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Otros datos integrativos

Para entender los 
genomas se necesita 
información de:

• Vías metabólicas
• Vías regulatorias
• Filogenia



Estudio genético: Alzheimer

¿Cuál es el riesgo de enfermar en caso 
de encontrar alguna mutación genética 
específica?

Información en
1 x 109 b
de secuencia de ADN



Secuenciar a una persona

Secuencia de ADN
Regulación 
epigenética

Expresión génica



¿Qué puede hacer la medicina?

Análisis de redes moleculares
usando herramientas bioinformáticas



La clave: la colaboración

Entre los tres navegadores de genoma principales:

• Ensembl, UCSC y NCBI
• Ensembl Genome Browser 

http://www.ensembl.org/
• NCBI Map Viewer 

http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/
• UCSC Genome Browser 

http://genome.ucsc.edu/

http://www.ensembl.org/
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/mapview/
http://genome.ucsc.edu/


Navegadores de genoma

• Navegar genes en su contexto genómico
• Ver características dentro y alrededor de un gen 

específico
• Investigar la organización del genoma y explorar 

grandes regiones de cromosomas
• Buscar y obtener información a escala de gen y de 

genoma
• Comparar genomas



Alzheimer desde la genética

http://ghr.nlm.nih.gov/gene/APOE

El gen APOE, en el cromosoma 
19, consiste de:

• Cuatro exones
• Tres intrones
• 3597 pares de bases

Entre sus funciones, da 
instrucciones para producir la 
proteína apolipoproteína E.

http://ghr.nlm.nih.gov/gene/APOE


Lo conocido de APOE en 2015

El gen APOE es polimórfico, con tres mayores alelos:

• APOE E2 (7%) - enlaza pobremente receptores de 
superficie. Se asocia con riesgo para 
arteriosclerosis.

• APOE E3 (79%) - el «neutral»
• APOE E4 (14%) - asociado a altos niveles de 

vitamina D, Alzheimer, apnea del sueño, resultado 
desfavorable tras una lesión cerebral traumática, 
acortamiento acelerado de telómeros y 
enfermedad cerebrovascular isquémica.



UCSC Genome browser

http://genome.ucsc.edu/

http://genome.ucsc.edu/


Gene Sorter, APOE



UCSC



UCSC



Regulación epigenética del gen



Gene Sorter, APOE



UCSC



Variaciones comunes del gen:



Alzheimer en 2023

¿Riesgo?

Hoy~15 años atrás Futuro

Modificación de 
factores de riesgo 

ambientales

Determinación de 
riesgo genético

Modificación de 
factores de riesgo 

genéticos

Restablecimiento de 
proteínas afectadas, 

vías metabólicas, 
etc.



Información altamente cambiante

Gen ATG -
dicta el 
aminoácido 
metionina - su 
falla puede 
desembocar en 
aterosclerosis.1

20 genes 
vinculados a 
la autofagia 
(AuTophaGy 

related)2

33 genes 
relacionados a la 

autofagia y la 
construcción de 

vesículas 
autofagosomas y 
de focalización 

citoplasma a 
vacuola (Cvt).3

Diciembre 2013
2010 Marzo de 2017

1. http://circres.ahajournals.org/content/104/3/304.full
2. http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC3442874/
3. http://www.genenames.org/cgi-bin/genefamilies/set/1022
4. https://www.nia.nih.gov/news/study-reveals-how-apoe4-gene-may-increase-risk-dementia
5. https://content.iospress.com/articles/journal-of-alzheimers-disease/jad221167
6. https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/37125551/

Abril de 2021

62 genes ligados a 
autofagia, 

construcción de 
vesículas 

autofagosomas, 
focalización 

citoplasma a vacuola 
(Cvt) y APOE4 se 

relaciona a 
incrementar riesgo de 

demencia por 
problemas en el 

metabolismo de la 
Colina y ciertos 

lípidos.4

Mayo de 2023

Metaanálisis de 
variaciones asociadas 

de APOE E4, Alzheimer 
y demencias en 
Latinoamérica.5

Protección asociada a 
la apolipoproteína E4 

contra infecciones 
entéricas pediátricas 

como ventaja de 
supervivencia en 

poblaciones 
preindustriales.6

http://circres.ahajournals.org/content/104/3/304.full
http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC3442874/
http://www.genenames.org/cgi-bin/genefamilies/set/1022
https://www.nia.nih.gov/news/study-reveals-how-apoe4-gene-may-increase-risk-dementia
https://content.iospress.com/articles/journal-of-alzheimers-disease/jad221167
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/37125551/


Aplicaciones de la bioinformática

• Análisis de secuencias
• Análisis de expresión de proteínas
• Anotación de genomas
• Análisis de mutaciones en el cáncer
• Biología evolutiva computacional
• Genómica comparativa
• Acoplamiento proteína-proteína
• Predicción de la estructura de las proteínas
• Análisis de expresión génica y de la regulación
• Modelado de sistemas biológicos
• Medición de la biodiversidad



Más información

• Swan, Melanie. (2009). Next-generation Personal Genomic Studies: Extending

Social Intelligence Genomics to Cognitive Performance Genomics in Quantified

Creativity and Thinking Fast and Slow hacer más efectivas las presentaciones 

científicas. http://www.diygenomics.org/files/AAAI_2013_SWAN.pdf
• Prada, Diddier, MD. (2015). Bioinformática. Laboratorio de Epigenética 

ambiental, Escuela de Salud Pública, Harvard. 
http://www.hsph.harvard.edu/biostatistics/bioinformatics-computational-
biology/

• Jacob, Joachim (2011). Basic bioinformatics concepts, databases and tools. 
Module 5. Genome browsers and interpretation of gene lists. 
http://www.slideshare.net/joachimjacob/mod5-intro-
h12011genomebrowsers?qid=ca415995-3fd3-475b-b929-
a7c101253e14&v=default&b=&from_search=4

• Epigenie. Histone H3K27. http://epigenie.com/key-epigenetic-players/histone-
proteins-and-modifications/histone-h3k27/

http://www.diygenomics.org/files/AAAI_2013_SWAN.pdf
http://www.hsph.harvard.edu/biostatistics/bioinformatics-computational-biology/
http://www.hsph.harvard.edu/biostatistics/bioinformatics-computational-biology/
http://www.slideshare.net/joachimjacob/mod5-intro-h12011genomebrowsers?qid=ca415995-3fd3-475b-b929-a7c101253e14&v=default&b=&from_search=4
http://www.slideshare.net/joachimjacob/mod5-intro-h12011genomebrowsers?qid=ca415995-3fd3-475b-b929-a7c101253e14&v=default&b=&from_search=4
http://www.slideshare.net/joachimjacob/mod5-intro-h12011genomebrowsers?qid=ca415995-3fd3-475b-b929-a7c101253e14&v=default&b=&from_search=4
http://epigenie.com/key-epigenetic-players/histone-proteins-and-modifications/histone-h3k27/
http://epigenie.com/key-epigenetic-players/histone-proteins-and-modifications/histone-h3k27/
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