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Objetivo

e Conocer los conceptos de la
bioinformatica y su relevancia para la
practica de la medicina.



Una frontera digital de la ciencia

e Campo interdisciplinario
e Medicina

Desarrolla métodos

Aplica software

Estadistica e ingenieria

Genética, gendmica



é¢Evolucion en la medicina?

)

Revolucion de la >

biologia molecular
Revolucion de 2 [
secuencia gendmica

Revolucion del >
analisis

Revolucion del
tratamiento

Hace 10 anos Hoy Futuro



Proposito

0\
Técnicas informaticas
Conceptosy
aplicaciones e Matematicas
bioldgicas en e Estadistica
moléculas e Ciencias computacionales

e Bigdata
e Computo distribuido



Medicina genomica

e (Cual es el riesgo de enfermar si existe alguna mutacion
genética especifica?
e (Puede ayudar la medicina?

Otros genes

Gen (genotipo)

Enfermedad (fenotipo)

Ambiente




e Secuencia,gde ADN
e Codificante
e No codificante
e ~1Kbenungen
e ~1x10°enun

genoma

>hgl19 _knownGene_uc002pab.3 range=chr19:45409099--
5'pad=0  3'pad=0 strand=+
gtgagaagcgcagtcgggggcacggggatgagcetcaggggectctagaaa
gagctgggaccctgggaacccctggectccaggtagtctcaggagagceta

ctcggggtcgggctiggggagaggaggagegggggtgaggcaageageag
gggactggacctgggaagggctgggcagcagagacgacccgacccgetag

aaggtggggtggggagagcagctggactgggatgtaagecatageaggac
tccacgagttgtcactatcatttatcgagcacctactgggtgtccccagt

gtcctcagatctccataactggggagccaggggcagegacacggtagceta
gccgtcgattggagaactttaaaatgaggactgaattagctcataaatgg
aacacggcgcttaactgtgaggttggagcttagaatgtgaagggagaatg
aggaatgcgagactgggactgagatggaaccggeggtggggageagstag
ggggatggaatttgaaccccgggagaggaagatggaattttctatggagg
ccgacctggggatggggagataagagaagaccaggagggagttaaatagg
gaatgggttgggggcggcttggtaaatgtgctgggattaggctgttgeag
ataatgcaacaaggcttggaaggctaacctggggtgaggccgggttgggg

ccgggctgggggtgggaggagtcctcactggeggttgattgacagtttct
ccttccccaggtatgggggcggggcttgeteggttcccceegetectecc

repeatMasking=none

cctctcatectcacctcaacctectggecccattcaggeagaccctgggc
cccctcttctgaggcettetgtgetgettectggetctgaacagegatttg
acgctctctgggectcggtttcccccatecttgagataggagttagaagt
tgttttgttgtigttgtttgtigtigtigttttgtttttttgagatgaag
tctegetetgtegeccaggcetggagtgeagtggegggatceteggeteact



Codificante: secuencias que dictan proteinas.

e 5% del ADN en vertebrados.

e Se conoce el codigo y secuencias.

No codificante: secuencias reguladoras que

controlan cuando, cuanto y donde un gen se va a

transcribir.

e Se conoce el alfabeto base, pero el lenguaje es
en gran medida desconocido.



Los genes humanos

e 30,000 genes.
e Regiones del genoma que codifican proteinas
e se transcriben para generar ARN mensajeros
e proteinas en ribosomas
e 3000 nucledtidos o bases, media de gen
e 3,164.7 millones de bases en genoma
e todos los genes suponen el 2% del genoma



La transcripcion de un gen

e La expresion génica o transcripcion hace posible la
diferenciacion celular.
e Segun el tipo de célula se activa un subconjunto.
e En las regiones promotoras se controla el inicio de
la transcripcion, alli se une la polimerasa ARN para
iniciar la transcripcion
e |os enhancersy los silencers potencian o evitan el
reclutamiento de polimerasa ARN al promotor
de un gen, favoreciendo o bloqueando la
transcripcion génica.



Cantidad de informacion

e Informacion de la secuencia gendmica

e ARNmM (expresion especifica de tejido)
e Proteinas
e Secuencia y
e Fstructura  Replicacién AR”’_‘: {Siniigaé?su proteica)

y | NA —
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Regulacion del ADN

Cromosoma mitotico

Modificacion de histonas
Nucleosoma \

Focos TF
mitotica
mente

retenidos vé ~ \ }\ \ '\ _\'
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ARN Mensajero

e Secuencia de ARNm
e JiProcesamiento
alternativo?

