dis/DIS95/Soler%20129.pdf

PUBLICACION DE TRABAJOS PRESENTADOS EN EVENTOS

FARMACOGENETICA DE LA 6-MERCAPTOPURINA EN PACIENTES PEDIATRICOS CON LEUCEMIA
LINFOBLASTICA AGUDA DEL URUGUAY (2017)

Resumen
SOLER,AM,NO,YM AL, SILVEIRA, A, DABEZIES, A, CASTILLO, LA, DR.

Evento: Internacional

Descripcion: Segundo Congreso Latinoamericano de Gendmica y Medicina Personalizada

Ciudad: Durango, México

Ano del evento: 2017

Palabras clave: Farmacogenética TPMT Leucemia Linfoblastica Aguda NUDT 15 6-Mercaptopurina
Ancestralidad

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Farmacogenética

Medio de divulgacién: Internet

Farmacogenética de la Toxicidad Producida por 6-MP y MTX en Pacientes Pediatricos con Leucemia
Linfoblastica Aguda (2016)

Resumen
SOLER,AM | GILETTI, A, ESPERSN, P, DR.

Evento: Nacional

Descripcion: | Encuentro de Investigadores de la Region Noreste

Ciudad: Tacuarembd

Afo del evento: 2016

Palabras clave: Farmacogenética TPMT NUDT 15 leucemia Linfoblastica Aguda Pediatrica 6-
Mercaptopurina Metotrexato


http://doi.org.proxy.timbo.org.uy:443/10.1111/bjh.14532
http://doi.org.proxy.timbo.org.uy:443/10.1080/03630269.2016.1200072

Areas de conocimiento:
Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Farmacogenética
Medio de divulgacion: Otros

Farmacogenética de la Toxicidad Producida por 6-MP y MTX en Pacientes Pediatricos con Leucemia
Linfoblastica Aguda (2016)

Resumen
SOLER,AM | GILETTI, A, ESPERSN, P, DR.

Evento: Internacional

Descripcién: XVI Congreso Latinoamericano de Genética

Ciudad: Montevideo

Afo del evento: 2016

Palabras clave: Farmacogenética TPMT NUDT 15 leucemia Linfoblastica Aguda Pediatrica 6-
Mercaptopurina Metotrexato

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Farmacogenética
Medio de divulgacién: Otros

Una nueva mutacion de alfa talasemia en una familia uruguaya (2015)

Resumen
SOLER,AM,SCHELOTTO, M, DA LUZ, JA

Evento: Nacional

Descripcion: IV Encuentro de Investigadores del Norte

Ciudad: Paysandu, Uruguay

Afo del evento: 2015

Palabras clave: Hemoglobinopatias Multiplex gap PCRAIfa Talasemia

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Genética y Herencia / Genética Humana,
Hemoglobinopatias

Medio de divulgacion: Papel

Farmacogenética de la Leucemia Linfoblastica Aguda pediatrica en el Uruguay (2015)

Resumen
SOLER,AM | DA LUZ, JA

Evento: Nacional

Descripcion: IV Encuentro de Investigadores del Norte

Ciudad: Paysandu, Uruguay

Ano del evento: 2015

Palabras clave: Farmacogenética TPMT Leucemia Linfoblastica Aguda Poblacion Pediatrica
Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genética Humana,
Farmacogenética

Medio de divulgacion: Papel

Farmacogenética de la Leucemia Linfoblastica Aguda pediatrica en el Uruguay (2014)

Resumen
SOLER,AM , DA LUZ, JA

Evento: Internacional

Descripcion: Xl congreso Colombianoy VII Congreso Internacional de Genética Humana
Ciudad: Cali, Colombia

Afo del evento: 2014

Anales/Proceedings:Latin American Journal of Human Genetics

Volumen:2

Fasciculo: 1

Paginainicial: 44

Pagina final: 136

Editorial: Editorial Board

Palabras clave: Farmacogenética Leucemia Ancestria

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Genéticay Herencia / Farmacogenética
Medio de divulgacién: Internet



http://www.latinhumangenetics.com
Pharmacogenetic in childhood Acute Lymphoblastic Leukemia (2014)

Resumen
SOLER,AM, DA LUZ, JA

Evento: Internacional

Descripcion: X Course Latin American School of Human and Medical Genetics

Ciudad: Caxias do Sul, Brasil

Ano del evento: 2014

Palabras clave: Pharmacogenetic childhood Acute Lymphoblastic Leukemia

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genética Humana,
Farmacogenética

