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Prerequisits

® Es recomana haver superat I'assignatura de Bioinformatica (3r curs de Genética), Gendmica,
Protedmica i Interactdmica (3r curs de Genética) i el modul de Bases de dades i fonaments de
programacio dins de I'assignatura Técniques instrumentals (2n curs de Genética).

® Es imprescindible el coneixement a nivell basic d'algun llenguatge de programacio (preferiblement
Python) i estar familiaritzat amb I'entorn Linux per poder seguir les sessions practiques i completar les
activitats d'avaluacio continuada.

® Es recomana un nivell B1.2 d'anglés o equivalent.

Objectius

El proposit d'aquesta assignatura és cobrir temes basics de la bioinformatica en forma de tallers practics,
workshops i conferéncies impartides per experts. No és una assignatura acumulativa sino transversal, on
l'objectiu és proporcionar als estudiants I'amplia gamma de conceptes i enfocaments que abarca la
bioinformatica.

L'objectiu principal és el de proporcionar als estudiants els coneixements i habilitats necessaries per aplicar la
bioinformatica en diferents arees de la investigacié genomica i per extensio altres Omiques. La matéria
impartida i les activitats realitzades durant aquest curs subministren una perspectiva global del potencial de la
bioinformatica tant en I'ambit de la recerca basica com I'aplicada.



Competencies

® "Conegixer i aplicar les eines "0miques™ de la gendmica, la transcriptdmica i la protedmica."

® Descriure i identificar les caracteristiques estructurals i funcionals dels acids nucleics i les proteines
incloent-hi els seus diferents nivells d'organitzacio.

® Descriure I'organitzacio, I'evolucid, la variacié interindividual i I'expressio del genoma huma.

® Desenvolupar l'aprenentatge autonom.

Mesurar i interpretar la variacié genética dins i entre poblacions des d'una perspectiva clinica, de

millora genética d'animals i plantes, de conservacio i evolutiva.

® Percebre la importancia estratégica, industrial i econdmica de la genética i de la gendmica en les
ciencies de la vida, la salut i la societat.

® Raonar criticament.

® Saber comunicar amb eficacia, oralment i per escrit.

® Tenir capacitat d'analisi i de sintesi.

® Utilitzar i gestionar informacio bibliografica o recursos informatics o d'Internet en I'ambit d'estudi, en les
llenglies propies i en anglés.

® Utilitzar i interpretar les fonts de dades de genomes i macromolécules de qualsevol espécie i
comprendre els fonaments de I'analisi bioinformatica per establir les relacions corresponents entre
estructura, funcid i evolucio.



Resultats d'aprenentatge

1. Argumentar la transcendéncia dels avengos en la generacio i interpretacioé de dades a escala genomica
per a la comprensié i la manipulacio tecnologica dels organismes.
2. Desenvolupar I'aprenentatge autonom.

3. Explicar com s'aplica el coneixement de la variacidé genética humana a la medicina personalitzada, la
farmacogendmica o la nutrigendmica.

4. Explicar i aplicar els métodes de I'analisi i 'anotacié de genomes.

5. Llistar i explicar el contingut de les bases de dades bioinformatiques i fer recerques d'informacio.

6. Raonar criticament.

7. Saber comunicar amb eficacia, oralment i per escrit.

8. Tenir capacitat d'analisi i de sintesi.

9. Utilitzar i gestionar informacié bibliografica o recursos informatics o d'Internet en I'ambit d'estudi, en les

llenglies propies i en anglés.

10. Utilitzar i interpretar els resultats de les aplicacions bioinformatiques per a I'analisi molecular de
sequeéncies.

11. Utilitzar les técniques i les eines bioinformatiques que permeten descriure i analitzar el genoma huma.

12. Utilitzar les técniques, les eines i les metodologies que permeten descriure, analitzar i interpretar les
enormes quantitats de dades produides per les tecnologies de gran rendiment.

Continguts

L'assignatura es compon de sessions teodriques-practiques, conferéncies i workshops impartits per reconeguts
especialistes en les diferents matéries i ambits™.

