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Prerequisitos

Para llevar a cabo este moédulo es necesario haber superado previamente los dos médulos obligatorios:
Programacion en Bioinformatica y Core Bioinformatica. También se necesitan nociones basicas en genética.

Se recomienda que tenga un nivel B2 de inglés o equivalente.

Objetivos y contextualizacién

La capacidad tecnolégica para generar macrodatos gendmicos y multiomicos crece a un ritmo incesante sin
un seguimiento paralelo de expertos en bioinformatica para hacer frente a los retos integraciéon de estos
macrodatos moleculares.

El proposito de este médulo es proporcionar el conocimiento y las habilidades técnicas que se requieren para

enfrentar con éxito los desafios actuales de los analisis gendmicos y multimémicos.

Competencias



® Analizar e interpretar bioinformaticamente los datos que se derivan de las tecnologias émicas.

® Comprender las bases moleculares y las técnicas experimentales estandares mas comunes en las
investigaciones dmicas (genomica, transcriptomica, protedmica, metabolomica, interactomica, etc.).

® Comunicar en lengua inglesa de manera clara y efectiva los resultados de sus investigaciones.

® Disefar y aplicar la metodologia cientifica en la resolucién de problemas.

® |dentificar las necesidades bioinformaticas de los centros de investigacion y las empresas del sector de
la biotecnologia y la biomedicina.

® Poseer y comprender conocimientos que aporten una base u oportunidad de ser originales en el
desarrollo y/o aplicacion de ideas, a menudo en un contexto de investigacion.

® Proponer soluciones bioinformaticas a problemas derivados de las investigaciones émicas.

® Proponer soluciones innovadoras y emprendedoras en su campo de estudio.

® Utilizar sistemas operativos, programas y herramientas de uso comun en bioinformatica, asi como,
manejar plataformas de cémputo de altas prestaciones, lenguajes de programacion y analisis
bioinformaticos.

® Utilizar y gestionar informacion bibliografica y recursos informaticos en el ambito de estudio.

Resultados de aprendizaje

1. Comunicar en lengua inglesa de manera clara y efectiva los resultados de sus investigaciones.

2. Describir el funcionamiento, caracteristicas y limitaciones de las técnicas de secuenciacion de primera,
segunda y tercera generacion.

3. Describir y aplicar las herramientas de ensamblado, anotacion, almacenamiento, visualizacion y
analisis de la variacién de genomas.

4. Disenar e interpretar estudios de asociacion entre polimorfismos genéticos y caracteres fenotipicos
para la identificacion de variantes genéticas que afectan al fenotipo, incluyendo las asociadas a
patologias y las que confieren susceptibilidad a enfermedades humanas u otras especies de interés.

5. Disenar y aplicar la metodologia cientifica en la resolucion de problemas.

6. Enumerar y describir los contenidos de las bases de datos de informacion relevante para los distintos
ambitos de la gendmica y realizar busquedas avanzadas.

7. Establecer las relaciones correspondientes entre secuencia nucleotidica, estructura y funcion génica,
utilizando las fuentes de datos bioldgicos y los fundamentos del analisis bioinformatico.

8. Identificar y caracterizar fuentes y formatos de visualizacion de genomas, junto con sus anotaciones e
informacion de variacion genética, asociacion a enfermedades y expresion génica.

9. Integrar los datos gendmicos para la reconstruccion in silico de las células y los organismos (biologia
de sistemas, biologia sintética).

10. Poseer y comprender conocimientos que aporten una base u oportunidad de ser originales en el
desarrollo y/o aplicacion de ideas, a menudo en un contexto de investigacion.

11. Proponer soluciones innovadoras y emprendedoras en su campo de estudio.

12. Reconocer la importancia estratégica de los avances genéticos en el ambito de la salud humana,
especialmente las aplicaciones de la gendmica a la medicina personalizada y la farmacogendmica.

13. Usar los ultimos algoritmos de alineacion de secuencias y generacion de arboles evolutivos, asi como,
métodos de secuenciacion y prediccion de genes.

14. Utilizar y gestionar informacion bibliografica y recursos informaticos en el ambito de estudio.

Contenido
Leccion 1. Genomas y datos dmicos

Leccion 2. Secuenciacion de nueva generacion (NGS)

Leccion 3. Dando sentido los datos del genoma
3.1 Ensamblaje del genoma
3.2 Anotacioén del genoma
3.3 Analisis funcional



Leccion 4. Vista del genoma

Leccién 5. Variacion del genoma
5.1 Teoria
5.2 Datos
Leccién 6. Estudios de asociacion y GWA

Leccion 7. Transcriptomica
7.1 Microarrays
7.2 RNAseq
Leccion 8. Analisis de células individuales
Leccion 9. Genética de sistemas: integracion de datos 6micos
Leccion 10. Metagendmica
Leccion 11. Inteligencia artificial y aprendizaje automatico en Gendmica

Sesién de seminarios de los estudiantes
Conferencia de clausura

Metodologia

La metodologia combina clases magistrales, resolucién de problemas practicos y casos reales, trabajo en el
laboratorio de computacion, realizacion de trabajos individuales y de equipo, lecturas y discusion de articulos
relacionados con los bloques tematicos. Como recurso TIC utilizaremos la plataforma virtual de ensefianza del
master.