Medio de divulgacién: Internet

Penetrancia en mutantes de alas de Drosophila willistoni (2014)

Resumen
LEONE, Y, SOLER, AM, Beatriz Goni

Evento: Nacional

Descripcion: 11l Jornadas de Sociedad Uruguaya de Genética

Ciudad: Montevideo, Uruguay

Ano del evento: 2014

Palabras clave: Drosophila willistoniMutaciones Alas

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética 'y Herencia / Drosophila

LRRK2 mutations and Parkinson's disease in the uruguayan population (2013)

Resumen

RAGGIO,V,DIEGUEZ, E,LESCANO, A, AGUIAR, B, ALJANATI, R, MARTINOVIC, M, AMORIN, |,
GONZALEZ, N, OJEDA, A, POMAR,V ,NOGUEIRA, G, AGUERRE, L, MONTADO, G,
ETCHANDY, G, SEGREDO, E, SOLER,AM, YEAROUT,D, HUSTON, H , BUZ6, R, ZABETIAN, CP,
MATA, IF

Evento: Internacional

Descripcién: 17th Congreso Internacional de enfermedad de Parkinsony Desordenes del
Movimiento

Ciudad: Sydney, Australia

Ano del evento: 2013

Anales/Proceedings:Movement disorders : official journal of the Movement Disorder Society
Volumen:28

Fasciculo: 1

ISSN/ISBN: 1531-8257

Publicacion arbitrada

Editorial: Raven Press

Ciudad: Nueva York, USA

Palabras clave: enfermedad de Parkinson LRRK2

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genética Humana,
Enfermedad de Parkinson

Medio de divulgacién: Internet

DOI: 10.1002/mds.25605

www.movementdisorders.org/

Variantes de los genes TPMT y TYMS en pacientes pediatricos con Leucemia Linfoblastica Aguda (2012)

Resumen
SOLER,AM |, PEREIRA, R, AVILA A, DA LUZ, JA

Evento: Nacional

Descripcion: XIV Jornadas de la Sociedad Uruguaya de Biociencias
Ciudad: Piriapolis, Maldonado, Uruguay

Ano del evento: 2012

Palabras clave: Farmacogenética TPMT TYMS Leucemia Pediatrica
Areas de conocimiento:


http://doi.org.proxy.timbo.org.uy:443/10.1002/mds.25605

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genética Humana,
Farmacogenética
Medio de divulgacion: Internet

Variantes de los genes TPMT y TYMS en pacientes pediatricos con Leucemia Linfoblastica Aguda (2012)

Resumen
SOLER,AM , DA LUZ, JA

Evento: Internacional

Descripcion: Xl congreso Colombianoy VI Congreso Internacional de Genética Humana
Ciudad: Santa Marta, Colombia

Ano del evento: 2012

Escrita por invitacion

Palabras clave: TPMT TYMS Leucemia Pediatrica

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genética Humana,
Farmacogenética

Frecuencia y espectro de mutaciones de hemoglobinopatias en nifios del CHPR (2012)

Resumen
DA LUZ, JA, AVILA, A, SOLER, AM, SANS, M

Evento: Nacional

Descripcion: XII Congreso Uruguayo de Hematologia

Ciudad: Punta del Este, Uruguay

Ano del evento: 2012

Palabras clave: Hemoglobinopatias Talasemias Poblacién Uruguaya

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genética Humana,
Hemoglobinopatias

Medio de divulgacién: Internet

Farmacogenética de las Leucemias Pediatricas (2012)

Resumen
SOLER,AM, LORENZO, M, GILETTIL A, PREZ,V, VITAL, M, ESPERON, P, DA LUZ, JA

Evento: Nacional

Descripcion: XII Congreso Uruguayo de Hematologia

Ano del evento: 2012

Palabras clave: Farmacogenética Leucemia Pediatrica

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genética Humana,
Farmacogenética

Medio de divulgacién: Internet

Farmacogenética del tratamiento Hemato-oncolégico. Introduccion de conceptos farmacogenéticos y
accesibilidad del diagnéstico (2012)

Resumen
LORENZO, M, VITAL, M, GILETTI, A, PREZ,V,SOLER,AM , DA LUZ, JA, DIAZ, L, ESPERSN, P

Evento: Nacional

Descripcion: XII Congreso Uruuguayo de Hematologia

Ciudad: Punta del Este, Uruguay

Ano del evento: 2012

Palabras clave: Farmacogenética Hemato-oncologia

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genética Humana,
Farmacogenética