Sessions teoricopractiques (~12h)

Es duran a terme a l'aula d'informatica®. Els alumnes treballaran tant de manera individual com en grup (3-4
alumnes) promovent un aprenentatge actiu que permeti desenvolupar la capacitat d'analisi i sintesi, el
raonament critic i la capacitat de resolucié de problemes.

Estem a punt d'iniciar un viatge cap a la bioinformatica real. L'assignatura es divideix en una série de quatre
activitats de formacié practica que mostraran els fluxos de treball basics en bioinformatica: des de la gesti6 i el
processament de dades amb Linux, la visualitzacié i les analisis funcionals posteriors. Les practiques es
divideixen en dues grans parts. Part I: Conceptes basics sobre els fluxos de treball de bioinformatica i Part Il
Resolucié de casos reals de genomica.

Aquestes practiques pretenen també adquirir altres habilitats, molt valuoses en la investigacié perd poques
vegades experimentades durant el Grau, com ara col-laborar, aprendre a transformar les dades en
visualitzacions efectives per comunicar i fer una investigacio reproduible.

Titol Descripcio i resultats de I'aprenentatge

Introduction Presentacié de I'assignatura:organitzacio, metodologia, preparacions
previes, creacio de grups i avaluacié de I'assignatura

P1. Basics on Data management and Learning Linux for Bioinformatics - Aprendrem a tractar dades crues a
Bioinformatics processing través de comandes de bash, un llenguatge molt potent de Linux.
workflows
Data exploration and Data explorationand visualization - Aprendrem a representar dades
visualization bioldgiques en un missatge clar, una visualitzacio, i extreure'n

informacio de les mateixes. Utilitzarem ggplot2, un paquet de R.



P2. Solving Genome-Wide Association  Which are the variants behind three common human diseases?
real cases in studies Realitzarem un estudi d'associacio del genoma complet amb R per
genomics detectar SNPs associats amb malalties humanes complexes.

Transcriptomic analyses Finding differentiantly expressed genes in cancer. Realitzarem un
analisi d'expressio diferencial utilitzant dades de cancer.

Tutoria* *S'implantaren dues sessions extres de dues hores segons les
necessitatsde l'estudiant i les dificultats dels casos.

Conferéncies convidades (10h)

Assisténcia a almenys quatre conferéncies (2h/conferéncia) d'experts convidats en I'ambit de la bioinformatica
que seran impartides en anglés.

Tallers (workshops) (7h)

Titol Ponent Data aproximada®
¢,Cémo podemos analizar elgenoma Claudia Arnedo Novembre 2021
delcancer? Estudiant de doctorat al IRB
Como sobrevivir a un doctorado. Edgar Garriga Desembre 2021

Estudiant de doctorat al CRG

iEsto no me lo habian dicho! Lo que no esta Rosana Garrido Gener 2022
escrito sobre la cultura cientifica. Professora associada UAB

"Llevat que les restriccions imposades per les autoritats sanitaries obliguin a una prioritzacié o reduccio
d'aquests continguts.

2Llevat que les restriccions imposades per les autoritats sanitaries obliguin a realitzar-les en 'aula de teoria
normal amb un ordinador portatil.

3Les dates definitives s'aniran actualitzant al calendari i seran avisades a través de les eines de comunicacié
de l'espai del Moodle. Les conferéncies seran virtuals i podran ser gravades.

Metodologia
Activitats d'aprenentatge presencials i aprenentatge autonom

S'implementara una experiéncia d'aprenentatge cooperatiu, en concret es seguira la metodologia Puzzle: es
proporciona conjunts de dades i procediments de manera distribuida a grups reduits. Cada grup ha de
gestionar i resoldre casos practics de forma autdbnoma.



