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RESUM

La Bioinformatica va ser originament definida com una matéria interdisciplinaria que incloia els camps
delabiologia, lainformatica, les matematiquesi I'estadistica, sent el seu objectiu analitzar les dades de
sequiencies biologiques, els contingutsi estructures dels genomes, la prediccié de I'estructurai funcio de
macromolecules, i I'andlisi de la variabilitat genomica.

Amb |'arribada de I'era de la gendmica, |a bioinformatica ha estés el seu camp d'estudi al'analis massiva
de dades biologiques, entre ells els derivats dels éssers humans i, per tant, té actualment una gran
importancia en lainvestigacié biomedicai biotecnologica.

Els continguts d'aguesta assignatura shan pensat com a extensié avancada de laformacié prévia que han
de tenir els estudiants del master procedents de graus en els que ja Simparteixen nocions basiques de
bioinforméatica. Els coneixementsi habilitats que Sadquiriran en aguest curs han de ser definits com
tecniques bioinformatiques, ja que e que es pretén no és formar bioinformatics, sind professionals de la
biomedicina o la biotecnologia amb capacitat de comprendrei utilitzar el's procediments d'analisi
bioinformatic a nivell d'usuari avancat.
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CONEIXEMENTS PREVIS

Relacié amb altres assignatures de la mateixa titulacio

No heu especificat les restriccions de matricula amb altres assignatures del pla d'estudis.

Altres tipus de requisits

No hi ha restriccions de matricula amb altres assignatures del pla d'estudis del master, ni cap tipus de
requisits previs

COMPETENCIES

2224 - M.U. Investigacio i Desenvolup en Biotecnologia Biomedicina

Que els estudiants sapiguen aplicar els coneixements adquirits i la seua capacitat de resoluci6 de
problemes en entorns nous o poc coneguts dins de contextos més amplis (o multidisciplinaris)
relacionats amb la seua area d?estudi.

Que els estudiants siguen capacos d?integrar coneixements i afrontar la complexitat de formular
judicis a partir d?una informaci6é que, sent incompleta o limitada, incloga reflexions sobre les
responsabilitats socials i etiques vinculades a I?aplicacié dels seus coneixements i judicis.

Que els estudiants sapiguen comunicar les conclusions (i els coneixements i les raons Ultimes que
les sustenten) a publics especialitzats i no especialitzats d?una manera clara i sense ambiguitats.

Que els estudiants posseisquen les habilitats d?aprenentatge que els permeten continuar estudiant
d?una forma que haura de ser en gran manera autodirigida 0 autonoma.

Posseir i comprendre coneixements que aportin una base o oportunitat de ser originals en el
desenvolupament i/ o aplicacié d'idees, sovint en un context de recerca.

Ser capacgos d'integrar les noves tecnologies en la seva tasca professional i / o investigadora.
Ser capagos d'analitzar de forma critica tant el seu treball com el del seu companys.

Capacitat de seleccionar i gestionar els recursos disponibles (instrumentals i humans) per a
optimitzar resultats en investigacio.

Ser capacgos de realitzar una presa rapida i efica¢ de decisions en situacions complexes de la seua
labor professional o investigadora, per mitja del desenrotllament de noves i innovadores
metodologies de treball adaptades a I'ambit cientifico/investigador, tecnologic o professional en qué
es desenrotlle la seua activitat.

Ser capacos d'accedir a la informacio necessaria en I'ambit especific de la matéria (bases de dades,
articles cientifics, etc.) i tindre prou criteri per a la seua interpretacio i ocupacio.

Aplicar el raonament critic i I'argumentacio des de criteris racionals.

Capacitat per a preparar, redactar i exposar en public informes i projectes de forma clara i coherent,
defendre'ls amb rigor i tolerancia i respondre satisfactoriament a les critiques que pogueren derivar-
se de la seua exposicio.
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- Ser capacos de treballar en equip, sense discriminacio entre hdmens i dones, amb eficieéncia en la
seua labor professional o investigadora adquirint la capacitat de participar en projectes d'investigacio
i col-laboracions cientifiques o tecnologiques.

