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Breve descripcion:

Las alteraciones en el proceso de splicing y el splicing alternativo han demostrado ser un importante
mecanismo de patogenicidad en la mayoria de enfermedades de origen genético, incluyendo el cancer de
mama hereditario. Por ello, comprender estos procesos es fundamental y tiene una gran relevancia en la
practica clinica diaria.

El objetivo de este trabajo es estudiar mediante el uso de minigenes reporteros un exén alternativo del
gen de susceptibilidad a cdncer de mama ATM. El estudio buscara caracterizar secuencias cis reguladoras
y variantes espliceogénicas en dicho exdén, pudiendo obtener resultados fundamentales para ofrecer un
asesoramiento adecuado a las pacientes en los servicios de consejo genético.

Ademas, la estudiante tendra la oportunidad de aprender diversas técnicas incluyendo la mutagénesis
dirigida, minipreps y comprobacién de clones mediante secuenciaciéon Sanger, ensayos funcionales de
splicing de minigenes wild type y mutantes (transfeccion - Purificacion de RNA - RT - PCR - Caracterizacion
y andlisis de transcritos (Secuenciacién + analisis de fragmentos)) en un entorno de laboratorio real.
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