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Curso oe Grado Optativo

Ciendmica de Poblaciones Humanas y Enfermedades

Frograma de Clases Tedricas

Mddulo I. Genomas Humanos

Tema 1: Genomas y Tecnologias. El Proyecto Genoma Humano. Versién Plblica y Privada.
Resecuencién de Genomas. Tecnologias Roche, lllumina, Helicos, lon Torrent/Proton y Oxford
Nanopore. Librerias Paired-end y Mate-Pair, Estrategias de secuenciacion por Multiplex.
Estrategias de Enriquecimiento. Genomas Diploides: Venter, y Watson. Comparacion entre
genomas Europeos, Asiaticos y Africanos. El problema del almacenamiento de grandes
voltimenes de datos.

Tema 2: Variacién Estructural: Variantes estructurales en el genoma humano. Genotipado
masivo de variantes estructurales. Estrategias de mapeo de variantes estructurales por métodos
de NGS. Variacion en el nimero de copias (CNV). Mecanismos de formacicn de CNV.
Duplicaciones segmentales. Divergencia entre genomas Humanos (SNP's vs CNV). Bases de
Datos de Variacion Estructural en el Genoma Humano. El concepto de Pan-Genoma Humano.

Tema 3: Variabilidad Genémica: Polimorfismos de un tinico nucledtido (SNP's). Tag SNPs.
Haplotipos y bloques de haplotipos. Proyecto HapMap. Fase |, Il y lil. Reconstruccion de
Haplotipos. Proyecto 1.000 genomas humanos. Fase |, Il y lll. Imputacion de Genotipos.
Secuenciacion en Profundidad de Regiones Genémicas. Variacion Privada de Poblaciones.
Proyecto ENCODE. Fase |y Il. Criticas.

Modulo Il. Demografia y Seleccién Natural

Tema 4. Demografia y Ancestria: Evidencias Genémicas de la salida humana de nuestra
especie. Variantes genéticas privadas y compartidas en las poblaciones humanas. Explosion
demografica en las poblaciones humanas. Proyectos de secuenciacion en profundidad en el
genoma humano. Ancestralidad y Mezcla de Poblaciones. El concepto de raza y ancestria en
medicina genémica.

Tema 5: Pruebas de Neutralidad y Seleccidén en el Genoma Humano. Estadisticos de
seleccion natural en secuencias codificantes y no-codificantes del genoma humano. Tajima's D;
Fay & Wu's H; MK; diN/dS y test LRH. Mapa de la adaptacion gendmica ancestral y reciente en el
genoma humano. Seleccién Natural en médulos funcionales.
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Madulo lll. Genomas Ancestrales, Adaptacién y Poblamiento Continental

Tema 6: Gendmica y Enfermedades Humanas: La arquitectura genética de las enfermedades
humanas. El map de genes de enfermedades en el genoma humano. Enfermedades Humanas e
Interactoma. La distribucion de los Efectos del Fitness. Bases de Datos de Enfermedades:
OMIM. ClinVar. HGMDB,

Tema 7 Enfermedades Complejas y GWAS. Heredabilidad. La hipdtesis de enfermedades
comunes, variantes comunes. Estudios de Asociacion de Genoma Completo (GWAS). Estudios
de asociacion de variantes comunes y raras. Replicabilidad de los estudios de GWAS. El Enigma
de la Heredabilidad Oculta. Priorizacion de Genes Candidatos.

‘Tema 8: Gendmica Médica Personalizada: aCGH y Diagnéstico de Sindromes.
Farmacogendmica. Exomas y Enfermedades Raras. Paneles de Genes. Técnicas no invasivas de
diagndstico a partir de cfDNA (cell free DNA). Genémica de Células Unicas.

Fograma de Trabajos Practicos

Bioinformatica, Gendmica Poblacional y Enfermedades

TP1- Uso de Sistema Operativo Linux. La consola del sistema Linux. Operaciones en lineas
de comando. Usuarios, grupos y permisos. Scripsting basico en linux. Ejecuciéon de una
blsqueda blast en sistema local. i

TP2- Explorando y bajando informacion del Genoma Humano: Bases de Datos
Gendmicos. ENSEMBL, NCBI y UCSC. Bisqueda de Genes de Enfermedades a travesee
de NCBI y a través de Biomart.

TP3- Métodos y Control de Calidad de Datos de NGS. Introduccion y evolucién de las
técnicas de NGS. FASTQ. y FastQC. Procesamiento de los reas utilizando FASTX-toolkit,

TP4- Ensamblado del genoma mitocondrial humano. Introduccion al ensamblado de datos
de NGS. Estrategias, métodos, errores comunes,espectro k-mer y gréficos de Bruin.
Ensamblado con ABYSS y VELVET. Alineamiento al genoma de referencia con BOWTIEZ.

TP5- HapMap y 1,000 Genomas. Acceso a HapMap. Visualizacion y descarga de datos: LD,
Tagging SNP’s, Phased Haplotypes. Haploview. HapMart. 1000G browser. Variant Call File
{(VCF) format. Analisi de los datos del proyecto de 1000 genomas con tabix y VCF tools.

TP6- Gendmica de Poblaciones Humanas, Filtrado de SNPs en LD. Explorar predicciones de
HW. Computacidn y obtencidn del espectro de frecuencias (MAF). Estimacidn de grados de
ancestria utilizando ADMIXTURE. Platos de Manhattan.

TP7- GWAS. Andlisis de asociacién de genoma completo utilizando Plink y GWaspi.

TP8- Variant Calling: Andlisis de variantes funcionales en paneles de genes utilizando el
Programa PANGEA. Andlissi de variantes de acuerdo al manual de buenas practicas
recomendado por GATK.
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