- Aprenentatge en la redaccio6 d'articles cientifics en els camps de la Biomedicina i la Biotecnologia.

- Manejar adequadament les fonts d'informacio cientifica i posseir I'habilitat de fer una valoracio critica
de les mateixes, integrant la informacié per a aportar coneixements a grups d'investigacio
multidisciplinaria.

- Utilitzar adequadament les ferramentes informatiques, métodes estadistics i de simulacié de dades,
aplicant els programes informatics i l'estadistica als problemes biomedics i biotecnologics.

- Dominar el metode cientific, el plantejament de protocols experimentals i la interpretacié de resultats
en I'ambit biomedic i biotecnologic.

- Ser capacgos d'aplicar I'experiéncia investigadora adquirida tant en I'empresa privada com en
organismes publics.

- Saber dissenyar estratégies experimentals multidisciplinaries en I'ambit de les biociencias moleculars
per a la resolucié de problemes bioldgics complexos, especialment els relacionats amb salut
humana.

- Adquirir destreses en el maneig de les metodologies avancades empleades en les biociencias
moleculars i en el registre anotat d'activitats.

RESULTATS DE L'APRENENTATGE

1. Comprendre i dominar el funcionament del sistema de fitxersi com és gestionada la informacié per
part del sistema operatiu Linux

2. Conéixer elstipus de dades generades per ultrasequienciacio, els formats de sequenciesi arxius.

3. Coneixer elstipus d'assembladors de seqliencies genomiques i €ls algorismes emprats.

4. Coneixer els procediments i estratégies actuals d'anotacié de genomes.

5. Coneixer la problemética estadistica especial que es planteja amb dades biol 0giques d'alt rendiment.

6. Conéixer com aplicar les tecniques estadistiques basiquesi les adaptades al context del tractament
estadistic computacional de mostres d'origen experimental o clinic d'alt rendiment.

7. Coneixer els fonaments biol 0gics, matematics i computacionals dels metodes bioinformatics emprats
en lainferéncia de processos evolutius a nivell genomic.

8. Dominar els conceptes basics de labiologia estructural i labiofisicai les eines bioinformatiques
essencials de maneig d'estructures d'acids nucleicsi proteines.

9. Conéixer I'Gs i desenvolupament de métodes principals de predicci6 d'estructura tridimensional d'acids
nucleicsi proteines.
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DESCRIPCIO DE CONTINGUTS

1. Introduccio6 al sistema operatiu LINUX

Arquitectura del sistema operatiu LINUX. Sistemes de fitxers. Programes i processos. Gestié de
processos. Entorn de finestres. Protocols i aplicacions per a lintercanvi darxius i emmagatzemament
compartit

2. Métodes dassemblatge genomic

Tipus de dades generades per ultraseqlienciacid, formats de seqléncies i arxius. Avaluacié de la
qualitat de les sequéncies i pretractament de les dades. Tipus d'assembladors, algorismes per a
l'assemblatge 'de novo' i 'mapping'. Avaluacio de la qualitat dels assemblatges genomics. Us de bases
de dades de sequeéncies: SRA. Analisi de dades de resequenciacio: 'variant calling'

3. Procediments danotacioé de genomes

Formats d'arxius d'anotaciéo de genomes: GFF, EMBL, GenBank. Estratégies actuals d'anotacio:
meétodes avancats de prediccio de gens i transferéncia d'anotacié. Algorismes per a la deteccié de gens.
Qualitat de I'anotacio.

4. Analisi dexpressio genica per RNAseq: tractament de les dades

Control de la qualitat de les lectures de RNAseq. Métodes dalineament de lectures de RNAseq.
Normalitzacioé de dades de RNAseq. Mesures dabundancia de la transcripcio

5. Analisi estadistica dexpressié genica diferencial

Descripciéo del problema: contrast dhipotesis. R/Bioconductor. ExpressionSet,
RangedSummarizedExperiment

6. Comparacions multiples i métodes de ajust de p-valors

El problema de les comparacions multiples. Taxa de falsament rebutjats: FDR. Métode d'ajust de
Benjamini-Hochberg.

