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Visualizador genémico (Genome browser)

Un visualizador gendmico, es una interfaz grafica que muestra datos genémicos
como por ejemplo los genes o la secuencia de un cromosoma.

Permite a los investigadores visualizar genomas enteros de distintas especies con
informacién como, proteinas, expresion, regulacion, variacion...



Regiones gendmicas

e Elgenoma es una secuencia de pares de bases, {ACGT}(3,095,693,981)
e Estadivididoencromosomas.
e Encadacromosoma encontramos distintos elementos:

o Genes
o Transcritos
o  Exones

o Variantes
e Estoselementos sonregiones del genoma.
e Portanto cualquier elemento tiene una region gendmica o localizacion.



. Regiones gendmicas en un visualizador

La informacion se muestra usando un eje de coordenadas gendmicas, también
llamada region o localizacion.

Una regioén se representa de la siguiente manera:

chromosome:start-end

13:32315474-32400266

El primer elemento, en verde representa el cromosoma, y los dos siguientes numeros,
representa el indice del nucledtido de inicio y de fin respectivamente.



Representacion de regiones

e Losvisualizadores muestran la informacion de una region dada.

Secuenci
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Variantes

Una regidn puede representar un gen, una variante, un nucleétido o ...

o Lalocalizacién de un gen es la regién que abarca un gen.

En una region pueden haber varios genes, varias variantes o ...




. Origen de los datos gendmicos

e Datos curados, que sirven como referencia.
o Los datos provienen de experimentos de caracter publico
o  Seensamblan a partir de la secuenciacion de ADN de donantes
o  Norepresentan con precision el conjunto de genes de una sola persona.
o  Enlugar de unareferencia proporciona un mosaico haploide de diferentes secuencias de ADN de
cada donante.

e Datos experimentales.

o  Secuenciacién personalizada, por ejemplo el genoma de un paciente.
o VCF, BAM



Buscadores y Visualizadores gendmicos

e Ensembl
o http://www.ensembl.org/

e USCS genome browser
o https://genome.ucsc.edu/cgi-bin/hgTracks

e |CGC Data Portal

o  https://dcc.icgc.org/

e Genome Maps
o http://www.genomemaps.org

o IGV

o https://www.broadinstitute.org/software/igv/



https://dcc.icgc.org/
https://dcc.icgc.org/

Ejercicios

e Buscar lasiguiente gen en diferentes visualizadores:
o BRCA2,BRCAL...

e Buscar el siguiente SNP:
o rs206077,rs8176225

e Dadalasiguiente posicion identificar el contexto:

o 13:32342160-32342160, 17:43069579-43069579, ...