Medio de divulgacién: Internet

Hemoglobinopatias en el Uruguay (2012)

Resumen
DA LUZ, JA,SOLER, AM , LOPEZ, P, SANS, M



Evento: Nacional

Descripcion: XII Congreso Uruguayo de Hematologia

Ciudad: Punta del Este, Uruguay

Ano del evento: 2012

Palabras clave: Hemoglobinopatias Talasemias Hemoglobina S

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genética Humana,
Hemoglobinopatias

Mapa genético en Drosophila willistoni (2011)

Resumen
MATEQS, S, RODRIGUEZ, S, SOLER, AM |, PARADA, C, Beatriz Goni

Evento: Internacional

Descripcion: VII Simpdésio de Ecologia, Genética e Evolucio de Drosophila

Ciudad: Belem, Brasil

Ano del evento: 2011

Palabras clave: D. willistoniMapeo Genético

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biolégicas / Genética 'y Herencia / Drosophila
Medio de divulgacion: Papel

Mapa de Ligamiento en Drosophila willistoni. Construccién de cepas Marcadoras (2011)

Resumen
MATEQS, S, RODRIGUEZ, S, SOLER, AM , PARADA, C, Beatriz Goni

Evento: Nacional

Descripcion: Il Jornadas de Genética del Uuruguay

Ciudad: Montevideo, Uruguay

Ano del evento: 2011

Palabras clave: D. willistoniLigamiento Genético Cepas Marcadoras

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biolégicas / Genética 'y Herencia / Drosophila

Proposed Chromosome Linkage in Drosophila willistoni (2009)

Resumen
SOLER, AM |, PARADA, C, VALENTE, V, Beatriz Goni

Evento: Internacional

Descripcion: VI Simposio de Ecologia, Genética e Evolucdo de Drosophila

Ciudad: Florianopolis, Brasil

Afo del evento: 2009

Palabras clave: D. willistoniChromosome Linkage

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética 'y Herencia / Drosophila

Ligamiento cromosomico de mutaciones espontaneas en Drosophila willistoni, Nuevos Datos (2008)

Resumen
SOLER, AM, PARADA, C, Beatriz Goii

Evento: Nacional

Descripcion: | Jornada de Genética del Uruguay

Ciudad: Montevideo, Uruguay

Ano del evento: 2008

Palabras clave: D. willistoniLigamiento Genético Mutaciones

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética 'y Herencia / Drosophila
Medio de divulgacion: Papel

New mutants of Drosophila willistoni and its relationships with linkage map (2007)

Resumen
SOLER, AM | PARADA, C, Beatriz Goni

Evento: Internacional



Descripcion: V Simpdsio de Ecologia, Genética e Evolucdo de Drosophila

Ciudad: Riberao Preto, Brasil

Ano del evento: 2007

Palabras clave: D. willistoniMapeo Genético

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética 'y Herencia / Drosophila

Dipteros de la familia Drosophilidae en el area de influencia de la Laguna Negra y su potencial como organismos
bioindicadores de cambio ambiental (2007)

Resumen
Beatriz Goni, MARTINEZ, M, CALVIAO, M , FERRARI, CM, FERREIRO, MJ | FRESIA, P,
MIRAMONTE, A, SOLER,AM , TECHERA, G, DASILVA, L, VILELA, C

Evento: Nacional

Descripcion: IV Congreso nacional de Areas Naturales Protegidas

Ciudad: Flores, Uruguay

Ano del evento: 2007

Palabras clave: Drosophilidae bioindicadores Cambio Ambiental

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética 'y Herencia / Drosophila

Formaciéon de RRHH

TUTORIAS CONCLUIDAS

GRADO

Mapeo genético del cromosoma 2 de Drosophila willistoni (2017)

Tesis/Monografia de grado

Sector Educacion Superior/Publico / Universidad de la Republica / Facultad de Ciencias - UDelaR,
Uruguay

Programa: Licenciatura en Ciencias Bioldgicas

Tipo de orientacion: Cotutor en pie de igualdad

Nombre del orientado: Sebastian Rodriguez

Pais/Idioma: Uruguay, Espaniol

Palabras Clave: Mapeo Genético

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética y Herencia / Genética de Drosophila

Analisis de la recombinacién genética en machos de Drosophila willistoni (2014)

