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Datos Generales

INSTITUCION PRINCIPAL

Universidad de la Republica/ Centro Universitario Regional Litoral Norte / Departamento de
Ciencias Biologicas. Laboratorio de Genética Molecular Humana. Salto / Uruguay

DIRECCION INSTITUCIONAL

Institucion: Universidad de la Republica / Centro Universitario Regional Litoral Norte / Sector
Educacion Superior/Publico

/ Departamento de Ciencias Bioldgica. Laboratorio de Genética Molecular Humana.
Direccion: Gral Rivera 1350/ 50000

Pais: Uruguay / Salto / Salto

Teléfono: (1) 47322154 /125

Correo electronico/Sitio Web: jdal@fmed.edu.uy www.unorte.edu.uy

Formacion

Formacion académica
CONCLUIDA
DOCTORADO

Doctor en Ciencias Biolégicas (PEDECIBA) (2007 - 2013)

Universidad de la Republica - Facultad de Medicina, Uruguay

Titulo de la disertacion/tesis/defensa: Andlisis molecular del cluster de genes de la beta-globina en
la poblacion uruguaya. Hemoglobinopatias, desequilibrio de ligamiento e historia recombinacional.
Tutor/es: Maria de Fatima Sonatiy Mdénica Sans

Descripcién del titulo obtenido: Doctor en Ciencias Biolégicas

Obtencion del titulo: 2013

Palabras Clave: hemoglobinopatias poblacion uruguaya

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia /

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

MAESTRIA

Maestria en Ciencias Bioldgicas (UDELAR-PEDECIBA) (2002 - 2004)

Universidad de la Republica - Facultad de Ciencias, Uruguay

Titulo de la disertacion/tesis/defensa: Caracterizacion genética de los loci de las alfay beta-globinas
en dos sub-poblaciones afro-uruguayas: norte y sur

Tutor/es: Monica Sans

Descripcion del titulo obtenido: Magister en Ciencias Bioldgicas

Obtencion del titulo: 2004

Palabras Clave: hemoglobina poblaciones uruguayas haplotipos

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética y Herencia / Genetica de Poblaciones

GRADO

Licenciatura en Ciencias Bioldgicas (1989 - 1999)

Universidad de la Republica - Facultad de Ciencias, Uruguay

Titulo de la disertacion/tesis/defensa: Analisis de la Fertilidad en machosde Drosophila Ananassae
Tutor/es: Beatriz Gofi

Obtencién del titulo: 1999


http:
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mailto:jdal@fmed.edu.uy
mailto:jdal@fmed.edu.uy
http://www.unorte.edu.uy

Palabras Clave: drosophila
Areas de conocimiento:
Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética 'y Herencia /

Idiomas

Inglés

Entiende regular / Hablaregular / Lee bien / Escribe bien

Portugués

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

Espafiol

Entiende muy bien / Hablamuy bien / Lee muy bien/

Areas de actuacion

CIENCIAS NATURALES Y EXACTAS
Ciencias Bioldgicas /Genética y Herencia /Genetica de Poblaciones

CIENCIAS MEDICAS Y DE LA SALUD
Medicina Basica/Genética Humana /Farmacogenética y Medicina Personalizada

Actuacion profesional

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

Centro Universitario Regional Litoral Norte / Salto
VINCULOS CON LA INSTITUCION

Funcionario/Empleado (05/2019 - ala fecha)

Profesor Agregado 40 horas semanales / Dedicacion total
Escalafén: Docente

Grado: Grado 4

Cargo: Efectivo

Funcionario/Empleado (05/2013 - 04/2019)

Profesor Adjunto 40 horas semanales / Dedicacion total
Escalafon: Docente

Grado: Grado 3

Cargo: Efectivo

ACTIVIDADES

PROYECTOS DE INVESTIGACION Y DESARROLLO

Proyecto de Desarrollo Universitario en el Interior (PDU). Creacién del Laboratorio de Genética
Molecular Humana. Regional Norte. (05/2013 - ala fecha)

Este proyecto fue aprobado en el llamado a Polo de Desarrollo Universitario del Litoral Norte del
ano 2012y comenzd a funcionar en mayo de 2013. El Laboratorio de Genética Molecular Humana
de la Regional Norte de la Universidad de |la Republica (UdelaR) se encuentra ubicado en la
Regional Norte de la UdelaR, Salto. El responsable de este proyecto es el Dr. Julio da Luz, Prof. Adj.
(Gr.3 DT) integrante de los siguientes grupos de investigacion CSIC: Seccién Clinica,
Departamento de Genética, Facultad de Medicina (Id. 1054) y del grupo de Epidemiologia Genética
del Departamento de Genética, Facultad de Medicina (Id. 1699) La creacién de este laboratorio
cuenta con el apoyo académico y cientifico de ambos grupos asi como del Departamento de
Genética de la Facultad de Medicina en su conjunto, el cual esta dirigido por la Dra. Leda Roche.
Adicionalmente mantiene una estrecha colaboracién con el grupo de investigacion Estudios de
ancestralidad, diversidad y variabilidad bioldgica de las poblaciones humanas de Uruguay y América



Latina dirigido por la Dra. Mdénica Sans y con el Laboratorio de Hemoglobinas dirigido por la Dra.
Maria Fatima Sonati, del Departamento de Patologfa Clinica de la Facultad de Ciencias Médicas,
Universidad Estadual de Campinas (UNICAMP), Brasil. Actividades de investigacion El desarrollo
de aplicaciones biotecnoldgicas y programas de salud vinculados a la genética requiere un
conocimiento de la estructura genética de las poblaciones de cada region en particular asi como la
participacion de los distintos actores vinculados a la salud. La poblacién del Uruguay esta
conformada por el aporte de poblaciones de origen europeo, africano e indigenas americanos. Sin
embargo la distribucion geogréfica es heterogénea observandose que mas del 50% de los Afro-
descendientesy el 45% de los descendientes de indigenas se encuentran en la regién noreste y
litoral norte. Aunque la estructura genética de la poblacion de la region noreste del Uruguay ha sido
ampliamente estudiada por el grupo de la Dra. Sans la estructura genética de la poblacién del litoral
del Uruguay ha sido poco estudiada hasta el momento. El desarrollo de la genética molecular
humana en laregion litoral norte permitird investigar la presenciay distribucién de enfermedades
genéticas vinculadas a la ancestria de las poblaciones y el estudio de factores de riesgo genéticos de
enfermedades comunes como el cancer. Asimismo estas patologias se usardn como modelo para
profundizar en el conocimiento de la estructura genética de estas poblaciones y de los mecanismos
genéticos que incidieron en su formacion. Estos desarrollos permitirdn la formacion de recursos
humanos especializados en el tema pertenecientes a los Programas Regionales de Ensefianza
Terciaria (PRET) asi como la formacién de jovenes cientificos. Las lineas de investigacion a
desarrollar son: 1) Hemoglobinopatias: aspectos genéticos, epidemioldgicos y antropolégicos, 2)
Bases genéticas de la anemia, 3) Farmacogenética del cancer y 4) Recombinacion ectopica e
inestabilidad cromosémica

40 horas semanales

Regional Norte. UdelaR. Salto, Laboratorio de Genética Molecular Humana

Desarrollo

Coordinador o Responsable

EnMarcha

RRHH formados en el proyecto:

Maestria/Magister:2

Equipo: DA LUZ J (Responsable), DASILVEIRA L, SOLER AM

Andlisis farmaco-genémico de la respuesta a la 6-Mercaptopurina en la Leucemia Linfoblastica Aguda
(12/2017 - alafecha)

Laleucemia 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 farmacolodgico y a la accion 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 remisién 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 acciéon inespecifica de los farmacos, varios pacientes sufren eventos de
toxicidad hematoldgica y/o hepatica severa como consecuencia de la quimioterapia. Por tanto, una
reduccion de la toxicidad relacionada con los farmacos resultaria en una menor interrupcion de la
quimioterapiay por lo tanto en un menor nimero de recaidas de la enfermedad, provocando un
aumento adicional en la tasa de sobrevida. Aunque parte del riesgo de recurrencia, la eficaciay/o la
toxicidad pueden ser predichas a partir de caracteristicas de cada paciente tales como la edad, el
sexo, el conteo de glébulos blancos, o la presencia de anomalias cromosémicas; 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 vy la eficacia del tratamiento. Por esta
razén 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 hematolégicas
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 cudles 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.

