_ ~ Guia Docent
44696 Tecniques bioinformatiques

FITXA IDENTIFICATIVA

Dades de I'Assignatura

Codi 44696

Nom Técniques bioinformatiques
Cicle Master

Crédits ECTS 25

Curs academic 2022 - 2023

Titulacio/titulacions

Titulacio Centre Curs Periode
2224 - M.U. Investigaci6 i Desenvolup en  Facultat de Ciéncies Biologiques 1  Primer
Biotecnologia Biomedicina quadrimestre
Matéries

Titulacio Matéria Caracter

2224 - M.U. Investigacio i Desenvolup en 1 - Noves tecnologies Obligatoria

Biotecnologia Biomedicina

Coordinacio
Nom Departament
BARRIO ESPARDUCER, ELADIO 194 - Genética

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 discriminacié entre homens i dones, amb eficiéncia 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 redaccié d'articles cientifics en els camps de la Biomedicina i la Biotecnologia.

Manejar adequadament les fonts d'informacié 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 métode cientific, el plantejament de protocols experimentals i la interpretacio de resultats
en I'ambit biomedic i biotecnologic.

Ser capacos d'aplicar I'experiencia 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. Coneixer com aplicar les técniques estadistiques basiques i |es adaptades a 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.

DESCRIPCIO DE CONTINGUTS
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1. Introduccié ala Bioinformatica

Que és la Bioinformatica. Area multidisciplinaria. Subarees daplicacio de la Bioinformatica. Nocions
basiques sobre formats de fitxers i procediments danalisi de dades omiques

2. Metodes dassemblatge genomic

Tipus de dades generades per ultraseqiienciacid, formats de seqliéncies i arxius. Avaluacié de la
qualitat de les sequeéncies 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 sequéncies: SRA. Analisi de dades de resequenciacio: 'variant calling'

3. Procediments danotacié de genomes

Formats d'arxius d'anotacié de genomes: GFF, EMBL, GenBank. Estratégies actuals d'anotaci6:
meétodes avancats de prediccio de gens i transferéncia d'anotacié. Algorismes per a la deteccié de gens.
Qualitat de I'anotacio.

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

Control de la qualitat de les lectures de RNAseq. Metodes dalineament de lectures de RNAseq.
Normalitzacié de dades de RNAseq. Mesures dabundancia de la transcripcio

5. Conceptes destadistica aplicada a la bioinformatica

- Disseny destudis i regles de tractament de dades
- Estadistica inferencial. Intervals de confianca i contrast dhipotesi
- Introducci6 a R i Bioconductor

6. Analisi estadistic classic aplicat a dades omiques

- Test t, ANOVA i métodes no paramétrics aplicats a dades omiques
- El problema de les comparacions multiples. FDR
- Realitzacié i interpretacié danalisis en R

7. Modelitzaci6 estadistica de dades omiques (I)

- Concepte danalisi multivariable

- Correccio del batch effect

- Integracio6 de dades cliniques/epidemiologiques
- Models lineals.
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8. Modelitzaci6 estadistica de dades omiques (I1)

- Regressid binomial negativa. Analisi de RNAseq
- Realitzacié i interpretacié danalisis en R

9. Models predictius amb biomarcadors omics

- Descripci6 del problema

- Técniques de regressié amb penalitzacio
- Random Forest

- Realitzaci6 i interpretacié danalisis en R.

10. Analisi de la variabilitat genética dels genomes

Filogenomica: analisi filogenétic de genomes. Genomica de poblacions: analisi destructura poblacional a
partir de la variabilitat gendmica. Analisi de selecci6 a nivell gendmic

VOLUM DE TREBALL

ACTIVITAT Hores % Presencial
Practiques en aula informatica 25,00 100
Assistencia a esdeveniments i activitats externes 1,00 0
Elaboracio 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
Resoluci6 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:

1) Unaintroducci6 de conceptes tedrics que requeriran de tasques prévies de preparacio per part dels
alumnes (lectura de textos facilitats pel professorat).
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2) Aprenentatge mitjancant resolucio de problemesi casos d'estudi practics, através dels quals es van
adquirint competencies sobre els diferents aspectes de la materia.

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

4) Competéencies transversals. Es poden considerar |’ assistéencia a una conferéncia, seminari, taula redona
sobre tematiques relacionades amb I assignatura €l 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 aterme una aval uaci6 continuada de cada estudiant, basada en distintes activitats presencialsi no
presencials descrites en |'apartat de Metodologia, valorant-se |'assistencia a totes les activitats presencials,
laredlitzacid i presentaci detots els treballsi activitats complementaries, la participacid i el grau
d'implicacio en el procés d'ensenyancgai aprenentatge.

Els aspectes concrets a valorar seran els seguents:

1. Proves objectives sobre €l's continguts de |'assignatura de forma presencial o através de I’ aula virtual
(poden ser de guiestions tant teoriques com practiques de tipus test o resposta breu) i I’ avaluacio de
exercicis, treballsi questionaris realitzats al Ilarg del curs. Aquestes provesi exercicis seran aval uats per
cada professor de les diferents parts de I’ assignatura, i la nota final serala mitjana ponderada de les notes
de les diferents parts, d’ acord amb les hores de cadascuna. La nota d'aquest apartat representara un 85%
delanotafinal.

2. Avaluaci6 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
discussio en grup, i |’ assistencia a classe, com un epigraf més de I'avaluacio continuada de I'alumne. La
nota d'aquest apartat representara un 15% de la notafinal.

Sera condici6 indispensable per a superar |'assignatura, aconseguir almenys una notafinal de 5 sobre 10.

REFERENCIES

Basiques

- 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
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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

Complementaries

- 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
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