Cada modul treballara en paral-lel conceptes similars a través de casos practics reals, de manera que un cop
finalitzats els estudiants intercanviaran informacié sobre la metodologia escollida, el seu desenvolupament i
els resultats obtinguts, tractant d'aconseguir una cooperacio efectiva entre els estudiants. Els membres de
cada grup coneixeran a fons la informacio que els correspon. S'efectuara una exposicio i/o redaccié d'un
portafolis a través del qual la resta de grups comprengui les caracteristiques i fonaments de cada analisi. Les
quatres sessions de practiques estaran vinculades entre si, ja que els resultats o la metodologia d'una practica
serviran per a la seglent.

La participacio activa, la gestio del treball, aixi com la discussio dels coneixements adquirits formaran una part
vital en el paper exercit de cada alumne.

Conferéncies i tallers

S'impartiran un total de 5 conferéncies per experts en els seus camps d'investigacié o laboral que oferiran una
visié real de la bioinformatica com una pega clau en la resolucié de quiestions d'investigacions bioldgiques
basiques i aplicades. Es fara emfasi en la importancia del tractament de dades en I'era actual del big data.

Els tres tallers consistiran de tres sessions que tractaran de tres aspectes d'interés practic, com sobreviure el
doctorat, com divulgar ciencia amb un exemple real i com funciona el mén cientific.

*La metodologia docent proposada pot experimentar alguna modificacio en funcié de les restriccions a la
presencialitat que imposin les autoritats sanitaries.

Nota: es reservaran 15 minuts d'una classe, dins del calendari establert pel centre/titulacio, per a la
complementacié per part de I'alumnat de les enquestes d'avaluacié de I'actuacié del professorat i d'avaluacio
de l'assignatura/modul.

Activitats formatives

Titol Hores ECTS Resultats d'aprenentatge

Tipus: Dirigides

Tallers 7 0,28 2,4,6,7
Conferéncies 10 0,4 1,3,4,5
Sessions teodrica-practiques 12 0,48 1,2,3,4,5,6,7,8,9,10, 11,12

Tipus: Supervisades

Portafoli 20 0,8 1,2,3,4,5,6,7,8,9,10, 11,12

Tipus: Autdonomes

Estudi/resolucié problemes 25 1 2,5,6,10,11,12

Avaluaci6

L'avaluacio es realitzara a través del lliurament de quatre portafolis i I'exposicié d'un tema de bioinformatica a
escollir per I'alumne.

Portafolis (70%). A cada portafolis s'exposara els fonaments basics de les dades analitzades, les eines
utilitzades, el desenvolupament de la metodologia, aixi com una discussié sobre el resultat final del lliurament.
Cada portafolis tindra el mateix pes en I'avaluacié final.

Exposicio (20%). Cada grup realitzara una exposici6 oral de 20 minuts.



Assisténcia i participacio (10%).
L'assignatura se supera quan la nota mitjana de les activitats d'avaluacioé és igual o superior a 5. El caracter

continuat i transversal d'aquesta avaluacié fa que no es pugui avaluar I'assignatura si la participacié minima de
I'alumnat és inferior a un 80% de les sessions propostes.

*L'avaluacié proposada pot experimentar alguna modificacié en funcié de les restriccions a la presencialitat
que imposin les autoritats sanitaries.

Activitats d'avaluacio

Titol Pes Hores ECTS Resultats d'aprenentatge
Assisténcia i participacié activa 10% 0 0 1,2,3,4,6,7,8,9
Exposicié seminari 20% 1 0,04 1,3,4,6,7,10
Portafolis 70% 0 0 1,2,3,4,5,6,7,8,9,10, 11,12
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Enllagos

® Web presentacié Master Bioinformatica UAB
® Sous en bioinformatica
® Bioinformatics: What? Why? Who?

Programari

® Sistema operatiu: Linux

® lenguatges de programacié: bash, R

® Programes: RStudio y Jupyter Notebook

® Paquets de R: ggplot2, shiny, rmarkdown, knitr, BiocManager, SNPassoc, SNPRelate, DESeq2, edgeR,
snpStats, limma


http://www.nature.com/articles/d41586-021-01485-y
http://dx.doi.org/10.1371/journal.pbio.2002050
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http://dx.doi.org/10.1371/journal.pbio.1002216
http://dx.doi.org/10.1371/journal.pbio.1002216
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