10 horas semanales



CENUR Litoral Norte sede-Salto, Laboratorio de Genética Molecular Humana. Departamento de
Ciencias Bioldgic

Investigacion

Integrante del Equipo

EnMarcha

RRHH formados en el proyecto:

Maestria/Magister:1

Financiacion:

Comisién Sectorial de Investigacion Cientifica, Uruguay, Apoyo financiero

Equipo:

Palabras clave: poblaciéon uruguayafarmacogendmica leucemia linfoblastica agudaMercaptopurina
Areas de conocimiento:

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

Caracterizacion farmaco-genémica de la toxicidad debida al metotrexato en nifos con leucemia
linfoblastica aguda mediante tecnologia de secuenciacion masiva (03/2019 - ala fecha)

En Uruguay, al igual que en el resto del mundo, las leucemias son el tipo de cancer mas comin entre
los canceres pediatricos, constituyendo mas del 30% de los mismos. La Leucemia Linfobléastica
Aguda (LLA) constituye mas del 75% de las leucemias pediatricas, con un pico de incidencia entre
los 2y 5 afios, siendo la mayoria de los casos (aprox. 80%) neoplasia de células precursoras de
linfocitos B. En las Ultimas décadas, gracias al desarrollo de nuevos esquemas terapéuticos con
quimioterapia combinada de varios farmacos y radiacion, a la creacion de centros especializados vy al
tratamiento multidisciplinario de la enfermedad, la sobrevida libre de enfermedad (SLE) y la
sobrevida global (SG) a largo plazo han tenido un aumento significativo. Al igual que lo observado en
paises desarrollados, el porcentaje de cura de la LLA en nuestro pais es superior al 80%. A pesar del
éxito del tratamiento, existe un porcentaje de pacientes (aprox. 20%) que no responden
adecuadamente al tratamiento. Al mismo tiempo, debido al estrecho rango farmacoldgicoy ala
accion inespecifica de los farmacos utilizados, un porcentaje no despreciable de los pacientes sufren
eventos de toxicidad hematolodgica y/o hepatica severa, que obliga a reducir y/o suspender parte
del tratamiento. La farmacogendmica utiliza la informacion del genoma de los pacientes para
predecir eventos de toxicidad y maximizar la eficacia del tratamiento, es decir, propone una
medicina personalizada teniendo en cuenta los efectos de las variantes genéticas en la respuesta a
farmacos. El objetivo de este proyecto es determinar las causas genéticas de la toxicidad
ocasionada por el metotrexato en nifios con Leucemia Linfoblastica Aguda, mediante la
identificacién de variantes de genes y polimorfismos de microRNAs vinculados al transporte y
metabolismo de dicho farmaco, utilizando secuenciacion de Ultima generacion.

5 horas semanales

CENUR Litoral Norte-Salto, Departamento de Ciencias Bioldgicas. Laboratorio de Genética
Molecular Humana.

Investigacion

Integrante del Equipo

En Marcha

RRHH formados en el proyecto:

Doctorado:1

Equipo: Luis Alberto Castillo Villalba, Lucia Beatriz D’ANDREA HIRSCHY , Nelida RODRIGUEZ
OSORIO, Ana Maria Soler Cantera (Responsable), Julio Abayuba DA LUZ PEREIRA

Palabras clave: Farmacogendmica Leucemia Linfoblastica Aguda Metotrexato

Factores genéticos involucrados en las recaidas de pacientes pediatricos con Leucemia Linfoblastica
Aguda. (04/2021 - 04/2023)

La leucemia linfoblastica aguda (LLA) constituye mas del 75% de las leucemias pediatricas, con un
pico de incidencia entre los 2 y 5 anos, siendo la mayoria de los casos (80% - 85%) neoplasia de
células precursoras de linfocitos B y aproximadamente 15% de precursores de linfocitos T. Hasta
mediados del siglo pasado, las leucemias pedidtricas eran consideradas una enfermedad fatal. En las
Ultimas décadas, el desarrollo de nuevos esquemas terapéuticos con quimioterapia combinada de
varios farmacos y radiacion, la creacién de centros especializados y el tratamiento multidisciplinario
de la enfermedad, ha conseguido un aumento significativo de la sobrevida libre de enfermedad y
sobrevida global a largo plazo. Actualmente, el porcentaje de cura de LLA en nuestro pais es
superior al 80%, porcentaje similar a los observados en paises desarrollados. Sin embargo,
aproximadamente el 20% de los pacientes sufren recaidas luego de la remision de la enfermedad. La
recaida se define como la aparicion de blastos luego de la remision completa'y son un factor
importante de la morbi-mortalidad de la LLA. Existe fuerte evidencia de que un porcentaje
importante de las recaidas son productos de variantes genéticas germinales, muchas de ellas
vinculadas al metabolismo de farmacos. El objetivo de este trabajo es intentar determinar las



posibles causas hereditarias involucradas en el riesgo de recaida en pacientes con LLA, por medio
de la secuenciacién del exoma de pacientes que han tenido recaidas y pacientes con una sobrevida
libre de enfermedad mayor a cinco afos y su posterior validaciéon en una muestra mas grande de
pacientes. Identificar estas causas puede contribuir a disminuir el porcentaje de recaidas y/o a
disminuir la morbi-mortalidad asociada.

10 horas semanales

Laboratorio de Genética Molecular Humana, Departamento de Ciencias Bioldgicas
Investigacion

Coordinador o Responsable

Concluido

RRHH formados en el proyecto:

Maestria/Magister:1

Financiacion:

Comisién Sectorial de Investigacion Cientifica, Uruguay, Apoyo financiero

Equipo: DALUZ J, SOLER, AM, Burguefo-Rodrigez G.

Palabras clave: Leucemia Linfobléstica Aguda Recaidas Poblacion uruguaya

Areas de conocimiento:

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

Prevaléncia e Caracterizacdo Molecular das Talassemias Alfa em Individuos com Hipocromia e
Microcitose de uma Populagdo Uruguaia (03/2014 - 12/2020)

As talassemias 2 constituem um grupo de doencas hereditarias, de distribuicdo mundial, causadas
pela deficiéncia de sintese das cadeias [2lda hemoglobina. Mecanismos genéticos variados podem
ocasionar a reducao ou a auséncia completa de expressao dos genes [2, mas as dele¢des sao 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 2, de anemia por deficiéncia de ferro ou,
ocasionalmente, da anemia de doencas croénicas. As duas primeiras podem ser similares e ndo
raramente sao confundidas. Comumente, individuos com microcitose e hipocromia sem anemia e
sem elevacao da Hb A2 sdo detectados em exames hematoldgicos de rotina. O objetivo do presente
projeto € avaliar a contribuicdo das talassemias 2 como causa de microcitose e hipocromia em uma
populacao uruguaia, através da caracterizacdo das bases moleculares deste tipo de
hemoglobinopatia nesta populacdo. As mutacdes que mais comumente causam talassemia 7 nas
diferentes populacées (delecdes -213.7, -214.2, --MED, --SEA, -(]) 20.5, ——FIL e ——THAI e as formas
nao delecionais ZHph, 2 Ncol, 2l Ncol e BTsaudi?) serdo triadas pela técnica de Reacdo em Cadeia
da Polimerase (PCR) e andlise com enzimas de restricdo. A técnica de MLPA (Multiplex Ligation-
dependent Probe Amplification), desenvolvida em 2002 e adaptada ao estudo das
hemoglobinopatias em 2005, serd utilizada para os casos cujas mutacoes permanecerem nao
caracterizados apos a realizacao das técnicas moleculares convencionais. Este serd o primeiro
estudo a caracterizar mais amplamente as bases moleculares das talassemias [2lem uma populacao
uruguaia.

10 horas semanales

Sede Salto CENUR Noroeste, Laboratorio de Genética Molecular Humana

Desarrollo

Coordinador o Responsable

Concluido

RRHH formados en el proyecto:

Maestria/Magister:1

Financiacion:

CAPES/CNPg/MEC, Brasil, Apoyo financiero

Equipo: SOLER A, SONATI MF (Responsable), RIBEIRO D, SANTOS MN, MOTA N

Palabras clave: hemoglobinopatias alfa talasemiasMLPA

Rol de los factores genéticos en la prevalencia de anemia en nifios de Salto, Uruguay (04/2015 -
04/2017)

La anemia estéa definida como una disminucién de la concentracion de hemoglobina en los glébulos
rojos respecto a los valores normales por edad y sexo. A nivel mundial un 25% de la poblacién
mundial estd afectada por esta condiciéon. 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) alfay beta talasemias, etc.
Aunque se realiza mucho esfuerzo por disminuir la prevalencia de anemia esta se mantiene en
niveles elevados incluso en paises o regiones donde las condiciones socio-econémicas 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 mayorfa 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 estan asociadas a déficit de hierro. En este proyecto planteamos analizar estas variantes
en relacién a pardmetros hematoldgicos y del perfil del hierro para cuantificar el rol de estas
variantes en la prevalencia de anemia y déficit de hierro en nifios de Salto. El conocimiento de las
causas de la anemia es el primer paso para la generacion de politicas de salud publica destinadas a
disminuir su prevalenciay gravedad.

