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1) NOMBRE DEL CURSQ/SEMINARIO:
Escuela de Genémica Clinica. De los datos de NGS al diagnostico

OMBRE DEL RESPONSABLE:
Marcelo A. Marti

3) DOCENTES QUE COLABORAN EN EL DICTADOQ DEL CURSO:

Adrian Turjanski (Profesor)

4) FECHA DE INICIACION: 17 Octubre FECHA DE FINALIZACION: 29 Octubre

5) CANTIDAD DE HORAS TOTALES DE DICTADO:
a) TEORICAS: 40
b) SEMINARIOQS: -
¢) LABORATORIO: 50
d) CLASES TEX( JRICAS-PRACTICAS- 0
6) FORMA DE EVALUACION: Entrega de Informes de laboratorio, Examen Final

7) LUGAR DE DICTADO: FCEN-UBA

8) PUNTAJE QUE O TORGA PARA EL DOCTORADO: 0 puntos
9) N° DE ALUMNOS: Minimo: 10 Maximo: 40

10) ARANCEL PROPUESTO: 2000 Modulos

11) PROGRAMA ANALITICO Y BIBLIOGRAFIA DEL CURSO:

Clases Tebricas (Maiianas 1 a 7)

1)

2)

3)

Introduccién a la bioinformética Traslacional y la genémica clinica: Que es la bioinformatica ?, Que es
la bioinformtica Traslacional? La revolucién digital de la biologia. Conceptos de genomica, genémica
Personal y Medicina Personalizada. Ejemplos de casos de aplicacién en la clinica.

Las tecnologias de Secuenciacion de Nueva Generacién (NGS): Como y cuando surgen las tecnologias
NGS. Como funcionan las tecnologias NGS. Que equipos hay en el mercado y cuales son sus
caracteristicas. Cual es el impacto de NGS en las Biociencias y en la Medicina. A donde evolucionan las
tecnologias de NGS.

Mapeo, Alineamiento y llamado de variantes: Conceptos generales de Mapero, Alineamiento y Hamado
de variantes. BLAST. Algoritmos de Mapeo-Alin para genomas humanos. Algorimos para el llamado de
variantes. Calidad de las variantes. Calibracién en base a cobertura y sesgo por hebra. Llamado de
haplotipos y fases. Cambio en el numero de copias.
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4)

5)

6)

7)
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Anotacién estuctural y funcional de las variantes.: El genoma humano de referencia. ENSEMBLE.
Conceptos de anotacién estructural ADN-ARN-Proteinas. Conceptos de anotacién funcional. Bases de
datos de variantes (dbSNP), frecuencias (1000 Genomas) y efecto clinico (ClinVar, OMIM, HGMD).
Aplicacién de Filtros y Modelos de enfermedad: Filtros de seleccién de variantes segiin, efecto
biolégico potencial, frecuencia, heterocigocidad. Comparacién y filtros por modelos genéticos de
enfermedad (Dominante, Recesiva, deNovo), Uso de pedigrees.

Prediccidn del efecto patolégico de las variantes Prediccion de Efecto de los SAS SIFT, Polyphen. Uso
de estructura para la prediccion. Prediccién zonas no codificantes. Uso de bases de datos proteina y
familia especificas.

Farmacogenomica: Concepto de farmacogenomica. Interaccién proteina-droga y efecto de las variantes.
Casos de aplicacién. PharmKB. Recomendaciones de la FDA.

Trabajos Practicos (Tardes 1-7, dia 8 completo)

)
2)
3)
4)

5)

6)

Bases de datos Biologicas(Ensemble, dbSNP, RefSeq) y Bases de datos de relevancia clinica (ClinVar,
OMIM, HGMD, PharmKB).

Introduccion a Linux. Ejecucion de programas en linea de comando. Desarrollo de scripts basicos,
Mapeo, Alineamento y llamado de Variantes, Uso de Genome Browsers, visualizacion de lecturas,
variantes, analisis de calidad de la variante (Strand Bias, Covertura, Het/Hom). Del BAM al VCF
Anotacion del archivo de llamado de variantes (VCEF). Anotarcion estructural y funcional
(Ensemble/RefSeq), cruce con bases de datos de variantes (dbSNP), cruce con base de datos de
relevancia clinica.

Analisis de variantes 1. Aplicacion de filtros por impacto biologico, frecuencia poblacional,
significancia clinica, modelo genetico de enfermedad. Cruce con listas de genes candidatos. Analisis de
los resultados.

Analisis de Casos realues de estudio.

Seminario conjunto de trabajo (dias 9 y 10).

