
TEMA 2: GESTIÓN DE DATOS DE ORIGEN BIOLÓGICO

Bioinformática y análisis de datos ómicos

Ignacio Varela Egocheaga
DEPARTAMENTO DE BIOLOGÍA MOLECULAR

Este material se publica bajo la siguiente licencia:

Creative Commons BY-NC-SA 4.0

http://creativecommons.org/licenses/by-nc-sa/4.0/deed.es_ES


  

Tema 2: Gestión de datos de origen biológico

Tema 2

2.1 Conceptos básicos de biología molecular.

2.2 Formatos comunes de archivos de información biológica

2.3 Bases de datos de información biomédica.

2.4 Acceso a las bases de datos.



  

Tema 2: Gestión de datos de origen biológico

Tema  2

2.1 Conceptos básicos de biología molecular.

2.2 Formatos comunes de archivos de información biológica

2.3 Bases de datos de información biomédica.

2.4 Acceso a las bases de datos.



  

Tema 2

http://www.ensembl.org/Homo_sapiens/Location/Genome

DNA/RNA en las células humanas

El genoma humano está compuesto por 3.2 Gb divididas en 23-24 moléculas distintas 
(contenidas en CROMOSOMAS) y de las cuales tenemos 2 copias (DIPLOIDE).

La secuencia de cada individuo está compuesto por una mezcla de la secuencia 
materna y paterna y es única. De media cada individuo contiene alrededor de 3 
millones de cambios frente a otro individuo.

Los cambios/mutaciones pueden ser heredados (GERMINALES) o producidos durante 
el desarrollo del individuo (SOMÁTICOS). De cada región del genoma tenemos 2 
copias o ALELOS. Así un individuo para un determinado LOCUS puede ser 
HOMOCIGOTO (2 alelos iguales) o HETEROCIGOTO (2 alelos distintos).
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Dogma central de la biología

Chan C et al. Genome Biol. 19:228
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DNA/RNA en las células humanas

Mayoría de DNA no codificante

Los GENES son las regiones del DNA que producen RNA

The Cell, A molecular approach. e5. Sinauer 2009



  

Tema 2

Desarrollo de los distintos linajes celulares

http://www.ebi.ac.uk/biomodels/ModelMonth/2010-06/fig1.png

http://dev.biologists.org/content/
136/5/701
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Importancia de la regulación

https://www.pinterest.es/pin/344103227749655379/

La combinación e intensidad de expresión de los genes de una célula determina 
fundamentalmente sus funciones. Estas células tienen el mismo GENOMA pero distinto 
TRANSCRIPTOMA
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Niveles de regulación

Reinke V et al. Worm Book (2013)

Chiara DL et al. Cells 10:1074 

Wang Y-C et al. Cell Research 24:143
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Archivos de secuencia

FASTA ( archivo codificación universal de texto. EXT: .fasta, .fa, .txt)

>Sequence 1
ACCCAGGCACAGGCATTAGTGCCCGTTGGAGAAAACAGGGGAATCCCGAAGAAATGGTGG
………………….
….
> Sequence 2
……………………
………………………..

Nombre de la secuencia

Secuencia <120 caracteres. Muy común 60.
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Archivos de secuencia

MAF (Multiple alignment file) ( archivo codificación universal de texto. EXT: .maf, .txt)

Encabezamiento Bloque de alineamiento (a)

Version. Obligatorio
Scoring. Opcional
Program. Opcional

score. Opcional
pass. Opcional

Secuencias alineadas (s)

Src. 
Start. 
Size.
Strand
Src size
TextParámetros. Opcional
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Archivos de modelos de genes

GTF/GFF ( archivo codificación universal de texto. EXT: .gtf, .gff, .txt)
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Archivos de regiones

BED ( archivo codificación universal de texto. EXT: .bed, .txt)

Separado por tabulaciones

Variantes del BED: , bigBed (binario, .bb), BedGraph (Texto, .bedgraph), WIG (Texto, .wig) o 
BIGWIG (binario,.bw)
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National Center for Biotechnology Information 
(NCBI)

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/

Secuencias de genomas y genes.
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Ensembl
https://www.ensembl.org/index.html

Secuencias de genomas y genes.
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UCSC
https://genome.ucsc.edu/index.html

Muchísima información centralizada sobretodo de genomas humano y ratón.
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ClinVar
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/clinvar/intro/

Mutaciones asociadas a enfermedades.
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COSMIC
https://cancer.sanger.ac.uk/cosmic

Mutaciones en cáncer.
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OMIM
https://www.omim.org/

Mutaciones asociadas a enfermedades mendelianas.
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GEO
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/geo/

Base de datos transcriptómicos
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GTEX
https://gtexportal.org/home/

Expresión y regulación específica de tejido
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Utilidades de descarga
https://genome.ucsc.edu/cgi-bin/hgTables
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Acceso directo a la base de datos

La mayoría de portales tienen las bases de datos accesibles vía FTP o MySQL
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Aplicaciones intermediarias
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