15 horas semanales

CENUR Noroeste-sede Salto, Laboratorio de Genética Molecular Humana

Investigacion

Coordinador o Responsable

Concluido

RRHH formados en el proyecto:

Pregrado:1

Maestria/Magister:1

Financiacion:

Comisién Sectorial de Investigacion Cientifica, Uruguay, Apoyo financiero

Equipo: GONZALEZ M, SAVIO E, VARELAR, SOLER A

Palabras clave: talasemias anemia deficit de hierro

Areas de conocimiento:

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

DIRECCION Y ADMINISTRACION

Coordinador Comité de Etica para la Investigacién (05/2019 - a la fecha)

CENUR Litoral Norte-Salto, Sede Salto
2 horas semanales

DOCENCIA

Curso Bases Biomoleculares 11 (10/2015 - a la fecha)

Grado

Invitado

Asignaturas:

Introduccion a la Genética Humana, 4 horas, Tedrico-Préctico

Areas de conocimiento:

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

Carrera de Doctor en Medicina (03/2022 - a la fecha)

Grado

Responsable

Asignaturas:

DIGESTIVO RENAL ENDOCRINO METABOLISMO REPRODUCCION Y DESARROLLO (UC
N°12), 90 horas, Tedrico-Practico

Hematologia e Inmunologia. UC13, 60 horas, Tedrico-Practico

Metodologia de la Investigacién I, 30 horas, Tedrico-Préactico

Ciclo Biologia Bioquimica (03/2022 - a la fecha)

Grado

Invitado

Asignaturas:

Fundamentos de Bioquimica, 12 horas, Tedrico-Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Bioquimica y Biologia Molecular /

Ciclo Biologia Bioquimica (08/2015 - ala fecha)

Grado

Responsable

Asignaturas:

Genética General, 96 horas, Tedrico-Practico
Areas de conocimiento:



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

Programa de Desarrollo de las Ciencias Basicas (10/2014 - a la fecha)

Maestria

Invitado

Asignaturas:

Bases Genéticas del Cancer, 34 horas, Tedrico

Areas de conocimiento:

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

Posgrado de Pediatria. Facultad de Medicina (08/2014 - 10/2014)

Especializacion

Organizador/Coordinador

Asignaturas:

Genética para Pediatria, 4 horas, Tedrico

Areas de conocimiento:

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

GESTION ACADEMICA

Representante del orden docente en la Mesa del Area de Ciencia y Tecnologia de la regién (12/2014 - a
lafecha)

CENUR Noroeste-sede Salto, Sede Salto
Participacidn en consejos y comisiones

Director del Departamento de Ciencias Bioldgicas (12/2022 - alafecha)

CENUR Litoral Norte, Departamento de Ciencias Bioldgicas

Otros 10 horas semanales

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Ciencias Biolégicas /

Miembro de la Comisién de Dedicacién Total (03/2018 - alafecha)

CENUR Litoral Norte-Salto Participacion en consejos y comisiones 2 horas semanales

Tribunal de concurso Gr. 2 efectivo (08/2023 - 09/2023)

Centro Universitario Regional Litoral Norte, Departamento de Ciencias Bioldgicas
Otros 2 horas semanales

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biolégicas / Biofisica /

Tribunal de concurso (08/2023 - 08/2023)

Centro Universitario Regional Litoral Norte, Departamento de Ciencias Bioldgicas
Otros 2 horas semanales

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Bioquimica y Biologia Molecular /

Miembro Titular de la Comisién Directiva del Departamento de Ciencias Biolégicas (05/2019 - 12/2022
)

CENUR Litoral Norte-Salto, Departamento de Ciencias Bioldgicas.
Participacion en consejos y comisiones 2 horas semanales

Tribunal de Concurso Gr.3 (03/2021 - 04/2021)

Centro Universitario Regional Litoral Norte, Departamento de Ciencias Bioldgicas
Otros 2 horas semanales

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Otros Tépicos Biolégicos / Gendmica

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

Facultad de Medicina



VINCULOS CON LA INSTITUCION

Funcionario/Empleado (04/2009 - 04/2013)

Profesor Adjunto Departamento de Genética 40 horas semanales / Dedicacion total
Cargo obtenido por concurso de méritos

Escalafén: Docente

Grado: Grado 3

Cargo: Efectivo

Funcionario/Empleado (04/2001 - 04/2009)

Asistente Grado 2 Dpto. de Genética 40 horas semanales / Dedicacion total
Cargo obtenido por concurso de oposicion y méritos

Escalafon: Docente

Grado: Grado 2

Cargo: Efectivo

Funcionario/Empleado (02/2007 - 07/2007)

Supervisor de Trabajos Practicos con funcione 20 horas semanales

Funcionario/Empleado (09/2003 - 08/2005)

Asistente contratado para la realizaciéon del 40 horas semanales

Funcionario/Empleado (04/1997 - 04/2001)

Ayudante del Departamento de Genética 20 horas semanales
Cargo obtenido por concurso de oposicion y méritos
Escalafon: Docente

Grado: Grado 1

Cargo: Efectivo

ACTIVIDADES

PROYECTOS DE INVESTIGACION Y DESARROLLO

Programa de tamiz neonatal y de tamiz de alto riesgo para Errores Innatos del Metabolismo (E.I.M)
(04/1996 - alafecha)

Facultad de Medicina UDELAR, dpto. de Genética
Desarrollo

En Marcha

Equipo:

Analisis de los polimorfismos de los genes GSTM1, GSTT1 y GSTP1 en el desarrollo de la enfermedad de
Parkins6n (01/2010 - alafecha)

La enfermedad de Parkinson (EP) es un desorden progresivo del sistema motor, resultado de la
pérdida de células dopaminérgicas. La clinica se caracteriza por presentar bradikinesia, rigidez y
temblor. Se ha demostrado que existen factores ambientales, como la exposicion a pesticidas que
contribuyen al desarrollo de EP. La teoria xenobiotica de la patogénesis de EP plantea que esta
enfermedad esta causada por la exposicion a agentes o toxinas ambientales y la presencia de
enzimas metabolizadoras de agentes xenobidticos activas de cada individuo. Un ejemplo de ello son
las Glutation -S- transferasas (GSTs). Las GSTs son una familia de enzimas inducibles de fase I con
propiedades citoprotectoras y anti-neurodegenerativas. Estas enzimas jugarian un rol preventivo
en la degeneracion dopaminergica mediante la accion antioxidante contra metabolitos reactivos de
quimicos téxicos producidos durante el metabolismo enzimatico de fase |, asi como también una
funcién neuroprotectora mediante la eliminacién de toxinas enddgenas, incluyendo las o-quinonas
toxicas de la dopamina de la célula. En humanos existen ocho clases distintas de genes GSTs: alpha,
kappa, mu, omega, pi, sigma, theta and zeta con uno o més variantes de cada clase. Las clases de
GSTs mas estudiadas son: L (GSTM),  (GSTP) y © (GSTT). Los polimorfismos de estos genes han
sido ampliamente estudiados por su potencial rol en la respuesta a drogas y susceptibilidad al
cancer. En este trabajo nos encontramos investigando las variantes genéticas de los genes GSTM1,
GSTT1y GSTP1 vy surelacion con laenfermedad de Parkinson. Las variantes de GSTM1y GSTT1
son deleciones completas del gen que resultan en la ausencia de uno o ambos genes, mientras que
GSTP1 presenta un polimorfismo en el codon 105 (Ile105Val) el cual cambia la afinidad de la enzima
por el sustrato. Para este proposito contamos con una muestra de 200 pacientes con enfermedad



de Parkinson diagnosticados por la Policlinica de enfermedad de Parkinson y movimientos
anormales del Instituto de Neurologia de la Facultad de Medicina y una muestra de controles
pareados por edad, sexoy ancestria. Las variantes de GSTM1y GSTT1 se estan analizando por PCR
multiplex que permite detectar el estado heterocigoto u homocigoto para cada uno de los alelos
analizados en una misma reaccion de PCR. La variante del gen GSTP1 se analizard por PCR-RFLP
con laenzima BsmA1. Resultados preliminares indican una elevada frecuencia de las variantes de
delecion tanto en la muestra de pacientes como en la muestra control, mayores alas observadas en
otras poblaciones analizadas.

10 horas semanales

Facultad de Medicina, Departamento de Genética

Investigacion

Coordinador o Responsable

EnMarcha

RRHH formados en el proyecto:

Especializacion: 1

Equipo: V. RAGGIO, OTTATI,C,DIEGUEZ, E

Palabras clave: poblacién uruguaya Parkinson GSTs

Areas de conocimiento:

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

Epidemiologia genética de la respuesta a la quimioterapia en leucemias pediatricas (10/2009 - 10/2011
)

La farmacogenética es una de las dreas de mayor expansion e investigacion actual. Se plantea que,
conociendo el genotipo del paciente a tratar para una serie de variantes genéticas de relevancia, se
puede indicar un tratamiento farmacoldgico individualizado, con mejores probabilidades de éxitoy
menores riesgos de efectos adversos. La farmacogendmica considera aspectos mas amplios del
genoma del paciente en este tipo de estudios. Asi, se puede identificar un perfil genémico,
estudiando un conjunto de genes, y en base al mismo seleccionar la terapéutica mas apropiada. En
hematooncologia pediatrica se usan diversos farmacos cuyos beneficios a largo plazo no se pueden
predecir y que pueden provocar efectos adversos graves, en algunos casos con un rango
terapéutico estrecho. Por este motivo, se han buscado en los Ultimos afos variantes genéticas que
permitan evaluar estos riesgos a prioriy aplicarlos a pacientes seleccionados. Asi se han establecido
asociaciones claras y Utiles clinicamente; muchas otras estan actualmente en evaluacién. En este
proyecto planteamos el andlisis de un grupo de variantes genéticas seleccionadas y su correlacion
con larespuesta clinica a la terapiay el riesgo de efectos no deseados. Esto permitird en algunos
casos confirmar en nuestra poblacion asociaciones ya demostradas y en otros aportar mas datos en
la busqueda de evidencias sélidas de la importancia de estas variantes genéticas en la terapia de las
Leucemias Linfoblasticas Agudas. En todos los casos aportara un perfil de frecuencia alélica de estas
variantes para nuestra poblacién. Son escasos los datos de este tipo en poblaciones sudamericanas
y mestizadas como la nuestra. También en todos los casos permitirad el desarrollo de herramientas
tecnoldgicas para el estudio de variantes genética de importancia médica. De acuerdo a los
hallazgos se aportaran datos que pueden ser de valor en el manejo de los pacientes actualmente en
tratamiento o que lo inicien a futuro.