Tesis/Monografia de grado

Sector Educacién Superior/Publico / Universidad de la Republica / Facultad de Ciencias - UDelLaR
Uruguay

Programa: Licenciatura en Ciencias Biolégicas

Tipo de orientacion: Cotutor en pie de igualdad

Nombre del orientado: Yanina Leone

Pais/Idioma: Uruguay, Espafol

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética y Herencia / Genética de Drosophila

Otros datos relevantes

PRESENTACIONES EN EVENTOS

Segundo Congreso Latinoamericano de Genémica y Medicina Personalizada (2017)

Congreso

Segundo Congreso Latinoamericano de Gendémica y Medicina Personalizada

Meéxico

Tipo de participacién: Poster

Carga horaria: 40

Nombre de la institucion promotora: FOLFAGEM

Palabras Clave: Farmacogenética TPMT Leucemia Linfoblastica Aguda NUDT 15 6-Mercaptopurina
Ancestralidad

Areas de conocimiento:



Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica/ Genética Humana / Farmacogenética

XVI Congreso Latinoamericano de Genética (2016)

Congreso

Latinoamericano de Genética

Uruguay

Tipo de participacién: Poster

Carga horaria: 30

Nombre de la institucion promotora: Asociacion Latinoamericana de Genética

Palabras Clave: Farmacogenética Leucemia TPMTNUDT 15 6-Mercaptopurina Metotrexato
Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Farmacogenética

| Encuentro de Investigadores de la Regién Noreste (2016)

Encuentro

I Encuentro de Investigadores de la Region Noreste

Uruguay

Tipo de participacion: Expositor oral

Carga horaria: 10

Nombre de la institucion promotora: Centro Universitario Rivera- Centro Universitario
Tacuarembo- INIA

Palabras Clave: Farmacogenética Leucemia Linfoblastica Aguda 6-Mercaptopurina Metotrexato
Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Farmacogenética

IV Encuentro de Investigadores del Norte (2015)

Encuentro

Farmacogenética de la leucemia linfoblastica aguda pediatrica en el Uruguay
Uruguay

Tipo de participacién: Poster

Carga horaria: 16

Nombre de la institucion promotora: UdelaR

IV Encuentro de Investigadores del Norte (2015)

Encuentro

Una nueva mutacion de alfa talasemia en una familia uruguaya
Uruguay

Tipo de participacién: Poster

Carga horaria: 16

Nombre de la institucion promotora: UdelaR

XIlI Congreso Colombiano y VIl Congreso Internacional de Genética Humana (2014)

Congreso

Farmacogenética de la leucemia linfoblastica aguda pediatrica en el Uruguay

Colombia

Tipo de participacion: Expositor oral

Carga horaria: 24

Nombre de la institucion promotora: Asociacion Colommbiana de Genética Humana
Palabras Clave: Farmacogenética Leucemia Ancestria

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica/ Genética Humana / Farmacogenética

111 Jornadas de la Sociedad Uruguaya de Genética (2014)

Congreso

I1l Jornadas de la Sociedad Uruguaya de Genética

Uruguay

Tipo de participacién: Poster

Carga horaria: 30

Nombre de la institucion promotora: Sociedad Uruguaya de Genética

Palabras Clave: D. willistoniMutantes Alas

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Genéticay Herencia / Drosophila



17th Congreso Internacional de enfermedad de Parkinson y Desordenes del Movimiento (2013)

Congreso

LRRK2 mutations and Parkinsons disease in the uruguayan population

Australia

Tipo de participacién: Poster

Carga horaria: 30

Nombre de la institucion promotora: The Movement Disorder Society

Palabras Clave: enfermedad de Parkinson LRRK?2

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Enfermedad de Parkinson

XIV Jornadas de la Sociedad Uruguaya de Biociencias (2012)

Congreso

Variantes de los genes TPMT y TYMS en pacientes pediatricos con Leucemia Linfoblastica Aguda
(LLA).