7. Andlisi estadistica de lexpressio géenica diferencial amb microarrays
Metode Limma: Models lineals danalisi de microarrays.
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8. Analisi estadistica de lexpressio genica diferencial amb RNAseq

Método edgeR: andlisis de datos digitales de expresion génica diferencial.

9. Analisi estadistica de lexpressio de grups de gens
El problema de lanalisi de grups de gens. Analisi de sobrerepresentaci6. Test de Fisher unilateral.

10. Prediccié i analisi destructures dacids nucleics i proteines

Bases de dades destructura de acids nucleics. Alineament i classificacié destructura. Genomica
estructural. Prediccid destructura tridimensional d dacids nucleics i proteines. Acoblament molecular

11. Analisi de la variabilitat genética dels genomes

Filogenomica: analisi filogenetic de genomes. Genomica de poblacions: analisi destructura poblacional a
partir de la variabilitat genomica. Analisi de seleccio a nivell genomic

VOLUM DE TREBALL

ACTIVITAT Hores % Presencial
Practiques en aula informatica 25,00 100
Assistencia a esdeveniments i activitats externes 1,00 0
Elaboracio6 de treballs individuals 6,00 0
Estudi i treball autonom 8,00 0
Lectures de material complementari 2,00 0
Preparacio d'activitats d'avaluacié 5,00 0
Preparacio de classes de teoria 5,00 0
Preparacio de classes practiques i de problemes 3,00 0
Resolucié de casos practics 7,50 0
TOTAL 62,50

METODOLOGIA DOCENT

L es classes seran teoric-practiques, per laqual cosa s impartiran en aula d’ informatica.

Per acadatema, esfara:
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1) Unaintroducci6 de conceptes tedrics que requeriran de tasques previes de preparacio per part dels
alumnes (lectura de textos facilitats pel professorat).

2) Aprenentatge mitjancant resolucio de problemesi casos d'estudi practics, através dels quals es van
adquirint competencies sobre els diferents aspectes de la matéria.

3) Treball autonom no presencial per alaresolucio individual de nous problemesi exercicis teoric-
practics.

4) Competencies transversals. Es poden considerar |’ assistencia a una conferéncia, seminari, taula redona
sobre tematiques relacionades amb I’ assignatura el curs, impartides a campus de Burjassot-Paterna, i
organitzades per la CCA del Master o per els departaments, centresi instituts d’investigacié del campus

AVALUACIO

Es dura a terme una avaluacio continuada de cada estudiant, basada en distintes activitats presencialsi no
presencials descrites en |'apartat de Metodologia, valorant-se |'assisténcia a totes les activitats presencials,
larealitzacid i presentacié detots elstreballsi activitats complementaries, la participacié i e grau
d'implicacio en el procés d'ensenyancai aprenentatge. Els aspectes concrets a valorar seran el's seguents:

1. Prova objectiva sobre els continguts de |'assignatura. Consistira en un examen de questions tant
tedriques com practiques. En aguest examen es concedira especial importancia ala comprensio de
conceptes basics per al desenvolupament de la seuaformaci6 biologicai per ala consecucié de |'objectiu
global de I'assignatura. Sera condici6 indispensable per a superar I'assignatura, aconseguir almenys una
puntuacié de 5 sobre 10 en aquest examen. La nota d'aquest apartat representara un 50% de la nota final

2. Avaluaci6 de exercicis, treballsi qlestionaris realitzats al llarg del curs. La nota d'aguest apartat
representara un 35% de la notafinal

3. Avaluacio6 de la participacio en les activitats presencials, tutories de grup i altres activitats. Entre altres
coses, en aguest apartat es valorarala capacitat de plantejar dubtes, de proposar respostesi de dirigir la
discussié en grup, i I’ assistencia a classe, com un epigraf més de I'avaluacié continuada de I'alumne. La
nota d'aquest apartat representara un 15% de la nota final.

REFERENCIES
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Krijnen, WP. Applied Statistics for Bioinformatics using R, 2009
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