10 horas semanales

Departamento de Genética

Investigacion

Coordinador o Responsable

En Marcha

RRHH formados en el proyecto:

Especializacion: 1

Equipo: AVILA A, CASTILLO L, V. RAGGIO

Palabras clave: Farmacogenética poblacion uruguaya Polimorfismos

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Epidemiologia / Genetica Humana

Incidencia de alfa-talasemias en la poblacién pediatrica del Centro Hospitalario Pereira Rosell.
(12/2006 - 12/2010)

Las hemoglobinopatias son las enfermedades hereditarias monogénicas méas frecuentes en el
mundo debido a la ventaja selectiva que poseen los individuos heterocigotos para estas mutaciones
contra la infeccién por el Plasmodium falciparum, agente causante de la malaria. Se estima que
aproximadamente el 7% de la poblacion mundial es portadora de alguna de estas mutaciones y que
nacen entre 300.000 y 400.000 nifios por afio con una forma grave de hemoglobinopatia. En este
trabajo analizamos una muestra de 400 individuos que concurrieron a realizarse exdmenes de
rutinaen el CHPR. A estos individuos se les realizd un hemogramay se busco la presencia de



hemoglobinopatias estructurales, alfa y beta talasemias por técnicas bioquimicas y de biologia
molecular. Comparamos el genotipo con parametros hematimétricos, ancestria, y lugar de
nacimiento. En los resultados preliminares se observo que aproximadamente un 4,25% (18
individuos) presenté alguna hemoglobinopatia. De estos 0,75% (3) fueron heterocigotas para la
hemoglobina S (BA/BS), 0,25% (1) portadores de beta talasemia (Codén 3920 C-»T)y 3,52%
presentaron la a3,7 talasemia (1 homocigoto y 13 heterocigotos). Aproximadamente el 14% de la
muestra analizada presenta microcitosis, de estos, el 18% presenta a3,7 talasemia comparado con
el 3,52% de la muestra en general. Mientras que el 34,76% de la muestra posee al menos un
ancestro afro-descendiente, en los individuos que presentan a3,7 talasemia este porcentaje
aumenta al 71%. La frecuencia observada de HbS es compatible con datos anteriores realizados en
muestras méas pequenas. Con los datos obtenidos se estima una frecuencia alélica para la mutacion
a3,7 de aprox. 3,5%, lo cual nos permite asumir al 5% de significancia, que la poblaciéon esta en
equilibrio. Este es el primer estudio en un nimero elevado de individuos sobre la incidencia de
hemoglobinopatias en el Uruguay. Los datos obtenidos indican que estas patologfas son mas
frecuentes de lo pensado hasta el momento y que las a-talasemia pueden contribuir
significativamente a la incidencia de las anemias en la poblacién pediatrica del CHPR.

15 horas semanales

Facultad de Medicina UDELAR , dpto. de Genética

Desarrollo

Coordinador o Responsable

Concluido

RRHH formados en el proyecto:

Pregrado:2

Equipo:

Palabras clave: hemoglobinopatias talasemias poblacién uruguaya Hemoglobina S

Establecimiento de un area limpia para Biologia Molecular (06/2010 - 12/2010)

10 horas semanales

Departamento de Genética. Facultad de Medicina

Otra

Coordinador o Responsable

Concluido

Financiacion:

Comision Sectorial de Investigacion Cientifica, Uruguay, Apoyo financiero
Equipo: ROCHE L (Responsable)

Optimizacion del diagnostico molecular de Beta-talasemias y hemoglobinopatias estructurales en la
poblacién pediatrica uruguaya (12/2006 - 12/2009)

La transicion epidemiolégica causada por las mejoras en la higiene, nutricién y en el control de las
enfermedades infecciosas ha puesto de manifiesto en los Ultimos afos la importancia de las
enfermedades hereditarias en el conjunto de las enfermedades. Por lo tanto es necesario que las
organizaciones gubernamentales y sanitarias desarrollen programas vinculados al diagnostico,
controly manejo de las enfermedades genéticas prevalentes en cada pais. Entre estas se destacan
las enfermedades hereditarias de la hemoglobina, conocidas en conjunto como hemoglobinopatias.
Estas son las enfermedades genéticas mas frecuentes del mundo, como resultado de la ventaja
selectiva de los portadores a la infeccion por la malaria. De acuerdo a la Organizacion Mundial de la
Salud, se estima que aproximadamente 7% de la poblacién mundial es portadoray que anualmente
cerca de 400.000 nifios nacen con una forma severa de hemoglobinopatia. Estas enfermedades
alcanzan elevadas frecuencias en la regién del Mediterraneo, Africay el sudeste asiatico. Debido a
que la poblacién uruguaya esta formada principalmente por el aporte de poblaciones europeas
mediterraneas (>90%) y poblaciones de origen africano (26%), las hemoglobinopatias pueden
alcanzar frecuencias importantes en el Uruguay. La hemoglobinopatia mas importante en las
poblaciones africanas y afro-derivadas es la anemia falciforme producida por la hemoglobina S
(HbS). Estudios preliminares han determinado una incidencia de 10% HbS en poblacion afro-
descendiente uruguaya. En las poblaciones mediterraneas (Espana, Italia, etc) las
hemoglobinopatias mas importantes son las @-talasemias con frecuencias de portadores que varian
entreun 1y un 20%. Aunque en Uruguay no hay datos sobre su incidencia es esperable una
frecuencia importante debido a que espafoles e italianos son las que mayormente a contribuido ala
poblacién uruguaya. El centro de referencia en nuestro pais para el manejo y tratamiento de
pacientes pedidtrico con estas patologfas es el Centro Hemato-Oncoldgico del Hospital Pereira
Rosell. En este trabajo planteamos determinar el espectro de mutaciones de Z-talasemias en la
poblaciéon uruguaya, desarrollar un diagnostico molecular para la HbS y otras hemoglobinopatias
estructurales y determinar una serie de polimorfismos involucrados en la heterogeneidad clinica de



estas enfermedades. Aunque el diagndstico clinico y bioquimico de estas enfermedades es
relativamente facil, el diagndstico molecular le agrega algunas ventajas: - Debido a que estas
hemoglobinopatias se deben fundamentalmente a mutaciones en las cadenas de globina de la
hemoglobina adulta, el diagndstico bioquimico (electroforesis de hemoglobinas) recién se puede
hacer luego del cambio (switch) de la hemoglobina fetal a la adulta. - Estas enfermedades presentan
una elevada heterogeneidad clinica, la cual es explicada en gran parte por el tipo de mutacion que
porten los individuos y por una serie de polimorfismos adyacentes al gen de la[?-globina. Por lo
tanto la determinacion de la mutacién particular y de estos polimorfismos en cada individuo
contribuird a un mejor manejo clinico de los pacientes. - La determinacién del espectro de
mutaciones de [Z-talasemias en nuestra poblacién permitira evaluar el establecimiento de
programas de prevencion por medio de la determinacion de las mutaciones mas frecuentes. -
Adicionalmente el conocimiento de las mutaciones presentes en las familias afectadas y portadoras
permitird un adecuado asesoramiento genético. - Desde un punto de vista académico la
determinacién de las mutaciones ayudaréa a determinar el origen de estas y a su vez de las
poblaciones ariesgo.

20 horas semanales

Facultad de Medicina UDELAR , dpto. de Genética

Desarrollo

Coordinador o Responsable

EnMarcha

RRHH formados en el proyecto:

Pregrado:2

Financiacion:

Comisién Sectorial de Investigacion Cientifica, Uruguay, Apoyo financiero

Equipo:

Métodos alternativos en la determinacion de la carga viral: reaccién en cadena de la polimerasa
cuantitativa en tiempo real y su aplicacién al diagnéstico de los infectados por el VIH (09/2003 -
08/2005)

Facultad de Medicina UDELAR, dpto. de Genética

Desarrollo

EnMarcha

Financiacion:

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

Caracterizacion genética de los loci de las alfa y beta-globinas en dos sub-poblaciones afro-uruguayas:
norte y sur (12/2002 - 12/2004 )

Facultad de Medicina UDELAR, dpto. de Genética
Investigacion

Concluido

RRHH formados en el proyecto:
Maestria/Magister:1

Equipo:

Analisis de la fertilidad en machos de D. ananassae (02/1996 - 07/1999)

Facultad de Ciencias UDELAR, Dpto. de Genética

Investigacion

Concluido

RRHH formados en el proyecto:

Pregrado:1

Financiacion:

Comision Sectorial de Investigacion Cientifica, Uruguay, Apoyo financiero
Equipo:

DOCENCIA

Medicina (04/1996 - alafecha)
Grado

Asignaturas:
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Genética General y Molecular en el Ciclo Basico, Biologia Celular, Biologfa Tisular y Biologia del
Desarrollo, horas

Medicina (07/2004 - ala fecha)

Maestria

Asignaturas:

Primery Segundo curso de Genética Molecular y Medicina. Organizado por el Departamento de
Genética, Facultad de Medicinay Comision Honoraria para la Salud Cardiovascular. Presentacion
sobre Hemoglobinopatias y Seminario sobre articulos del mismo tema. 2, horas

Especializacién en Hematologia (05/2004 - 05/2004 )
Perfeccionamiento

Asignaturas:

Jornadas sobre Anemias Hemoliticas Constitucionales para el programa de Educacién Médica
Continua de la Sociedad de Hematologia del Uruguay. Presentacién sobre Bases Genéticas de las
Hemoglobinopatias, horas

PASANTIAS

(05/2003 - 09/2003)

Universidad de Campinas, San Pablo, Brasil, Laboratorio de Hemoglobinas

(04/2000 - 05/2000)
Hospital de Clinicas de Porto Alegre. Estado do Rio Grande do Sul. Brasil., Laboratorio de E.LM

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

Facultad de Ciencias
VINCULOS CON LA INSTITUCION

Funcionario/Empleado (02/1996 - 07/1998)

Ayudante del Departamento de Genética de la F 20 horas semanales

CARGA HORARIA

Carga horaria de docencia: 5 horas

Carga horaria de investigacion: 20 horas
Carga horaria de formacién RRHH: 5 horas
Carga horaria de extensién: Sin horas
Carga horaria de gestion: 10 horas

Produccion cientifica/tecnolégica

La transicion epidemiolégica causada por las mejoras en la higiene, nutricién y en el control de las
enfermedades infecciosas ha puesto de manifiesto en los Ultimos afos la importancia del
componente genético tanto en enfermedades hereditarias como en otras patologia comunes con
menor componente genético pero de gran importancia por su frecuencia y consecuencias.

