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Información biológica

ADN ARN proteína

Genoma   Transcriptoma   Proteoma 



  

Variaciones genómicas



  

Cariotipo



  

Tipos de variaciones 
genómicas

 Variación del número de copias (CNV)
 Duplicidad – Amplificación 
 Deleción 

 Polimorfimos
 Polimorfismo de un solo nucleótido (SNPs)



  

Análisis de segmentación



  

Combinando datos de
 varias muestras



  

Búsqueda de regiones comunes



  

Single nucleotide 
polymorphisms (SNP)



  

Estudios de asociación de SNPs 
SNP1 SNP2

array1 A/A A/B
array2 A/B A/A
array3 A/B A/B
array4 A/A A/B
array5 A/B A/B control
array6 A/B A/A control
array7 B/B A/B control
array8 A/A A/B control
array9 B/B A/B control
array10 B/B A/A control
array11 B/B A/B control
array12 B/B A/B control

individuo Enfermedad
caso
caso
caso
caso

6⋅8
2⋅4

>1 Alelo A
 asociado a caso 84 control

26caso

BA



  

Estratificación

12 control

12caso

BA 2⋅1
2⋅1

=1

72 control

14caso

BA

Población 1

Población 2

4⋅7
2⋅1

>> 1



  

Estratificación de la población

Valentina Moskvina et al.  
Human Heredity Vol. 70, No. 2, 2010



  

Recursos – Bases de datos

 Búsqueda, anotación e inclusión de SNPs



Recursos- Variaciones individuales



Recursos- Mapas de haplotipos



  

Estudios de expresión 
génica



  

Comparación de clases



  

Descubrimiento de clases



  

Clustering



  

Predicción de clases



  

Preprocesamiento
- Clustering
   diferencial
- Expresión 

- Predictores

Análisis
Funcional

Análisis de datos de 
expresión



  

Preprocesamiento
- Clustering
   diferencial

- Expresión 

- Predictores

Análisis
Funcional

Análisis de datos de 
expresión

 Bases de datos
Gene Ontology

Biological Process 
Molecular Function 
Cellular Component

Regulatory 
elements
miRNA, CisRed

         Transcription Factor          
  Binding Sites

KEGG 
pathways biológicos



  

Babelomics



  

Ejemplo de análisis 
con Babelomics

Descripción de los datos 
- 24 muestras correspondientes a 12 
  individuos entrenados y 12 sedentarios
- Arrays Affymetrix,  22.000 genes 

    
¿Qué queremos hacer?
    - Análisis de expresión diferencial



  

Ejemplo de análisis 
con Babelomics

Formato de los datos 



  

Recursos – Bases de datos



  

Algunas ideas clave

Diferentes niveles de información biológica,    
distintas situaciones de interés:

1. Variaciones genómicas: CNV, SNP's

2. Expresión génica

3. Interacciones entre proteínas
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