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OFERTA DE CONTRATO: 1911/08
Area de investigacion: ENFERMEDADES RARAS Y DE BASE GENETICA
Proyecto de Investigacion: “CORRELACION CLINICO-GENOMICA, Y ESTUDIO CELULAR DE
PATOMECANISMOS Y CRIBADO FARMACOLOGICO EN PACIENTES CON ENFERMEDADES MITOCONDRIALES
OXPHOS”
Investigador Responsable: Dr. Miguel Angel Martin Casanueva
Entidad financiadora: Entidad publica
REQUISITOS
Titulacién académica
Licenciado en Ciencias Bioldgicas/ o Ciencias Quimicas
Formacidn especifica
Facultativo especialista en Bioquimica clinica
MERITOS
Formacidn especifica
Cursos relacionados con la genética/gendmica aplicada al contexto clinico.
Cursos de bioinformatica aplicada a la biomedicina. Cursos Norma ISO 9001:2008 aplicada al ambito clinico
Cursos relacionados con enfermedades mitocondriales y neuromusculares.
Experiencia laboral
Experiencia en técnicas genética molecular y gendmica de nueva generacidn, valorandose especificamente
su aplicacion a enfermedades raras y neurometabdlicas
Experiencia en Técnicas de proteédmica: SDS-PAGE, BN-PAGE.
Experiencia en manejo y utilizacion de salas de cultivos celulares
Caracterizacion y cultivo primario de fibroblastos y de modelos cibridos transmitocondriales, derivados de
pacientes.
Experiencia en determinaciones enzimaticas de la cadena respiratoria mitocondrial por espectrofotometria
en tejidos humanos, lineas celulares y en tejidos de modelos animales.
Herramientas informaticas
Experiencia en trabajo con bases datos con informacién de salud: confidencialidad de datos, variables de
salud, variables clinicas, variables laboratorio y variables genéticas (experiencia en nomenclatura de
mutaciones y variantes genéticas complejas).
Analisis bioinformatico de datos gendmicos, particularmente aplicados a la priorizacion de variantes
genéticas asociados a enfermedades hereditarias neurometabdlicas y mitocondriales.
FUNCIONES
e Manejo muestras tisulares y sangre de pacientes incluidos en el proyecto; aislamiento de DNA,RNA
e Estudio gendmico NGS (secuenciaciéon masiva) de mtDNA
e Realizacion WES (exoma completo) y WGS (genoma completo)
e Estudio funcional en cibridos mitocondriales con mutaciones en genes mtDNA.
e Estudio funcional en fibroblastos de pacientes con mutaciones en genes OXPHOS.
e Estudio transcriptdmico en pacientes con déficit de complejos OXPHOS.
e Estudio gendmico y transcriptémico en pacientes con mutaciones en el gen timidina quinasa 2: TK2.
e Estudio piloto de cribado farmacoldgico con librerias comerciales en lineas celulares de pacientes
OXPHOS.Evaluacion de resultados, y participacién en la redaccidon de manuscritos
DURACION
12 Meses
DOCUMENTACION
1. Curriculum Vitae (en espafiol), adaptado a los requisitos y méritos de la convocatoria.
2. Fotocopia DNI. 3. Fotocopia de titulacién requerida.
ENTREGA
Envio de la documentacién indicando la referencia de la convocatoria a rrhh@h120.es
Plazo de presentacion de solicitudes: Hasta el 22 de noviembre de 2019

NOTA LOPD REGLAMENTO UE 2016/679 Y LEY ORGANICA 3/2018 DE 5 DE DICIEMBRE DE PROTECCION DE DATOS

Le informamos que sus datos seran incorporados a un fichero titularidad de la Fundacién para la Investigaciéon Biomédica del Hospital Universitario 12 de
Octubre para gestion del personal de la Fundacion durante el proceso selectivo de esta convocatoria. Una vez finalizado el proceso de selecciéon se eliminaran
todos los datos aportados a nuestro fichero de gestion de personal.

Sus datos no serdn comunicados a terceros. En cualquier momento podré ejercer sus derechos de acceso, rectificaciéon, cancelacién y oposicion, sin coste
alguno. Para ello, podra dirigirse a la Fundacion para la Investigacion Biomédica del Hospital Universitario 12 de Octubre sito en Avda. de Cérdoba, s/n, Centro
de Actividades Ambulatorias, 62 planta — Bloque D, 28041, Madrid.



	OFERTA DE CONTRATO: 1911/08
	Área de investigación: ENFERMEDADES RARAS Y DE BASE GENÉTICA
	Proyecto de Investigación: “CORRELACIÓN CLÍNICO-GENÓMICA, Y ESTUDIO CELULAR DE PATOMECANISMOS Y CRIBADO FARMACOLÓGICO EN PACIENTES CON ENFERMEDADES MITOCONDRIALES OXPHOS”
	Investigador Responsable: Dr. Miguel Ángel Martín Casanueva