Por lo tanto es necesario que las organizaciones gubernamentales y sanitarias desarrollen
programas vinculados al diagnostico, control y manejo de las enfermedades genéticas prevalentes
en cada pais asf como investigar factores genéticos que participen en la modificacion del riesgo,
susceptibilidad o que influyan en la respuesta al tratamiento de enfermedades comunes.

Entre las patologias genéticas clasicas se destacan las enfermedades hereditarias de la
hemoglobina, conocidas en conjunto como hemoglobinopatias. Estas son las enfermedades
genéticas mas frecuentes del mundo, como resultado de la ventaja selectiva de los portadores a la
infeccion por la malaria. De acuerdo a la Organizacion Mundial de la Salud, se estima que
aproximadamente 7% de la poblacién mundial es portadoray que anualmente cerca de 400.000
nifos nacen con una forma severa de hemoglobinopatia. Estas enfermedades alcanzan elevadas
frecuencias en laregién del Mediterraneo, Africa el sudeste asiatico.

Entre las enfermedades comunes se destaca el cancer y dentro de esta patologia los canceres
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pediatricos son de vital importancia. En Oncologia pediatrica se destacan las leucemias agudas (LA),
en particular la leucemia linfoblastica aguda (LLA), que comprende casi el 70% de los canceres
pediatricos en las cuales mas del 80% alcanzan una remision completa en el Uruguay.

Debido al estrecho rango farmacolégico v a la accion inespecifica de los farmacos usados cerca del
20% de los pacientes no se curan, sufren toxicidad severa o no responden al tratamiento. Las
variantes genéticas en las vias de metabolizacion y distribucién de farmacos, que son frecuentes a
nivel poblacional, estan en la base de algunos de los efectos toxicos y fendmenos de resistencia a
farmacos.

En hematooncologia pediatrica se usan diversos farmacos con rangos terapéutico estrechos con
beneficios a largo plazo que no se pueden predecir y que pueden provocar efectos adversos graves.
Por este motivo, se han buscado en los Ultimos afos variantes genéticas que permitan evaluar estos
riesgos a prioriy aplicarlos a pacientes seleccionados. Asi se han establecido asociaciones claras y
Utiles clinicamente; muchas otras estan actualmente en evaluacion.

Debido a que ladistribuciény frecuencia de las mutaciones de hemoglobinopatias y de las variantes
farmacogenéticas es heterogénea entre las distintas poblaciones, nuestro grupo esta realizando un
encare poblacional para es estudio de ellas en el Uruguay ya que nuestra poblacién esta formada
por el aporte de poblaciones mediterraneas, africanas y amerindias. Este encare intenta determinar
los riesgos asociados con estas variantes, la correlacion entre fenotipo y genotipo y la importancia
de la determinacion de estas en el tratamiento y su impacto a nivel sanitario. Desde un punto de
vista basico nos interesa estudiar el rol de diversos factores genéticos (recombinacion, deriva
génica, mezcla racial,etc) en la estructura genética de la poblacion uruguaya.

Produccion bibliografica
ARTICULOS PUBLICADOS
ARBITRADOS

A novel ?0-thalassemia deletion in a Brazilian child with Hb H disease:--Mococa. (Completo, 2024)

SOLER, AM, Pedroso GA, Geraldo APM , Albuquerque D, Costa FF , Santos MNN, Knijnenburg,
Harteveld CL, Sonati MF , DALUZ J

International Journal of Laboratory Hematology, 2024

Palabras clave: hemoglobinopathies d alpha thalassemias breakpoint deletion hemoglobinopathies
deletion

Areas de conocimiento:

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

Medio de divulgacién: Internet

ISSN: 17515521

E-ISSN: 13652257

DOI: https://doi.org/10.1111/ijlh.14277

https://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1111/ijlh.14277
WEB OF SCIENCE™

Pharmacogenetics of pediatric acute lymphoblastic leukemia in Uruguay: adverse events related to
induction phase drugs (Completo, 2023)

DA LUZ J, Burguefo-Rodrigez G., Dra. Yessika Méndez , Olano N, Schelotto M, Castillo L, SOLER,
AM

Frontiers in Pharmacology, v.: Nov 17:14:1278769 eCollection 2023, p.:1 - 10, 2023

Palabras clave: ALL; acute lymphoblastic leukemia; ancestry; pharmacogenetics;
pharmacogenomics; toxicity.

Areas de conocimiento:

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

Medio de divulgacién: Internet

E-ISSN: 16639812

DOl:doi: 10.3389/fphar.2023.1278769.

https://www.frontiersin.org/journals/pharmacology
WEB OF SCIENCE™

An Updated Examination of the Perception of Barriers for Pharmacogenomics Implementation and the
Usefulness of Drug/Gene Pairs in Latin America and the Caribbean (Completo, 2023)
Salas-Hernandez A, Galleguillos M, Alonso M, DA LUZ J, Soler AM , Burguefno-Rodriguez G,
Quinones L, Lopéz Cortés A

Frontiers in Pharmacology, v.: 14 2023


https://doi.org/https://doi.org/10.1111/ijlh.14277
https://doi.org/doi: 10.3389/fphar.2023.1278769.

Palabras clave: pharmacogenetics pharmacogenomics gene/drug pair barriers precision medicine
Areas de conocimiento:
Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Farmacogendmica
Medio de divulgacién: Internet
E-ISSN: 16639812
DOI: https://doi.org/10.3389/fphar.2023.1175737
frontiersin.org
WEB OF SCIENCE™

Alpha thalassemia and alpha-MRE haplotypes in Uruguayan patients with microcytosis and
hypochromia without anemia (Completo, 2021)

ANA MARIA SOLER , BRUNA FACANALI PIELLUSCH , LORENA DA SILVEIRA , GISELE AUDRE]
PEDROSO, PABLO LOPEZ, ENRIQUE SAVIO, MARIA DE FATIMA SONATI, JULIO DA LUZ
Genetics and Molecular Biology, v.: 44 2021

Palabras clave: Alpha-thalassemia alpha-MRE microcytosis hypochromia Uruguay

Areas de conocimiento:

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

Medio de divulgacién: Internet

Lugar de publicacion: Brasil

E-ISSN: 16784685

DOI: 10.1590/1678-4685-gmb-2020-0399
http://dx.doi.org/10.1590/1678-4685-gmb-2020-0399

latindex

Ancestry and TPMT-VNTR polymorphism: relationship with hematological toxicity in Uruguayan
patients with Acute Lymphoblastic Leukemia (Completo, 2020)

Burgueno-Rodrigez G., Dra. Yessika Méndez, Olano N, Dabezies A, B.BERTONI, Souto J, Castillo
L,DALUZJ,SOLER, AM

Frontiers in Pharmacology, 2020

Palabras clave: ALL TPMT TPMT-VNTR 6-Mercaptopurine pharmacogenomics ancestry
hematological toxicity NUDT15

Areas de conocimiento:

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

Medio de divulgacién: Internet

E-ISSN: 16639812

DOl: doi: 10.3389/fphar.2020.594262

https://www.frontiersin.org/articles/10.3389/fphar.2020.594262/abstract
WEB OF SCIENCE™

Prevalencia de anemia en nifias/os de 6 a 48 meses que concurren a dos CAIF de la ciudad de Salto.
(Completo, 2019)

DA LUZ J,VarelaR,Russo S, Ferreira F, Lequini N, Savio E, Gonzalez M
Revista de Salud Publica, v.: 232, p..69-77,2019

Palabras clave: Anemia Preescolar Prevalencia Uruguay.