Uruguay

Tipo de participacion: Poster

Carga horaria: 30

Nombre de la institucion promotora: Sociedad Uruguaya de Biociencias

Palabras Clave: Farmacogenética TPMT TYMS Leucemia Pediatrica

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica/ Genética Humana / Farmacogenética

Xll Congreso Colombiano y VI Congreso Internacional de Genética Humana (2012)

Congreso

Variantes de los genes TPMT y TYMS en pacientes pediatricos con Leucemia Linfoblastica Aguda
(LLA)

Colombia

Tipo de participacién: Expositor oral

Carga horaria: 30

Nombre de la institucion promotora: Asociacion Colombiana de Genética Humanay La Universidad
de la Sabana

Palabras Clave: TPMT TYMS Leucemia Pediatrica

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Farmacogenética

XIl Congreso Uruguayo de Hematologia (2012)

Congreso

Frecuenciay espectro de mutaciones de hemoglobinopatias en nifios del CHPR
Uruguay

Tipo de participacién: Poster

Carga horaria: 30

Nombre de la institucion promotora: Sociedad de Hematologia del Uruguay
Palabras Clave: Mutaciones Hemoglobinopatias

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana

XIl Congreso Uruguayo de Hematologia (2012)

Congreso

Hemoglobinopatias en el Uruguay

Uruguay

Tipo de participacién: Poster

Carga horaria: 30

Nombre de la institucion promotora: Sociedad de Hematologia del Uruguay
Palabras Clave: Hemoglobinopatias

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana

XIl Congreso Uruguayo de Hematologia (2012)

Congreso

Farmacogenética del tratamiento Hemato-oncolégico. Introduccion de conceptos
farmacogenéticos y accesibilidad del diagndstico

Uruguay



Tipo de participacién: Poster

Carga horaria: 30

Nombre de la institucion promotora: Sociedad de Hematologia del Uruguay

Palabras Clave: Farmacogenética Hemato-oncologia

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Farmacogenética

XIl Congreso Uruguayo de Hematologia (2012)

Congreso

Farmacogenética de las Leucemias Pediatricas

Uruguay

Tipo de participacion: Poster

Carga horaria: 30

Nombre de la institucion promotora: Sociedad de Hematologia del Uruguay

Palabras Clave: Farmacogenética Leucemia Pediatrica

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Farmacogenética

1l Jornadas de Genética del Uruguay (2011)

Congreso

Mapa de ligamiento en Drosophila willistoni. Construccion de cepas marcadoras
Uruguay

Tipo de participacién: Poster

Carga horaria: 30

Nombre de la institucion promotora: Sociedad Uruguaya de Genética

Palabras Clave: D. willistoniLigamiento Genético Cepas Marcadoras

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética'y Herencia/ Drosophila

VII Simposio de Ecologia, Genética y Evolucién de Drosophila (2011)

Congreso

Mapa genético en Drosophila willistoni

Brasil

Tipo de participacion: Poster

Carga horaria: 30

Palabras Clave: D. willistoniMapeo Genético

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética 'y Herencia / Drosophila

VI Simposio de Ecologia, Genética y Evolucion de Drosophila (2009)

Congreso

Proposed Chromosome Linkage in Drosophila willistoni

Brasil

Tipo de participacién: Poster

Carga horaria: 30

Palabras Clave: D. willistoniLigamiento Genético

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Genéticay Herencia/ Drosophila

| Jornadas de Genética del Uruguay (2008)

Congreso

Ligamiento cromosdmico de mutaciones espontaneas en Drosophila willistoni. Nuevos Datos
Uruguay

Tipo de participacién: Poster

Carga horaria: 30

Nombre de la institucion promotora: Sociedad Uruguaya de Genética

Palabras Clave: D. willistoniLigamiento Genético Mutaciones

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Drosophila

IV Congreso Nacional de Areas Naturales Protegidas (2007)

Congreso
Dipteros de la familia Drosophilidae en el drea de influencia de la Laguna Negray su potencial como



organismos bioindicadores de cambio ambiental

Uruguay

Tipo de participacion: Expositor oral

Nombre de la institucion promotora: DINAMA

Palabras Clave: Drosophilidae bioindicadores Cambio Ambiental
Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Conservacion de la Biodiversidad / Drosophila

V Simposio de Ecologia, Genética y Evolucion de Drosophila (2007)

Congreso

New mutants of Drosophila willistoni and its relationships with linkage map

Brasil

Tipo de participacién: Poster

Carga horaria: 30

Palabras Clave: D. willistoniMutaciones Mapeo Genético

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia/ Drosophila

Indicadores de produccion

PRODUCCION BIBLIOGRAFICA 24
Articulos publicados en revistas cientificas 3
Completo 3
Trabajos en eventos 21
FORMACION RRHH 2
Tutorias/Orientaciones/Supervisiones concluidas 2
Tesis/Monografia de grado 2




