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Formacion Continuada del Instituto Ramoén y Cajal de Investigacion Sanitaria-IRYCIS

Analisis Bioinformatico de datos gendmicos aplicado al diagnéstico
genético e investigacion traslacional. Ed. 08

OBJETIVO: El curso esta dirigido a profesionales de la Biomedicina que demandan conocimiento en el uso
aplicado de la bioinformatica para el analisis de datos generados por secuenciacion masiva y mapeo optico
genomico en el entorno clinico y la investigacién traslacional. Estd especialmente disefiado para dar una
formacion practica en: 1) el manejo de herramientas bioinformaticas para el disefio in silico de paneles de
genes, 2) pipelines bioinformaticos necesarios para la correcta generacién y andlisis de los datos gendmicos
(paneles de genes, exoma clinico, WES, secuenciacion long-read, mapeo 6ptico gendomico), transcriptdmicos
(RNAseq, smallRNAseq) y metagendmica y 3) el uso de software especifico para el analisis e interpretacion
de los resultados obtenidos: priorizacion e imputacién de variantes asociadas a patologia, obtencién de
perfiles de expresion de mRNA y microRNAs, analisis de datos de secuenciacion long-read, analisis de datos
de mapeo Optico del genoma y andlisis de datos de metagendmica.

Lugar: Online
Fechay horario: 17, 18, 19, 20, 24, 25 y 26 de noviembre de 2025. 15:30 a 19:30 horas (28 horas lectivas)

Numero maximo de alumnos por orden de inscripcion: 50

| Horario | Conmtenido__________________| Profesorado |

17/11/2025 Bloque I: NGS aplicada al analisis de DNA

15:30 2 19:30  Este médulo tiene como objetivo introducir los conceptos sobre las técnicas  Miguel Angel Moreno
de secuenciaciéon masiva aplicada a estudios de DNA y explicar las fases del
analisis bioinformatico para generar un estudio completo de cada muestra. Matias Morin
Se abordaran cuestiones referentes al control de calidad de datos y su
implicacion en el diagnéstico.
Parte A: Introduccion a la NGS y diseno de paneles
-Next Generation Sequencing (NGS): Conceptos generales y tecnologias
empleadas.
-Disefio in silico de paneles de genes mediante captura (SureDesign) o
mediante secuenciacion de amplicones (lllumina) de las regiones diana.

18/11/2025 Bloque I: NGS aplicada al analisis de DNA

15:30 2 19:30 Parte B: Diseio de pipelines de analisis y generacion de los archivos Val Fernandez
VCF
-Disefo de pipelines de analisis bionformatico en el entorno Galaxy. Matias Morin

-Andlisis primario de datos genémicos de NGS: control de calidad de los
archivos FastQ.

-Mapeo de las reads mediante el uso de ensambladores y alineadores.
-Obtencion del archivo de variantes VCF mediante el uso de GATK y

Samtools.
19/11/2025 Bloque I: NGS aplicada al analisis de DNA
15:30 2 19:30 Parte C: Analisis de casos practicos Matias Morin

-Anotacion, filtrado y priorizaciéon de variantes en los VCFs (Variant Studio;

Annovar) generados mediante distintas aproximaciones NGS (WES, exoma  Miguel Angel Moreno
clinico y paneles customizados).

-Interpretacion funcional de las variantes seleccionadas en el contexto

clinico.
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| Horario | Conmtenido | Profesorado |

20/11/2025 Bloque II: Secuenciaciéon Long-Read (SLR) y Mapeo Optico Genémico

15:30 2 19:30 (MOG) Belen de la Morena
-Este mddulo tiene como objetivo introducir a los participantes en las
técnicas de NGS de tercera generacion por nanoporos (SLR) y del mapeo Ana Maria Gémez
optico de genoma (MOG) para comprender su funcionamiento, sus
aplicaciones y las caracteristicas diferenciales. En este médulo trabajaremos
en:
-Exploracion de distintas pipelines de analisis a través de plataformas
interactivas para SLR
-Resolucion de casos practicos aplicando la tecnologia SLR y MOG
-Interpretacion funcional de los resultados obtenidos en el contexto clinico.

24/11/2025 Bloque lll: NGS aplicada al analisis del RNA

15:30 2 19:30 Este modulo tiene como objetivo introducir los conceptos sobre las técnicas Paco Garcia
de secuenciacion masiva aplicada a estudios de expresion de mRNA
(RNAseq) y microRNAs (smallRNAseq), el disefio de pipelines especificos Natalia Sannikova
para el analisis cuantitativo de expresion de los distintos transcritos y
microRNAs y la anotacion funcional.
Parte A: Analisis de RNAseq
-Uso de pipelines especificos para el analisis de datos transcriptomicos
(RNAseq) en entorno Galaxy.
-Normalizacién y cuantificacion de los datasets de expresion (RNAseq),
analisis de la expresion diferencial (Babelomics) y uso de herramientas para
caracterizacion funcional (String, Panther).
-Realizacién de ejercicios practicos.

25/11/2025 Bloque lll: NGS aplicada al analisis del RNA

15:30 a 19:30 Parte B: Analisis de smallRNAseq Paco Garcia
-Uso de pipelines especificos para el analisis de datos transcriptdmicos
(smallRNAseq) en entorno Galaxy. Matias Morin

-Normalizacion y cuantificacion de datasets de expresion (smallRNAseq),
analisis de expresion diferencial (Babelomics) y caracterizacion funcional
(Diana Tools).
-Realizacion de ejercicios practicos
26/11/2025 Bloque IV: NGS y Metagenémica

15:30 a 19:30 Este mdédulo tiene como objetivo introducir los conceptos sobre el uso de la Val Fernandez
NGS para el estudio de la microbiota de pacientes (Metagenémica) que
permite estudiar los genomas de comunidades enteras de microorganismos
sin la necesidad de aislarlos previamente. La metagendmica permite obtener
asi informacién no soélo de la estructura de la comunidad (riqueza de
especies, diversidad y distribucién) sino también de la funcion potencial de la
comunidad.
-Disefio de pipelines especificos para analisis de Metagendmica (16S RNA)
mediante el agrupamiento de reads, la asignacion taxondmica y el analisis de
las unidades taxonémicas operativas (OTUSs).
-Disefio de pipelines especificos para analisis de Metagendémica (Whole
Genome Sequence) mediante el ensamblaje, prediccion de ORFs vy
anotacion funcional.
-Analisis de casos practicos: analisis de la microbiota en pacientes a partir de
datos de NGS.
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COORDINACION:

Miguel Angel Moreno y Matias Morin (Servicio de Genética-CIBERER-IRYCIS)
Val Fernandez (UCA-Bioinformatica-IRYCIS)

ORGANIZA: Instituto Ramén y Cajal de Investigaciéon Sanitaria-IRYCIS-FIBioHRC (Comision de Formacion Continuada
del IRYCIS). Solicitada acreditacion de los cursos a la Comision de Formacién Continuada de la CAM-SNS.

INSCRIPCIONES: Inscripcién gratuita para profesionales de IRYCIS, Hospital Universitario Ramén y Cajal y Area 4 de
Atencion Primaria. 150€ en concepto de matricula para los alumnos ajenos al IRYCIS.

Forma de Pago: Transferencia bancaria (una vez admitido en el curso)

Beneficiario: Fundacion para la Investigacion Biomédica del H.U. Ramén y Cajal - FIBioHRC
La Caixa: ES90 2100 5731 7502 0014 2354

Concepto: Curso Analisis Bioinformatico

Ordenante: Nombre del asistente