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Ciencias de la Salud / Hematologia y Genética
Medio de divulgacion: Internet

Lugar de publicacion: Cordoba, Argentina

ISSN: 18531180

E-ISSN: 18529429

DOI: https://doi.org/10.31052/1853.1180.v23.n2
https://revistas.unc.edu.ar/index.php/RSD/issue/view/1859

TPMT and NUDT15 genes are both related to mercaptopurine intolerance in patients with acute
lymphoblastic leukemia from Uruguay (Completo, 2017)

SOLERA,OLANON,MéNDEZY ,LOPESA,SILVEIRAA, DABEZIESA, CASTILLOL,DALUZ J
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ROCHE L, UTURBEY F,LOPEZ P, V.RAGGIO, DALUZ J, RODRIGUEZ M
Publicado

Resumen

Evento: Internacional

Descripcion: [l CONGRESO LATINOAMERICANO DE GENETICA HUMANA.
Ciudad: San José. Costa Rica

Ao del evento: 2011

Palabras clave: genetica

Areas de conocimiento:

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

Variantes génicas de GSTT1, GSTM1y GSTP1 en la enfermedad de Parkinson. (2010)

DA LUZ J, OTTATI, RAGGIO, DIEGUEZ

Publicado

Resumen

Evento: Nacional

Descripcion: Xl Jornadas de la Sociedad Uruguaya de Biociencias
Ciudad: Piriapolis

Ano del evento: 2010

Palabras clave: poblacién uruguaya Parkinson GSTs

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana /
Medio de divulgacién: Internet
http://sub2010.programacientifico.info/programa/abstract/index.php

Origen de las mutaciones de hemoglobinopatias en la poblacién uruguaya. (2010)

DALUZ J, AVILA, SERRON, SANS

Publicado

Resumen

Evento: Nacional

Descripcion: Xl Jornadas de la Sociedad Uruguaya de Biociencias

Ciudad: Piriapolis

Ano del evento: 2010

Palabras clave: hemoglobinopatias poblacion uruguaya

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genetica de Poblaciones
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Medio de divulgacién: Internet
http://sub2010.programacientifico.info/programa/abstract/index.php

Identificacion y origen de las mutaciones de beta talasemias y HbS en la poblacién uruguaya (2009)

DALUZJ

Publicado

Resumen

Evento: Internacional

Descripcion: Congreso de la Sociedad de Bioguimicay Biologia Molecular

Ciudad: Montevideo

Ano del evento: 2009

Palabras clave: Uruguayan population hemoglobinophaties

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Epidemiologia / Genética Medica

Hemoglobinopatias en la poblacién pediatrica del Centro Hospitalario Pereira Rosell (CHPR) (2007)

AVILA A, SERRON A, GONGORAMD, DA LUZ J
Publicado

Resumen

Evento: Nacional

Descripcién: Sociedad Uruguaya de Biociencias

Ciudad: Minas, Lavalleja

Ano del evento: 2007

Palabras clave: hemoglobinopathies Uruguayan population
Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genetica de Poblaciones
Medio de divulgacién: Papel

Gangliosidosis GM1y GM2 Presentacion de 6 pacientes (2007)

GUECAIBURU R, RAGGIOV, DA LUZ J, RODRIGUEZ MM

Publicado

Resumen

Evento: Internacional

Descripcion: VI Congreso latinoamericano de Errores Innatos del Metabolismo y Pesquisa
Neonatal

Ciudad: Punta del Este, Maldonado

Ano del evento: 2007

Palabras clave: gangliosidosis

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Clinica / Otros tipos de Medicina Clinica / Genética
Medica

Medio de divulgacién: Papel

Enfermedades Lisosomales: Presentacién de 12 Casos (2007)

GUECAIBURU R, RAGGIOV,DALUZ J, RODRIGUEZ MM

Publicado

Resumen

Evento: Internacional

Descripcién: VI Congreso latinoamericano de Errores Innatos del Metabolismo y Pesquisa
Neonatal

Ciudad: Punta del Este, Maldonado

Ano del evento: 2007

Palabras clave: lysosomal disorders

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Clinica / Otros tipos de Medicina Clinica / Genética
Medica

Medio de divulgacion: Papel

Enfermedad de Niemann-Pick Tipo C: Presentacion de un caso (2007)

GUECAIBURU R, RAGGIOV, DA LUZ J, RODRIGUEZ MM
Publicado

Resumen

Evento: Internacional



Descripcién: VI Congreso latinoamericano de Errores Innatos del Metabolismo y Pesquisa
Neonatal

Ciudad: Punta del Este, Maldonado

Ano del evento: 2007

Palabras clave: Niemann-Pick

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Clinica / Otros tipos de Medicina Clinica / Genética
Medica

Medio de divulgacién: Papel

Dos Programas de Deteccion de de Errores Innatos del Metabolismo realizados en Uruguay (2007)

RAGGIOV,DALUZ J, GUECAIBURU R, RODRIGUEZ MM

Publicado

Resumen

Evento: Internacional

Descripcion: VI Congreso latinoamericano de Errores Innatos del Metabolismo y Pesquisa
Neonatal

Ciudad: Punta del Este, Maldonado

Ano del evento: 2007

Palabras clave: EIM

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Clinica / Otros tipos de Medicina Clinica / Genética
Medica

Medio de divulgacion: Papel

Haplotipos 5 y 3 del cluster de genes de la beta-globina en dos sub-poblaciones afro-uruguayas: norte y
sur (2005)

DA LUZ J,SONATIMF ,SANS M

Publicado

Resumen

Evento: Nacional

Descripcién: Sociedad Uruguaya de Biociencias.

Ciudad: Minas, Lavalleja

Afo del evento: 2005

Palabras clave: Afro-Uruguayan population beta globin haplotypes
Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Genetica de Poblaciones
Medio de divulgacion: Papel

PCR en tiempo real: un método alternativo en la medida de la carga viral plasmatica de personas
infectadas por el VIH-1 (2005)

DALUZ J,OTTATIC,GREIFF G, SANGUINETIC, CAYOTAA
Publicado

Resumen

Evento: Nacional

Descripcion: Sociedad Uruguaya de Biociencias.

Ciudad: Minas, Lavalleja.

Ano del evento: 2005

Palabras clave: Real Time PCRHIV

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Biotecnologia de la Salud / Tecnologias que involucran la
identificacién de ADN, proteinasy enzimas /

Medio de divulgacién: Papel

Caracterizacion genética de los loci de las a y b-globinas en dos sub-poblaciones afro-uruguayas (2004)

DALUZ J,SONATIMF ,SANSM

Publicado

Resumen

Evento: Nacional

Descripcién: Tercer Encuentro de Jovenes Biologos. PEDECIBA BIOLOGIA. Facultad de Ciencias
Ciudad: Montevideo

Ano del evento: 2004

Palabras clave: Afro-Uruguayan population globins

Areas de conocimiento:
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Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana /
Medio de divulgacién: Papel

.Progenie total vs. eclosion de los huevos en D. ananassae (2000)

DALUZJ, GONIB

Publicado

Resumen

Evento: Nacional

Descripcion: Sociedad Uruguaya de Biociencias
Ciudad: Solis, Canelones

Ano del evento: 2000

Palabras clave: Drosophila anannasae

Areas de conocimiento:

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

Analisis de la fertilidad en machos de D. ananassae (1999)

DALUZ J,GONIB

Publicado

Resumen

Evento: Nacional

Descripcién: Primeras Jornadas de Zoologia del Uruguay Facultad de Ciencias
Ciudad: Montevideo

Ao del evento: 1999

Palabras clave: Drosophila ananassae

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia /
Medio de divulgacién: Papel

Evaluaciones
EVALUACION DE PROYECTOS
COMITE EVALUACION DE PROYECTOS

ANII Post-doc Nacionales (2015 )

Sector Gobierno/Publico / Agencia Nacional de Investigacion e Innovacion / Agencia Nacional de
Investigacion e Innovacion, Uruguay

Cantidad: Menos de 5

Facultad de Medicina

Proyecto de Postdoctorado nacional

EVALUACION INDEPENDIENTE DE PROYECTOS

Posgrados Nacionales. Agencia Nacional de Investigacion e Innovacion (2019 )

Uruguay
Cantidad: Menos de 5

ANII Post-doc Nacionales (2015 )

Uruguay

Facultad de Medicina

Cantidad: Menos de 5

Proyecto de Postdoctorado nacional

ANII(2010/2010)

Uruguay

ANII

Cantidad: Menos de 5
EVALUACION DE PUBLICACIONES

COMITE EDITORIAL
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American Journal of Human Biology (2010 / 2010)

Cantidad: Menos de 5
REVISIONES

BMC Pediatrics (2023)

Tipo de publicacién: Revista
Cantidad: Menos de 5

Genome Medicine (2020)

Tipo de publicacion: Revista
Cantidad: Menos de 5

Biocell (2020)

Tipo de publicacion: Revista
Cantidad: Menos de 5

Frontiers in Pharmacology (2020)

Tipo de publicacién: Revista
Cantidad: Menos de 5

Gene (2017 /2018)

Tipo de publicacion: Revista
Cantidad: Menos de 5

Leukemia & Lymphoma. (2017)

Tipo de publicacion: Revista
Cantidad: Menos de 5

EVALUACION DE EVENTOS Y CONGRESOS

Encuentro de Investigadores del Norte. EIN 2 (2015)

Revisiones
Uruguay

CENUR Litoral Norte. Universidad de la Republica
7 resimenes evaluados

EVALUACION DE CONVOCATORIAS CONCURSABLES

Prof. Adjunto. Laboratorio de Genémica y Bioinformatica. CENUR Litoral Norte-Salto (2020 )

Comité evaluador

Uruguay

Cantidad: De 5220

Universidad de la Republica. CENUR Litoral Norte

Asistente Gr.2 Departamento de Genética . Facultad de Medicina(2019)

Comité evaluador

Uruguay

Cantidad: Menos de 5

Universidad de la Republica. Facultad de Medicina

Profesor Adjunto para el Polo de Genémicay Bioinformatica (2017 )

Comité evaluador

Uruguay

Cantidad: Menos de 5

CENUR Litoral Norte-sede Salto

Llamado Asistente Gr 2 para el Polo de Genética Molecular Humana (2013)

Comité evaluador
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Uruguay
Cantidad: Menos de 5

JURADO DE TESIS

Doctorado en Biologia PEDECIBA (2021)