El seminario de trabajo consistird en la discusion, confeccién de historias clinicas, andlisis preliminar de
factibilidad, y organizaci6n logistica de casos traidos por los profesionales que asistan al curso, para su eventual
inclusién cémo casos testigo en la 2da escuela en Gendmica Clinica a realizarse en 2017,

Clase de Repaso (Dia 10)

Examen Final: el examen final sera realizado en modalidad on-line 15 dias posterior a la finalizacién del curso

Bibliografia:

1.

2.

3.

Translational Bioinformatics, PLOS Computational Biology, December 2012 | Volume 8 | Issue
12 | 1002796

Bioinformatics: Sequence and Genome Analysis, by David Mount (Author), Cold Spring
Harbor Laboratory Press. 2013

Essentials of Genomic and Personalized Medicine, by Geoffrey S. Ginsburg (Editor),
Huntington F Willard PhD (Editor). Academic Press; 1 edition (October 8, 2009)

Cingolani et. al. A program for annotating and predicting the effects of single nucleotide
polymorphisms, SnpEff: SNPs in the genome of Drosophila melanogaster strain wl1118; iso-2;
iso-3. Fly 6:2, 1-13; April/May/June 2012; A®© 2012 Landes Bioscience

Fernald and Altman, Bioinformatics challenges for personalized medicine, Bioinformatics Vol.
27 no. 13 2011, pages 1741-1748 doi:10.1093/biocinformatics/btr295

Jason R. Miller, Assembly algorithms for next-generation .sequencing data, Genomics 95
(2010) 315-327
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7. Rasmus Nielsen et al. Genotype and SNP calling from next-generation sequencing data, Nat

Rev Genet. 2011 June ; 12(6): 443-451. doi:10.1038/nrg2986
8. Jeanette J. McCarthy et. al. Genomic Medicine: A Decade of Successes, Challenges,and

Opportunities, ScienceTranslationalMedicine 12 June 2013 Vol & Issue 189 189sr4
9. Euan AAshley Clinical assessment incorporating a personal genome, www.thelancet.com Vol
375 May 1, 2010
10. Matthew N. Bainbridge et al. Whole-Genome Sequencing for Optimized Patient Management,
Sci Trans! Med 3, 87re3 (2011); DOL. 10.1126/scitransimed.3002243
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Universidnd de Bucnos Aires
Facultad de Ciencias Exactas y Naturales

Referencia Expte. N° 506.470/16

VST Buenos Aires, 19 SEP 2016

la nota presentada por el Dr. Martin Monle, Secrelario Académice del Departamento de Quimica Biolégica, mediante la

cual eleva la informacion del curso de posgrado Escuela de gendmica clinica. De los datos de NGS al diagnéstico, que sera
dictado del 17 al 29 de octubre de 2015 por el Dr. Marcelo Marti con la colaboracion del Dr. Adri4n Turjanski,

CONSIDERANDO:
Que en nueslra facullad funciona la unidad Celfi-Datos del Centro Latinoamericano de Formacién Interdisciplinaria,
dependiente del Ministerio de Ciencia, Tecnologia e Innovacién Productiva de la Nacion,

Que el curso de referencia es parte de una actividad coorganizada por la unidad Celfi-Oatos y financiado Centro
Latinoamericano de Formacion Interdisciplinaria,

lo actuado por la Comisién de Posgrado,
lo actuado por [a Comisién de Presupuesto y Administracion,
lo actuado por este cuerpo en Sesion Ordinaria realizada en el dia de la fecha,
en uso de las alribuciones que le confiere el Articulo N° 113° del Eslaluto Universitario,
EL CONSEJO DIRECTIVO DE LA FACULTAD
DE CIENCIAS EXACTAS Y NATURALES
RESUELVE:

Articulo 1°: Autorizar el diclado del curso de posgrado Escuela de genémica clinica, De los datos de NGS al diagnostico de 90
hs. de duracion,

Articulo 2°: Aprobar el programa del curso de pasgrado Escuela de genémica clinica. De los datos de NGS af diagndstico,
obrante a fs 2 a 4 del expediente de la referencia.

Articulo 3°: Aprobar un arancel de 2000 médulos eximiendo del mismo a los parlicipantes becados por el Centro Latinoamericano
de Formacion Interdisciplinaria, Oispener que los fondos recaudados ingresen en la cuenta presupuestaria habilitada para tal fin, y
sean utilizades de acuerdo a la Resolucian 072/03.

Articulo 4°: Comuniquese a la Direccion del Departamento de Quimica Biolgica y a la Biblioleca de la FCEN (con fotocopia del
programa incluida.

Articulo 5° Comuniquese a la Direccion de Alumnos, a la Direccion de Presupueslo y Contabilidad, a la Cireccion de Movimienlo de
Fondos y a la Secretaria de Postgrado (sin fotocapia del programa). Cumglido archivese.
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