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Breve resumen del trabajo (< 100 palabras):
La titina es la proteína humana más grande y un componente crucial de todo el músculo estriado, donde tiene funciones estructurales, sensoriales y de señalización. En los humanos, la titina está codificada por un solo gen (TTN) que comprende 364 exones que se ensamblan en diferentes isoformas en cada tejido y durante el desarrollo o la enfermedad, como algunas miocardiopatías. La miocardiopatía dilatada (MCD) afecta aproximadamente a 1 de cada 250 personas y se define por una disfunción sistólica del ventrículo izquierdo o biventricular y dilatación no explicadas por condiciones de carga anormales o enfermedad coronaria. La MCD puede ser genética o no genética, siendo las variantes truncantes de la TTN la causa más prevalente de la forma genética. 
La prevalencia de variantes truncantes en la TTN o de variantes missense en diferentes regiones de la TTN, a pesar de ser la principal causa en la forma genética de la MCD también aparece en población sana, pudiendo tener un papel como variantes de riesgo de disfunción cardiaca. 
El objetivo principal del trabajo es determinar la prevalencia de los diferentes tipos de variantes en la TTN en individuos afectos de MCD e individuos no afectos de la enfermedad y establecer una relación con el fenotipo de la enfermedad o con el riesgo de sufrir disfunción cardiaca en nuestra población.

Actividades a desarrollar:[bookmark: _GoBack]Partiendo de los datos incluidos en nuestra base de datos genómicos obtenidos de la secuenciación masiva de cientos de casos el alumno seleccionará todas las variantes del gen TTN incluidas en la base de datos y las clasificará de acuerdo a las recomendaciones internacionales. Analizará la presencia de variantes patogénicas en casos afectos de miocardiopatía dilatada, valorando la posible implicación de las variantes en dicho gen, dependiendo de si se trata de variantes truncantes o variantes missense y dependiendo de su localización en la proteína. En aquellos casos en los que exista una duda de su patogenicidad se tratará de analizar la cosegregación en las familias para apoyar o descartar la misma.
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