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RESUMEN

La Bioinformatica fue originalmente definida como una materia interdisciplinar que incluialos campos
delabiologia, lainformatica, las mateméticasy la estadistica, siendo su objetivo analizar |os datos de
secuencias biolégicas, los contenidos y estructuras de 10s genomas, la prediccion de la estructuray
funcién de macromoléculas, y el andlisis de la variabilidad genémica.

Con lallegada de |a era de la gendmica, |a bioinformatica ha extendido su campo de estudio en €l andlisis
masivo de datos bioldgicos, entre ellos |os derivados de los seres humanos y, por tanto, tiene actualmente
una gran importancia en lainvestigacion biomédicay biotecnol 6gica.

L os contenidos de esta asignatura se han pensado como extensién avanzada de la formacion previa que
deben tener los estudiantes del méster procedentes de grados en |0s que ya se imparten nociones basicas
de bioinformética. Los conocimientosy habilidades que se adquiriran en este curso deben ser definidos
como técnicas bioinforméticas, ya que 1o que se pretende no es formar bioinforméticos, sino profesionales
de la biomedicina o |a biotecnologia con capacidad de comprender y utilizar |os procedimientos de
analisis bioinformético a nivel de usuario avanzado.
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CONOCIMIENTOS PREVIOS

Relacién con otras asignaturas de la misma titulacion

No se han especificado restricciones de matricula con otras asignaturas del plan de estudios.

Otros tipos de requisitos

No hay restricciones de matricula con otras asignaturas del plan de estudios del méster, ni ningln tipo
de requisitos previos

COMPETENCIAS

2224 - M.U. Investigacion y Desarrollo en Biotecnologia Biomedicina

Que los/las estudiantes sepan aplicar los conocimientos adquiridos y su capacidad de resolucién de
problemas en entornos nuevos o poco conocidos dentro de contextos mas amplios (o
multidisciplinares) relacionados con su area de estudio.

Que los/las estudiantes sean capaces de integrar conocimientos y enfrentarse a la complejidad de
formular juicios a partir de una informacion que, siendo incompleta o limitada, incluya reflexiones
sobre las responsabilidades sociales y éticas vinculadas a la aplicaciéon de sus conocimientos y
juicios.

Que los/las estudiantes sepan comunicar sus conclusiones y los conocimientos y razones ultimas
que las sustentan a publicos especializados y no especializados de un modo claro y sin
ambigiiedades.

Que los/las estudiantes posean las habilidades de aprendizaje que les permitan continuar estudiando
de un modo que habr& de ser en gran medida autodirigido o autbnomo

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.

Ser capaces de integrar las nuevas tecnologias en su labor profesional y/o investigadora.
Ser capaces de analizar de forma critica tanto su trabajo como el de su compafieros.

Capacidad de seleccionar y gestionar los recursos disponibles (instrumentales y humanos) para
optimizar resultados en investigacion.

Ser capaces de realizar una toma rapida y eficaz de decisiones en situaciones complejas de su labor
profesional o investigadora, mediante el desarrollo de nuevas e innovadoras metodologias de trabajo
adaptadas al ambito cientifico/investigador, tecnolégico o profesional en el que se desarrolle su
actividad.

Ser capaces de acceder a la informacion necesaria en el @&mbito especifico de la materia (bases de
datos, articulos cientificos, etc.) y tener suficiente criterio para su interpretacion y empleo.
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- Aplicar el razonamiento critico y la argumentacion desde criterios racionales.

- Capacidad para preparar, redactar y exponer en publico informes y proyectos de forma clara y
coherente, defenderlos con rigor y tolerancia y responder satisfactoriamente a las criticas que
pudieren derivarse de su exposicién.

- Ser capaces de trabajar en equipo, sin discriminacién entre hombres y mujeres, con eficiencia en su
labor profesional o investigadora adquiriendo la capacidad de participar en proyectos de
investigacion y colaboraciones cientificas o tecnoldgicas.

- Aprendizaje en la redaccion de articulos cientificos en los campos de la Biomedicina y la
Biotecnologia.

- Manejar adecuadamente las fuentes de informacién cientifica y poseer la habilidad de hacer una
valoracién critica de las mismas, integrando la informacion para aportar conocimientos a grupos de
investigacion multidisciplinares.

- Utilizar adecuadamente las herramientas informaticas, métodos estadisticos y de simulacién de
datos, aplicando los programas informaticos y la estadistica a los problemas biomédicos y
biotecnoldgicos.

- Dominar el método cientifico, el planteamiento de protocolos experimentales y la interpretacion de
resultados en el &mbito biomédico y biotecnoldgico.

- Ser capaces de aplicar la experiencia investigadora adquirida tanto en la empresa privada como en
organismos publicos.

- Saber disefiar estrategias experimentales multidisciplinares en el ambito de las biociencias
moleculares para la resolucion de problemas biolégicos complejos, especialmente los relacionados
con salud humana.