Nota: se reservaran 15 minutos de una clase dentro del calendario establecido por el centro o por la titulacion
para que el alumnado rellene las encuestas de evaluacién de la actuacion del profesorado y de evaluacion de
la asignatura o médulo.

Actividades
Titulo Horas ECTS Resultados de aprendizaje
Tipo: Dirigidas
Clases teorico-practicas 37 1,48
Resolucion de problemas en clase y trabajos en el aula de ordenadores 28 1,12
Seminarios 4 0,16

Tipo: Supervisadas

Trabajos individual y en grupo 120 4,8

Tipo: Auténomas

Estudio regular 107 4,28

Evaluacién

Trabajo realizado y presentado por el estudiante (portafolio del estudiante) (55%).



Pruebas tedricas y practicas individuales (35%)
Competencias blandas (asistencia, llegada a tiempo y participacion proactiva en clase) (10%)

El estudiante sera calificado como "No evaluable" si el peso de la evaluacion es inferior al 67% de la nota final.
El profesorado informara de los procedimientos y plazos para el proceso de recuperacion. Notese que las

habilidades blandas no pueden recuperarse.

Para poder optar a la recuperacion, el estudiante deberia haber sido previamente evaluado en un conjunto de
actividades que equivale, almenos, los dos tercios de la puntuacion final del médulo.

Actividades de evaluacién

Titulo Peso Horas ECTS Resultados de aprendizaje

Habilidades blandas (asistencia, puntualidad, participacion 10% 0 0 1,5,11,10, 14
activa en clase)

Portafolio del estudiante 55% 0 0 1,2,3,5,4,6,7,8,9, 11,
12,10, 13, 14
Prueba tedrico-practica individual 35% 4 0,16 1,2,3,5,4,6,7,8,9, 11,
12,10, 13, 14
Bibliografia

Referencias basicas

® Archibald, J. M. 2018. Genomics: A Very Short Introduction. The Very Short Introductions series from
Oxford University Press.

® Brown, T. A. 2018. Genomes. 4r edition. Garland Science

® Compeau, P and P. Pevzner. 2015. Bioinformatics Algorithms Volume 1 and 2. 2n edition. Active
Learning Publishers LLC

® Gibson, G. i S. V. Muse, 2009. A Primer of Genome Science. Sinauer, Massachusetts. 3rd edition.

® Barnes, M. 2007. Bioinformatics for geneticists (2nd Ed.) Wiley.

® Brown, T. A. 2018. Genomes. 4th edition. Taylor & Francis Inc.

® Lesk, M. K. 2017. Introduction to Genomics. 3" edition. Oxford Univ. Press.

® Makinen, V.; A. Belazzougui, F. Cunial, A.l. Tomescu. 2105. Genome-Scale Algorithm Design:
Biological Sequence Analysis in the Era of High-Throughput Sequencing. Cambridge Univ Press.

® Pevnser, J. 2009. Bioinformatics and Functional Genomics (2nd edition). Wiley-Blackwell.

® Pevzner, P. and R. Shamir. 2011. Bioinformatics for Biologists. Cambridge University Press

® Samuelsson, T. 2012. Genomics and Bioinformatics: An Introduction to Programming Tools for Life
Scientists. Cambridge University Press.

Web recomendadas

® Course: Gurrent topics in Genome Analysis 2016. NHGRI (http://www.genome.gov/12514288)
® National Human Genome Research Institute (USA) (http://www.genome.gov/)

® Genomic careers (http://www.genome.gov/genomicCareers/video_find.cfm)

® 1000 genomes project (http://www.internationalgenome.org/)

® PopHuman database (http://pophuman.uab.es)

® Genome online databases (GOLD) (https://gold.jgi.doe.gov/)

® Genome data viewer NCBI (https://www.ncbi.nlm.nih.gov/genome/gdv/)

® Ensembl genome browser (http://www.ensembl.org)

® UCSC genome browser (http://genome.ucsc.edu/)

® Genome size databases (http://www.genomesize.com/)



Software
Software que se trabajara en el médulo

® R https://cran.r-project.org/

® Rstudio https://www.rstudio.com/products/rstudio/

® Fastqc https://www.bioinformatics.babraham.ac.uk/projects/fastqc/
® bwa http://bio-bwa.sourceforge.net/

® vcftools https://github.com/vcftools/vcftools/zipball/master

® bedtools https://bedtools.readthedocs.io/en/latest/

® GATK https://software.broadinstitute.org/gatk/

® |GV https://software.broadinstitute.org/software/igv/

® JBrowse https://jbrowse.org/jb2/
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