Jurado de mesa de evaluacién de tesis

Sector Educacién Superior/Publico / Programa de Desarrollo de las Ciencias Basicas / Area Biologia
(PEDECIBA) / Facultad de Medician, Uruguay

Nivel de formacién: Doctorado

PEDECIBA Biologia Sub-Area Genética (2019 )

Jurado de mesa de evaluacién de tesis

Sector Educacion Superior/Publico / Programa de Desarrollo de las Ciencias Bésicas / Area Biologfa
(PEDECIBA) / Sub-Area Genética, Uruguay

Nivel de formacion: Maestria

Estudiante: German Negro Titulo de tesis: Estudio de variantes alélicas asociadas a Persistencia de
Lactasa, ancestria'y consumo de lacteos en poblacion adulta de Uruguay

PEDECIBA Biologia Sub-Area Genética (2019 )

Jurado de mesa de evaluacién de tesis

Sector Educacién Superior/Publico / Programa de Desarrollo de las Ciencias Bésicas / Area Biologfa
(PEDECIBA) / Sub-Area Genética, Uruguay

Nivel de formacién: Maestria

Estudiante: Sara Flores Titulo de tesis: Genes relacionados con la metabolizacién de medicamentos
en pacientes hipertensos y poblacion general, y su relacién con el mestizaje poblacional en
Tacuarembo

PEDECIBA Biologia Sub-Area Genética (2018 )

Jurado de mesa de evaluacién de tesis

Sector Educacién Superior/Publico / Programa de Desarrollo de las Ciencias Basicas / Area Biologia
(PEDECIBA) / Sub-Area Genética, Uruguay

Nivel de formacion: Doctorado

Miembro de la Comision de Admision y Seguimiento que juzgara el proyecto de tesis ?
Caracterizacién Genético Molecular de las Hemofilias y de la enfermedad de Von Wille brand en la
region norte del Uruguay.? del Mag. Yasser Vega.

Licenciatura en Ciencias Biolégicas (2010)

Jurado de mesa de evaluacién de tesis
Sector Educacién Superior/Publico / Universidad de la Republica/ Facultad de Ciencias , Uruguay

Licenciatura en Bioquimica (2010)

Jurado de mesa de evaluacién de tesis
Sector Educacion Superior/Publico//, Uruguay

Formacion de RRHH

TUTORIAS CONCLUIDAS
POSGRADO

Analisis de variantes de genes involucrados en la respuesta al tratamiento de la Leucemia Linfoblastica
Aguda (LLA) pediatrica en Uruguay (2019 - 2022)

Tesis de maestria

Sector Educacién Superior/Publico / Universidad de la Republica/ Centro Universitario Regional
Litoral Norte/ Laboratorio de Genética Molecular Humana, Uruguay

Programa: PEDECIBA

Tipo de orientacion: Tutor Unico o principal

Nombre del orientado: Gabriela Burguefo Rodriguez

Pais: Uruguay

Palabras Clave: Farmacogenética Toxicidad Leucemia Linfoblastica Aguda

Areas de conocimiento:
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Ciencias Médicas y de la Salud / Ciencias de la Salud / Ciencias de la Salud / Farmacogenética

Farmacogenética de la Toxicidad Producida por la 6-Mercaptopurina y el Metotrexato en Pacientes
Pediatricos con Leucemia Linfoblastica Aguda en Uruguay (2016 - 2021)

Tesis de doctorado

Sector Educacion Superior/Publico / Universidad de la Republica / Centro Universitario Regional
Litoral Norte/ Laboratorio de Genética Molecular Humana. Departamento de Ciencias Bioldgicas,
Uruguay

Programa: PEDECIBA

Tipo de orientacién: Tutor Unico o principal

Nombre del orientado: Ana Soler

Pais: Uruguay

Palabras Clave: farmacogendmica leucemia linfoblastica agudaNUDT15 TPMT 6-mercaptopurina
metotrexato

La Lic. Soler realizo el pasaje de Maestria a Doctorado. Realizo la defensa de su pasaje el 23 de
noviembre de 2016y la Comision Académica de Seguimiento recomendo aprobar su pasaje a
Doctorado. La Comisién estuvo integrada por los Drs: Alfonso Cayota, Monica Sans, Adriana
Mimbacas, Victor Raggio y Bernardo Bertoni.

Farmacogenética de la Toxicidad Producida por la 6-Mercaptopurina y el Metotrexato en Pacientes
Pediatricos con Leucemia Linfoblastica Aguda en Uruguay

Tesis de maestria

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

Programa: PEDECIBA

Tipo de orientacién: Tutor Unico o principal

Nombre del orientado: Ana Maria Soler

Pais: Uruguay

Palabras Clave: Farmacogenética poblacién uruguayafarmacogendmica metotrexato
Mercaptopurina

Areas de conocimiento:

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

GRADO

Variantes del gene TPMT y su relacion con la dosis de 6-mercaptopurina

Docente adscriptor/Practicantado

Sector Ensefanza Técnico-Profesional/Secundaria/Publico / Administracion Nacional de Educacion
Publica/ Consejo de Formacion en Educacion/ Departamento de Ciencias Bioldgica. Laboratorio
de Genética Molecular Humana., Uruguay

Tipo de orientacién: Cotutor en pie de igualdad

Nombre del orientado: Florencia Ustray Mariana Echague

Pais: Uruguay

Areas de conocimiento:

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

La Lic. Ana Maria Soler y Gabriela Burguefo actuarén como orientadores en pie de igualdad junto a
quien suscribe.

DIAGNOSTICO DE HEMOGLOBINOPATIAS Y HAPLOGRUPOS MITOCONDRIALES EN UNA
MUESTRA DEL HOSPITAL DE RIVERA, URUGUAY

Tesis/Monografia de grado

Sector Educacion Superior/Publico / Universidad de la Republica / Centro Universitario Rivera /
Laboratorio de Biogeografiay Evolucion, Uruguay

Tipo de orientacién: Cotutor en pie de igualdad

Nombre del orientado: Maria Noel Jardi

Pais: Uruguay

Areas de conocimiento:

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

Trabajo parala obtencion del grado de la Licenciatura en Biologia Humana

OTRAS
Variantes de los genes TMPRSS6 y TF en la prevalencia de microcitosis2017
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Otras tutorfas/orientaciones

Sector Educacién Superior/Publico / Universidad de la Republica/ Centro Universitario Regional
Litoral Norte, Uruguay

Tipo de orientacién: Asesor

Nombre del orientado: Bruna Facanalli

Pais: Uruguay

Palabras Clave: genetica microcitosis TMPRSS6 TF

Pasantia de entrenamiento en Genética

Otras tutorias/orientaciones

Sector Educacion Superior/Publico//, Uruguay

Nombre del orientado: Ronan Pereira

Pais: Uruguay

Areas de conocimiento:

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

La pasantia es parte de la curricula de la carrera de Biomedicina de la Universidade Federal da
Ciencias da Saude de Porto Alegre, Brazil. http://www.ufcspa.edu.br/

TUTORIAS EN MARCHA

POSGRADO

Farmacogenética y Farmacomicrobiémica del tratamiento con antidepresivos del tipo inhibidores
selectivos de la recaptacion de serotonina (2024)

Tesis de doctorado

Sector Educacion Superior/Publico / Universidad de la Republica / Facultad de Ciencias , Uruguay
Programa: Programa de desarrollo de Ciencias Basicas (PEDECIBA)

Tipo de orientacién: Tutor Unico o principal

Nombre del orientado: Gabriela Burguefio

Pais/Idioma: Uruguay,

Palabras Clave: Farmacogenética Farmacomicrobioma ISRS CYPs

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética y Herencia / Genetica de Poblaciones
Ciencias Médicas y de la Salud / Medicina Basica / Genética Humana / Farmacogenéticay Medicina
Personalizada

"AVANZANDO EN EL ESTUDIO INMUNOHEMATOLOGICO DE LOS GRUPOS SANGUINEOS,
caracterizacion Molecular de RHCE en individuos de la poblacion Uruguaya (2023)

Tesis de maestria

Sector Educacién Superior/Publico / Universidad de la Republica/ Centro Universitario Regional
Litoral Norte/ Laboratorio de Genética Molecular Humana. Departamento de Ciencias Bioldgicas ,
Uruguay

Programa: PROINBIO

Tipo de orientacion: Cotutor en pie de igualdad ( DA LUZ J, G.Rivas)

Nombre del orientado: Antonella Falcon

Pais/Idioma: Uruguay,

Palabras Clave: Grupos sanguineos RHCE RH

Areas de conocimiento:

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

GRADO

ANCESTRIA DE LA POBLACION DE SALTO- URUGUAY (2019)

Docente adscriptor/Practicantado

Sector Ensefianza Técnico-Profesional/Secundaria/Publico / Administracién Nacional de Educacion
Publica/ Centro Regional de Profesores del Litoral / Departamento de Biologfa, Uruguay

Tipo de orientacién: Tutor Unico o principal

Nombre del orientado: Silvia Bicay Adriana Fernandez

Pais/Idioma: Uruguay, Espafol

Palabras Clave: Ancestralidad Genética Salto

Otros datos relevantes
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PREMIOS, HONORES Y TiTULOS

Secretario de la Red Latinoamericana de Genética Humana (RELAGH) (2021)

(Internacional)
Sociedad Uruguaya de Genética (SUG)

PRESENTACIONES EN EVENTOS

XVIII Congreso Latinoamericano de Genética (2021)