- Adquirir destrezas en el manejo de las metodologias avanzadas empleadas en las biociencias
moleculares y en el registro anotado de actividades.

RESULTADOS DE APRENDIZAJE

1. Comprender y dominar € funcionamiento del sistema de archivosy como es gestionada lainformacién
por parte del sistema operativo Linux

2. Conocer los tipos de datos generados por ultrasecuenciacion, los formatos de secuenciasy archivos.
3. Conocer los tipos de ensambladores de secuencias gendmicasy los algoritmos utilizados.

4. Conocer los procedimientos y estrategias actuales de anotacion de genomas.

5. Conocer la problemética estadistica especial que se plantea con datos biol 6gicos de alto rendimiento.

6. Conocer cOmo aplicar las técnicas estadisticas basicas y |las adaptadas al contexto del tratamiento
estadistico computacional de muestras de origen experimental o clinico de alto rendimiento.
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7. Conocer los fundamentos biol 6gicos, mateméticos y computacional es de los métodos bi oinformaéticos
empleados en lainferencia de procesos evolutivos a nivel gendémico.

DESCRIPCION DE CONTENIDOS

1. Introduccién ala Bioinformatica

Qué es la Bioinformatica. Area multidisciplinar. Subareas de aplicacion de la Bioinformatica. Nociones
basicas sobre formatos de ficheros y procedimientos de andlisis de datos 6micos

2. Métodos de ensamblaje gendmico

Tipos de datos generados por ultrasecuenciacion, formatos de secuencias y archivos. Evaluacion de la
calidad de les secuencias y pretratamiento de los datos. Tipos de ensambladores, algoritmos para el
ensamblaje 'de novo' y 'mapping'. Evaluacién de la calidad de los ensamblajes genémicos. Uso de las
bases de datos de secuencias: SRA. Andlisis de datos de resecuenciacion: 'variant calling'.

3. Procedimientos de anotacién de genomas

Formatos de ficheros de anotacién de genomas: GFF, EMBL, GenBank. Estrategias actuales de
anotacion: métodos avanzados de prediccion de genes y de transferencia de anotacion. Algoritmos para
la deteccién de genes. Calidad de la anotacién

4. Andlisis de la expresion génica por RNAseq: tratamiento de los datos

Control de la calidad de las lecturas de RNAseq. Métodos de alineamiento de lecturas de RNAseq.
Normalizacion de los datos de RNAseq. Medidas de abundancia de transcripcién

5. Conceptos de estadistica aplicada a la bioinformética

- Disefio de estudios y reglas de tratamiento de datos
- Estadistica inferencial. Intervalos de confianza y contrastes de hipotesis
- Introduccién a R y Bioconductor

6. Andlisis estadistico clasico aplicado a datos 6micos

- Test t, ANOVA y métodos no paramétricos aplicados a datos émicos
- El problema de las comparaciones mdltiples. FDR
- Realizacion e interpretacion de analisis en R
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7. Modelizacion estadistica de datos 6micos ()

- Concepto de analisis multivariable

- Correccion del batch effect

- Integracion de datos clinicos/epidemiolégicos
- Modelos lineales

8. Modelizacién estadistica de datos dmicos (ll)

- Regresion binomial negativa. Analisis de RNAseq
- Realizacién e interpretacion de andlisis en R.

9. Modelos predictivos con biomarcadores 6micos

- Descripcion del problema

- Técnicas de regresion con penalizacion

- Random Forest

- Realizacién e interpretacion de analisis en R

10. Andlisis de la variabilidad genética de los genomas

Filogenémica: analisis filogenético de genomas. Gendmica de poblaciones: andlisis de la estructura
poblacional a partir de la variabilidad genémica. Analisis de seleccién a nivel genémico.

VOLUMEN DE TRABAJO

ACTIVIDAD Horas % Presencial
Practicas en aula informética 25,00 100
Asistencia a eventos y actividades externas 1,00 0
Elaboracion de trabajos individuales 6,00 0
Estudio y trabajo autbnomo 8,00 0
Lecturas de material complementario 2,00 0
Preparacion de actividades de evaluacion 5,00 0
Preparacion de clases de teoria 5,00 0
Preparacion de clases préacticas y de problemas 3,00 0
Resolucion de casos practicos 7,50 0
TOTAL 62,50
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METODOLOGIA DOCENTE

L as clases seran tedrico-précticas, por o que seimpartiran en aula de informatica.
Para cada tema, se har&

1) Unaintroduccién de conceptos tedricos que requeriran de tareas previas de preparacion por parte de los
alumnos (lectura de textos facilitados por e profesorado).

2) Aprendizaje mediante resolucion de problemas y casos de estudio practicos, através de los cuales se
iran adquiriendo competencias sobre |os diferentes aspectos de la materia.

3) Trabajo autébnomo no presencia paralaresolucion individua de nuevos problemasy gjercicios
tedrico-practicos.

