MARINE SCIENGE TECHNOLOGY AND MANAGEMENT

CAMPUS DO MAR DOXMAR

CFT 2: TECNOLOGIAS OMICAS: “Asignacién de Variantes usando Datos de
Secuenciacion Masiva (Variant Calling Using NGS Data)”

Fecha: 3-4/12/2015
Horario: 10:00-13:00 / 14:30-16:30

Metodologia didactica: curso tedrico-practico con ejercicios presenciales y no
presenciales

Coordinador: David Posada, Universidade de Vigo (dposada@uvigo.es)

Profesor: Fernando Cruz (Centro Nacional de Analisis Gendmico, Espafia)

DESCRIPCION

Este curso pretende aportar una vision global de los datos de secuenciacién masiva actuales,
centrandose fundamentalmente en aquellos producidos por la tecnologia de lllumina y sus
principales aplicaciones en la investigacion Gendmica. Ademas proporciona una formacion basica
en el uso de técnicas bioinformaticas para la gestidon, manipulacién y andlisis de datos masivos
mediante herramientas bioinformaticas de uso corriente y lenguajes de programacion de alto
nivel. Finalmente se ahondard en los protocolos asignacion de variantes y algunos de los analisis
de datos de SNPs llevados a cabo en gendmica poblacional.

Contenidos
1. Tipos de Variacion Gendmica. (SNPs, Indels, Inversiones and CNVs)
2. Datos de Secuenciacidon Masiva (NGS). Ventajas y Limitaciones
3. Formatos de archivo para datos NGS y Variant Calling
4. Herramientas Bioinformaticas (FastX-Toolkit, BWA, GATK, VCFTools...)
5. Asignacion de Variantes basada en Mapeo
6. Asignacion de Variantes basada en Ensamblado

Programa docente

Este curso se centrara principalmente en las herramientas necesarias para el analisis de datos de
secuenciacion masiva y su aplicacion a la deteccién de variantes gendmicas (haciendo hincapié en
los polimorfismos de una sola base o SNPs ). Se organizard en dos clases presenciale s de 5 horas
cada una y 15 horas de trabajo del alumno. Las clases presenciales incluiran pequefos ejercicios
practicos con la intencién de asentar los conceptos tedricos expuestos y orientar al alumno cara al
trabajo no presencial. La estructura del curso serd la siguiente:
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Parte | (no presencial): 23-27/11/2015
- 5 horas de ejercicios no presenciales(Instalacién de una maquina Virtual con Sistema
Operativo Unix. Conocimientos basicos de Unix y Programacion en Perl)

Parte Il (presencial): 3-4/12/2015
- 10 horas presenciales consistentes en teoria (6h) y ejercicios practicos (4h), distribuidas en
dos sesiones de 5 horas.

Parte lll (no presencial): 9-18/12/2015
- 10 horas no presenciales de andlisis de datos genémicos (fundamentalmente con SNPs).

Metodologia docente

Este curso pretende dotar al estudiante de una base tedrica imprescindible para comenzar a
analizar datos de secuenciacidon masiva y de habilidades bioinformaticas que se irdn consolidando
mientras aprenden protocolos de asignacion de variantes(variant calling). Ademas de las clases en
el presenciales, los alumnos tendran que completar algunos trabajos practicos y cuestiones
relativas a la interpretacion de los datos por cuenta propia . Se proporcionara una guia especifica
para todos los temas a tratar y se garantiza la tutoria a lo largo de todo el curso.

Aula y medios disponibles

Las clases presenciales se impartiran en un aula que permita conexién a internet para poder
acceder a la plataforma online que contendra los protocolos, tutoriales y ejercicios practicos del
curso. Dicha plataforma sera wuna pdgina wiki alojada dentro del sitio web
http://denovo.cnag.cat/teachingo una materia moodle del Campus do Mar. Los alumnos deberan
usar su ordenador portatil en el que instalardn, con anterioridad a las clases presenciales, una
maquina virtual con sistema operativo Unix junto con los programas necesarios para las practicas
y los protocolos bioinformaticos de variant calling.

Sistema de Evaluacion

Se evaluardn los siguientes aspectos:
- Asistencia y participacion: 20%
- Ejercicios presenciales: 30%
- Ejercicios no presenciales: 50%

Profesores del curso

Dr. Fernando Cruz: trabaja como Bioinformatico post-doctoral en el Centro Nacional de Analisis
Gendmico (CNAG, Barcelona) dentro del grupo de “Genome Assembly and Annotation” dirigido
por Tyler Alioto. Tras realizar varios trabajos de genética de poblaciones y molecular, obtuvo su
doctorado en la Universidade de Vigo en 2005.A continuacidn, se trasladé al Smurfit Institute of
Genetics del Trinity College Dublin (Irlanda) donde realizé un estudio de Gendmica comparada en
el que empled herramientas bioinformaticas. Posteriormente, trabajé durante un afio en la
Universidad de Uppsala (Suecia) y dos afios y medio en el Laboratorio de Bioinformatica Evolutiva
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de la Universidad de Lausana (Suiza). En 2011, es contratado como investigador post-doctoral en
la Estacion Bioldgica de Dofiana (EBD-CSIC, Sevilla) a través del proyecto Europeo EcoGenes EU
FP7. En dicho centro se integra en el proyecto del Genoma del Lince Ibérico donde, empleando
datos de re-secuenciacion de 11 linces, se encargd de identificar SNPs, realizar andlisis de
Gendmica Poblacional y reconstruir la historia Demografica de este félido.

Su experiencia docente incluye: Co-organizador y monitor de practicas del Curso “Introduction to
the Analysis of Next Generation Sequencing Data” coordinado por Matthew T. Webster, Uppsala
University (19h) - 5-8 Marzo, 2013, EBD-CSIC, Sevilla; Profesor de apoyo en el segundo afo del
curso “Introduction to Bioinformatics” del Master Program of the Biological School (12h) -
University of Lausanne, 2009; Profesordel curso “Problem Based Learning” del Master Program of
the Biological School (42h)- University of Lausanne, 2008; Profesor de practicas deGenética
General (25h) y Técnicas en Genética (45h)- Universidade de Vigo, 2003-2005.
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