Congreso

FARMACOGENOMICA DE LA LEUCEMIA LINFOBLASTICA AGUDA PEDIATRICAEN
URUGUAY

Chile

Tipo de participacién: Expositor oral

Nombre de la institucion promotora: Asociacion Latinoamericana de Genética-ALAG
Alcance geografico: Internacional Areas de conocimiento:

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

Anemia falciforme: herencia africana, un desafio de salud colectiva (2013)

Seminario

Hemoglobina S. Aspectos genéticos, historicos y epidemiolégicos

Uruguay

Tipo de participacién: Expositor oral

Nombre de la institucion promotora: UDA Canelones al este, Medicina Familiar y Comunitaria,
Medicina Preventivay Socila, Unidad de Sociologia de la Salud, Triangulacién Kultural, Iniciativas
Sanitarias Palabras Clave: poblacién uruguaya Hemoglobina S

Areas de conocimiento:

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

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biolégicas / Genéticay Herencia / Genetica de Poblaciones

11 Jornadas de Investigacién en Biologia Humana y | Jornadas de Extensién en Biologia Humana (2013)
Simposio

Hemoglobinopatias: aspectos antropoldgicos, epidemiolégicos y genéticos

Uruguay

Tipo de participacién: Moderador

Nombre de la institucion promotora: Licenciatura en Biologia Humana Palabras Clave:
hemoglobinopatias

Areas de conocimiento:

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

1l Jornadas de Investigacion en Biologia Humana y | Jornadas de Extensién en Biologia Humana (2013)
Simposio

Hemoglobinopatias: aspectos antropoldgicos, epidemiolégicos y genéticos

Uruguay

Tipo de participacién: Expositor oral

Nombre de la institucion promotora: Licenciatura en Biologia Humana Palabras Clave:
hemoglobinopatias talasemias poblacion uruguaya

Areas de conocimiento:

Ciencias Médicas y de la Salud / Biotecnologia de la Salud / Tecnologias que involucran la
identificacion de ADN, proteinas y enzimas

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

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biolégicas / Genéticay Herencia / Genetica de Poblaciones

XIl Congreso Uruguayo de Hematologia (2012)

Congreso

Hemoglobinopatias en el Uruguay

Uruguay

Tipo de participacion: Poster Palabras Clave: hemoglobinopatias Uruguay talasemias
Areas de conocimiento:

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

XII Congreso Uruguayo de Hematologia (2012)
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Congreso

Frecuenciay espectro de mutaciones de hemoglobinopatias en nifios del CHPR
Uruguay

Tipo de participacién: Expositor oral Palabras Clave: Uruguay alfa talasemias

XII Congreso Uruguayo de Hematologia. (2012)

Congreso

Farmacogenética de las leucemias pediatricas

Uruguay

Tipo de participacion: Poster Palabras Clave: Farmacogenética Leucemia

Areas de conocimiento:

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

XII Congreso Uruguayo de Hematologia. (2012)

Congreso

Farmacogenética del tratamiento hemato-oncoldgico. Introduccion de conceptos
farmacogenéticos y accesibilidad al diagnostico.

Uruguay

Tipo de participacién: Poster Palabras Clave: Farmacogenética Cancer

Herencia Africana en el Uruguay (2011)

Simposio

Alfa talasemias en la poblacion de nifios afro-descendientes en un hospital montevideano
Uruguay

Tipo de participaciéon: Conferencista invitado

Nombre de la institucion promotora: Espacio Afro-Uruguayo de y para la region

X1l Congreso Uruguayo de Patologia Clinica. 1l Jornada de Residentes (2010)

Congreso

Diangnostico molecular de las talasemias

Uruguay

Tipo de participacién: Conferencista invitado

Nombre de la institucion promotora: Sociedad Uruguaya de Patologia Clinica

JURADO/INTEGRANTE DE COMISIONES EVALUADORAS DE TRABAJOS ACADEMICOS

Andlisis de metilacién de promotores de genes candidatos en parto prematuro severo (2023)

Candidato: Angela Sardina

Tipo Jurado: Pregrado

DA LUZ J,FONTENLAS., PEREYRA,S.

Licenciatura en Biologia Humana / Sector Educacién Superior/Publico / Universidad de la Republica
/ Facultad de Medicina/ Uruguay

Pais: Uruguay

Idioma: Espanol

Palabras Clave: parto prematuro metilacion del ADNmetilacion del ADN promotores Nanopore
Areas de conocimiento:

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

Variabilidad Genémica y Ancestria en la poblaciéon Mexicana: aplicacion en estudios de asociacion de
enfermedades complejas (2021)

Candidato: Valentina Colistro

Tipo Jurado: Tesis de Doctorado

DALUZ J,B.BERTONI, CAROLINA BONILLA

PEDECIBA Biologfa / Sector Educacion Superior/Publico / Universidad de la Republica/ Facultad
de Medicina/ Uruguay

Sitio Web: https://www.colibri.udelar.edu.uy/jspui/handle/20.500.12008/30747

Pais: Uruguay

Idioma: Espaniol

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética y Herencia

Estudio de variantes alélicas asociadas a Persistencia de Lactasa, ancestria y consumo de lacteos en
poblacion adulta de Uruguay (2019)
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http://https//www.colibri.udelar.edu.uy/jspui/handle/20.500.12008/30747

Candidato: Raul German Negro

Tipo Jurado: Tesis de Maestria

DA LUZ J,B.BERTONI, FIGUEIRO G.

PEDECIBA Biologia / Sector Educacion Superior/Publico / Universidad de la Republica / Facultad
de Ciencias / Uruguay

Sitio Web: https://www.colibri.udelar.edu.uy/jspui/handle/20.500.12008/24573

Pais: Uruguay

Idioma: Espanol

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia

Fenotipos de trastornos asociados a premutaciones del gen FMR1 (2017)

Candidato: Natalia Pi

Tipo Jurado: Tesis de Maestria

PEDECIBA / Sector Educacion Superior/Publico / Universidad de la Republica / Facultad de
Medicina / Uruguay

Sitio Web: https://www.colibri.udelar.edu.uy/bitstream/123456789/10238/1/uy24-18560.pdf
Pais: Uruguay

Idioma: Espaniol

ESTIMACION DE MESTIZAJE MEDIANTE EL METODO DE VARIANZAS AELICAS (VARMIX 3.0) A
PARTIR DE DATOS DE 13 STR AUTOSOMICOS (2013)

Candidato: Tatiana Veldzquez

Tipo Jurado: Tesis/Monografia de grado

GARCIAG

Licenciatura en Ciencias Bioldgicas / Sector Educacion Superior/Publico / Universidad de la
Republica/ Facultad de Ciencias / Uruguay

Pais: Uruguay

Idioma: Espanol

Clonado y expresion de la proteina TcPop2 de T. Cruzi (2010)

Candidato: Lorena Becco

Tipo Jurado: Tesis/Monografia de grado

Licenciatura en Bioquimica / Sector Educacién Superior/Publico / Universidad de la Republica /
Facultad de Ciencias / Uruguay

Pais: Uruguay

Idioma: Espaniol

CONSTRUCCION INSTITUCIONAL

Durante este periodo, continue con actividades de gestién académica en el CENUR Litoral Norte. Enese
marco continué como Coordinador del Comité de Etica para investigacion con seres humanos del CENUR
Litoral Norte (CENUR-LN), soy miembro de la Comisién de Dedicacion Total del CENUR-LN e integrante
suplente de la Comision Directiva de la sede Salto del CENUR-LN. En diciembre de 2022 fui elegido
Director del Departamento de Ciencias Biologicas del CENUR-LN por un periodo de dos afos. Este es uno
de los primeros Departamentos académicos de los CENURes y es el de mayor dimensién, contando con mas
de 60 docentes distribuidos en las sede de Salto y Paysandu de este CENUR. No obstante, he podido
consolidad el Laboratorio de Genética Molecular Humana, ex Polo de Genética, con la culminacion del
Doctorado y Maestria de Ana Soler y Gabriela Burguefio, integrantes de nuestro laboratorio. En el afio
2024, fui reelegido como director del Departamento de Ciencias Bioldgicas hasta el afio 2026.

Informacion adicional

Enoctubre del afio 2023, como miembro de la Red Latinoamericana de Genética Humana, organize
enel CENUR Litoral Norte las Jornadas Académicas conmemorativas de los 200 afos del
nacimiento de Gregor Mendel. Esta actividad, incluyo difusién a instituciones de educacion
secundaria de la ciudad de Salto y una jornada académica con invitados de Argentina, México, Chile
y de la Sociedad Uruguaya de Genética.

Indicadores de produccion

ACTIVIDADES 34
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Proyectos Investigacion Desarrollo

Docencia
Gestion Académica
Direccion Administracion

Pasantia

PRODUCCION BIBLIOGRAFICA

Articulos publicados en revistas cientificas

Completo

Trabajos en eventos

EVALUACIONES

Evaluacion de proyectos

Evaluacién de eventos

Evaluacion de publicaciones

Evaluacién de convocatorias concursables

Jurado de tesis

FORMACION RRHH

Tutorias/Orientaciones/Supervisiones concluidas

Tesis de doctorado

Otras tutorias/orientaciones
Tesis de maestria

Docente adscriptor/Practicantado
Tesis/Monografia de grado

Tutorias/Orientaciones/Supervisiones en marcha
Docente adscriptor/Practicantado

Tesis de maestria
Tesis de doctorado

15

56

14
14
42

22

10
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