4) Competencias transversales. Se pueden considerar |a asistencia a una conferencia, seminario, mesa
redonda sobre tematicas rel acionadas con la asignatura el curso, impartidas en el campus de Burjassot-
Paterna, y organizadas por la CCA del Master o por |os departamentos, centros e institutos de
investigacion del campus.

EVALUACION

Se llevara a cabo una evaluacion continua de cada estudiante, basada en distintas actividades presenciales
y no presenciales descritas en el apartado de Metodologia, valordndose la asistencia atodas las
actividades presenciales, larealizacion y presentacion de todos los trabajos y actividades
complementarias, laparticipaciony el grado de implicacion en el proceso de ensefianzay aprendizaje.

L os aspectos concretos a valorar seran los siguientes:

1. Pruebas objetivas sobre los contenidos de |a asignatura de forma presencial o através del aulavirtual.
(pueden ser de cuestiones tanto tedricas como précticas de tipo test o cuestiones de respuesta corta), y la
evaluacion de gjercicios, trabajos y cuestionarios realizados alo largo del curso. Estas pruebasy
gjercicios seran evaluados por cada profesor de las diferentes partes de la asignatura, y lanotafinal serala
media ponderada de las notas de | as diferentes partes, segin el nimero de horas de cada una. La nota de
este apartado representard un 85% de la nota final

2. Evaluacion de la participacion en las actividades presencial es, tutorias de grupo y otras actividades.
Entre otras cosas, en este apartado se valorara la capacidad de plantear dudas, de proponer respuestasy de
dirigir ladiscusion en grupo, y laasistencia a clase, como un epigrafe mas de la evaluacion continuada

del alumno. La nota de este apartado representard un 15% de lanotafinal.

Sera condicion indispensable para superar la asignatura, conseguir al menos una nota final de 5 sobre 10.
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REFERENCIAS

Basicas
- Masoudi-Nejad A, Narimani Z, Hosseinkhan N. Next Generation Sequencing and Sequence Assembly:
Methodologies and Algorithms. Springer Briefs in Systems Biology, 2013

Soh J, Gordon PMK, Sensen CW. Genome Annotation. Chapman & Hall/CRC, 2012

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

Lee, JK (Ed.) Statistical Bioinformatics A Guide for Life and Biomedical Science Researchers Wiley-
Blackwell, 2010

Toll, AP (Ed.) Structural Bioinformatics. Ceed Publishing, 2012

Lemey P, Salemi M, Vandamme AM (Ed.) The phylogenetic handbook. A practical approach to
phylogenetic analysis and hypothesis testing. 2nd ed. Cambridge: Cambridge University Press; 2009

Yang, Z. Computational Molecular Evolution. Oxford: Oxford Univ. Press; 2006

Complementarias

- Ekblom, R., & Wolf, J. B. W. (2014). A field guide to whole-genome sequencing, assembly and
annotation. Evolutionary Applications, 7(9), 10261042. http://doi.org/10.1111/eva.12178

- Baker, M. (2012). De novo genome assembly: what every biologist should know. Nature Methods,
9(4), 333337. http://doi.org/10.1038/nmeth.1935

ADENDA COVID-19

Esta adenda solo se activara si la situacion sanitaria lo requiere y previo acuerdo del Consejo de
Gobierno

1y 2) Contenidosy Volumen de trabajo.
Sin cambios.
3) Metodologia.

El punto deinicio dado el niUmero de estudiantes y las aulas disponibles es de plena presencialidad en las
actividades. Sin embargo, ante la posibilidad de que la evolucién de la situacion derivada de la COVID-
19 obligue a una reduccion de la presenciaidad, se tomaran las siguientes medidas:

1) Las actividades presenciales en aula se sustituirian en funcién de las herramientas tecnol 6gicas
disponibles en el aulaen el momento de desarrollo del curso, por las siguientes metodol ogias:
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-Videos de presentaciones en mmedia.uv.es
-Presentaciones Powerpoint locutadas en Aula Virtual
-Presentaciones Powerpoint con apuntes extendidos en Aula Virtual

-Propuestas de actividades de resolucion de Cuestionarios de Aula Virtual y entrega de tareasy
cuestiones por Aula Virtual

2) Las actividades presenciales de practicas de informatica, se sustituirian por las siguientes
metodol ogias:

- practicas de informaética guiadas mediante grabaciones de video o presentaciones Powerpoint locutadas
en AulaVirtual

- Trabgjo con datos experimental es suministrados

- Discusiones en foros asincronos en Aula Virtual

3) Paratutorias y dudas se utilizarian las siguientes metodol ogias:
-Chats sincronos en Aula Virtua
-Foros asincronos en Aula Virtual

-Comunicacién directa profesor-estudiante a través del correo institucional

4) Evaluacion.

No se modifica porque la guia docente ya contempla que se eval uara mediante actividades presenciales o
no presenciales alo largo del curso, siendo estas Ultimas las més frecuentes y segin afios las Unicas que se
plantean. Tampoco cambiariael calculo de las calificaciones ponderadas segun la duracién de cada parte
de laasignatura.
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