>uc002pab.3 (APOE) length=1223
gggatccttgagtcctactcagecccageggaggtgaaggacgtecttccccaggagecg
actggccaatcacaggcaggaagatgaaggttctgtgggctgegttgetggtcacattec
tggcaggatgccaggccaaggtggagcaageggtggagacagagecggageccgagetge
gccagcagaccgagtggcagageggecagegetgggaactggeactgggtegcettttggg
attacctgcgctgggtgcagacactgtctgagcaggtgcaggaggagcetgctcagetecc
aggtcacccaggaactgagggcgctgatggacgagaccatgaaggagttgaaggectaca
aatcggaactggaggaacaactgaccccggtggeggaggagacgegggcacggcetgteca
aggagctgcaggeggegeaggeccggetgggegeggacatggaggacgtgtgeggeegec
tggtgcagtaccgecggegaggtgcaggecatgetcggecagagcaccgaggagetgeggg
tgcgectegecteccacctgegeaagetgegtaageggctectecgegatgecgatgacc
tgcagaagcgectggeagtgtaccaggeeggggeccgegagggegecgagegeggectea
gcgecatcecgegagegectggggeccctggtggaacagggeegegtgegggecgecactg
tgggctecctggeeggecagecgcetacaggagegggeccaggectggggegageggctgc
gcgegeggatggaggagatgggcagecggacccgegaccgectggacgaggtgaaggage
aggtggceggaggtgegegecaagetggaggageaggeccageagatacgectgeaggecg
aggccttccaggeecgectcaagagetggttcgageccctggtggaagacatgeagegec
agtgggccgggctggtggagaaggtgeaggetgeegtgggeaccagegecgeccctgtge
ccagcgacaatcactgaacgccgaagectgcagccatgegaccccacgcecaccccgtgec
tcetgectecgegeagectgeagegggagaccctgteeccgeeccagecgtectectggg
gtggaccctagtttaataaagattcaccaagtttcacgcaaaaaaaaaaaaaaaaaaaaa
daaaaadaalaaaaaaaaaaaaa



Tipos de procesamiento del ARNm

Omision/inclusion de exon

Sitios de empalme
3' alternativos

Sitios de empalme
5' alternativos

Exones mutuamente
exclusivos

D Exon constitutivo :] : Exon empalmado alternativamente




Secuencia de la proteina

PS Alfa beto de 20 >>uc002pab.3 (APOE) length=317

MKVLWAALLVTFLAGCQAKVEQAVETEPEPELRQQTEWQSGQRWEL

I et ra S ALGRFWDYLRWVQTLSEQVQEELLSSQVTQELRALMDETMKELKAYK
SELEEQLTPVAEETRARLSKELOQAAQARLGADMEDVCGRLVQYRGEV
[} V4 [
PY ~ d QAMLGQSTEELRVRLASHLRKLRKRLLRDADDLQKRLAVYQAGAREG
300 a m I n Oa C I O S AERGLSAIRERLGPLVEQGRVRAATVGSLAGQPLOQERAQAWGERLRA
4 RMEEMGSRTRDRLDEVKEQVAEVRAKLEEQAQQIRLQAEAFQARLKS
e n u n a p rOte I n a WFEPLVEDMQRQWAGLVEKVQAAVGTSAAPVPSDNH

promedio en

Segunda letra

N u c A [ ]
bacterias ™ o | e i | [ [
e ~200 mil bus [Lou [UCh | [Uas Sen S Ser)d
M cuy CCu CAaU Hiz | S&) 1]
secuencias de 1a |e]ve | ou|cee [ pro |cac | ™ |E5E | [c
cua CCA CAA | GIn |CGA a |3a
t ’ le cuG cCG CAG CGG G |lle
prO EIHBS tra AUU ACU any | asn |AGU | ser (U |tra
- dFA ARSIl
COHOCIdaS. AUG et |ACG asc | " |ace |9 |g
GUU Geu cAU | Asp |cou u
G| GUC | wa |GCC Ala | SAC GGC ﬂ.hr c
GUA GCA GAA | g |GGA A
GLMG GCG GAG GGG >







Informacion de todo el genoma

Genomas

Bacteria: 1.6 Mb
(1995)

Eucarionte: 13 Mb
(1997)

e Animal: 100 Mb

(1998)
Humano: 3 Gb
(2001)

:

g

g

Y

Costo de secuenciar (USD)
S

8

0

2014 2016 2016

2017

2018 2019 2020

M

&M

5M

aM

3M

2M

1™

SOPEPUaNIas SONPIAIPUL "WNN




Metodo de secuenciacion de
disparo a todo el genoma

" “;. "
AN Secuenciar cada fragmento
i i T con acercamiento de disparo

El:l:lm}il’li-'ﬂ'?l}:ﬁm}:l’lﬁﬂ\ G T TG PR THA THTHT
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Alnear secuencias contiguas

Secuencia generada terminada
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