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Nombre en inglés del curso
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Version

Modalidad

Semestre

Afo

Dias/Horario

Fecha inicio

Fecha de término
Lugar

Cupos minimos
Cupos maximo
Créditos

Tipo de curso
AVANZADO

Datos de contacto
Nombre

Teléfono

Email

Anexo

Horas cronoldgicas
Presenciales:
A distancia:

Programa de curso

:Programa de Genética Humana
Programa de Genética Humana
:Bioinformatica e investigacion reproducible para andlisis genémicos

:Bioinformatics and reproducible research for genomic analyses
:Espafiol

:CAIBERAG

V. 2

‘A distancia

1

2021

:Lun 15:00-18:00, Mie 15:00-18:00,
:05/04/2021

:10/05/2021

:Online

4

15

4

Ricardo Verdugo Salgado
+56229789527
raverdugo@uchile.cl
89527

0
33

Tipos de actividades(Horas directas estudiante)

Clases(horas)
Seminarios (horas):
Evaluaciones (horas)
taller/trabajo practico
Trabajo/proyecto
investigacion:
Créditos

0
0
0
33

6
4



PROFESOR ENCARGADO/A DEL CURSO (PEC)

Ricardo Verdugo

Docente Participantes Unidad Academica Funcion
Matthieu J. Miossec Otra Unidad (Invitado) Profesor Participante
Pablo Saenz Agudelo Otra Unidad (Invitado) Profesor Participante
Luis Eduardo Castafieda Sepulveda Programa de Genética Humana Profesor Participante

Fundamentos, Antecedentes que justifican la necesidad de dictar el curso

En Chile existen escasas oportunidades de formacion en genémica y bioinformatica a nivel de postgrado. Mediante
una colaboracion, ofreceremos un curso intensivo de bioinformatica, orientado a entregar las herramientas basicas
para andlisis de datos gendmicos en el contexto de genética, especialmente la genética de poblaciones. Este un
curso avanzado sobre el manejo de metodologias reproducibles de analisis bioinformatico de datos provenientes
de la gendmica y la transcriptémica.

Destinatarios
Estudiantes de postgrado en programas con un componente de investigacion en genética o genémica.

Requisitos

El curso asume que el estudiante ya maneja los comandos basicos de UNIX, maneja al menos un lenguaje de
programacion y tienen familiaridad con Python y o R. Los estudiantes que no deben demostrar esta formacion
mediante una carta de motivacion a ser enviada el profesor a cargo via email (raverdugo@uchile.cl), adjuntando
certificados o concentraciones de notas. Los estudiantes hayan tomado el curso "Topicos de Investigacion
Computacional en Genética y Gendémica" con el curso intensivos ofrecido por la profesora Alicia Mastretta (México)
de forma virtual en afios anteriores, cuenta con formacién previa necesaria para el curso. Aquellos estudiantes que
no cuenten con la formacién previa deberd estudiar de manera individual los temas béasicos (Unidades 1-5 en
https://github.com/u-genoma/BioinfinvRepro) antes de la fecha de de inicio del curso. Interesados deben escribir un
email al profesor a cargo de este curso a raverdugo@uchile.cl.

Resultado de aprendizaje
Curso avanzado sobre el manejo de metodologias reproducibles de analisis bioinformatico de datos provenientes
de la gendmica y la transcriptémica.

Objetivos generales:

1) Revisar a nivel teérico y practico los métodos bioinforméticos clasicos de andlisis secuencias genémicas

2) Capacitar en control de calidad, procesamiento, y andlisis estadistico datos transcriptémicos.

3) Brindar las herramientas computacionales de software libre, mejores practicas y metodologias de
reproducibilidad de la ciencia para efectuar, documentar y publicar proyectos bioinformaticos de andlisis
gendmicos.

Metodologias de ensefanza y aprendizaje Cantidad
Taller 33
Metodologias de evaluacion Cantidad Duracién horas Ponderacion

Infqrme, 'Frabz?u,o 0 proyecto 11 6 100.0 %
de investigacion
Sumg,(Para nota 100.0 %
presentacién examen)

Total % %

Requisitos de aprobacion y asistencia.

La asistencia es opcional no presencial. Todas las actividades se realizar4 de manera remota. Los estudiantes
podran seguir las clases online en youtube, ya sea de manera sincronica o no sincrénica. Todas las tareas son
obligatorias. Los puntajes se suman para todas las tareas de una misma unidad. El estudiante obtiene una nota por
unidad, las cuales se promedian al final del curso. Nota minima de aprobacién 4.0 (escala 1.0-7.0). No hay examen.



Unidades

Unidad: Introduccién a la gendmica y secuenciacion de siguiente generacion
Encargado: Ricardo Verdugo

Logros parciales de aprendizajes:

Se familiariza con NGS y con el tratamiento inicial de datos crudos.
Acciones Asociadas:

Tres clases tedrico-practicas, cada una asociada a un tutorial y tarea.
Contenidos:

Unidad: Andlisis de transcriptomas

Encargado: Ricardo Verdugo

Logros parciales de aprendizajes:

Puede implementar un flujo de trabajo bioinformatico para el analisis de datos transcriptémicos.
Acciones Asociadas:

Tres clases teorico-practicas, cada una asociada a un tutorial y tarea.

Contenidos:

Unidad: Metagenémica y GBS

Encargado: Luis Eduardo Castafieda Sepulveda

Logros parciales de aprendizajes:

Puede implementar un flujo de trabajo bioinformatico para andlisis de genomas de tamafio reducido y metagenomas
Acciones Asociadas:

Dos clases tedrico-practicas, cada una asociada a un tutorial y tarea.

Contenidos:

Unidad: Analisis genémicos reproducibles en la nube

Encargado: Matthieu J. Miossec

Logros parciales de aprendizajes:

Puede implementar un flujo de trabajo bioinformatico en ambiente de nube.
Acciones Asociadas:

Tres clases tedrico-practicas, cada una asociada a un tutorial y tarea.
Contenidos:
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https://github.com/u-genoma/BioinfInvRepr2020

Plan de clases

Fecha

2021-04-
05,Lun

2021-04-
07,Mie

2021-04-
12,Lun

2021-04-
14,Mie

2021-04-
19,Lun

2021-04-
21,Mie

2021-04-
26,Lun

Horario

15:00 -
18:00

15:00 -
18:00

15:00 -
18:00

15:00 -
18:00

15:00 -
18:00

15:00 -
18:00

15:00 -
18:00

Actividad Condicion
Generacién y alineamiento
de datos NGS: (1)
Técnicas de
secuenciacion; (2) Errores
de secuenciacion; (3)
Formatos fastq, bam, vcf;
(4) Analisis béasicos de
calidad

Libre

Alineamiento de lecturas
de secuenciacion: (1)
Limpieza de datos crudos;
(2) Alineamiento contra un
genoma de referencia

Libre

Llamado de variantes: (1)
Llamado de variantes; (2)
Prediccion funcional de
variantes; (3)
Interpretacion y anotacion
de variantes

Libre

Expresion diferencial: (1)
Microarreglos; (2) Disefio
experimental; (3) Andlisis
de expresion diferencial

Libre

Analisis funcional: (1)
Clustering; (2)
Enriquecimiento funcional

Libre

RNA-seq: (1) Generacion
de datos; (2)
Modelamiento de datos;
(3) Software

Libre

Metagendmica: (1)
Secuenciacién de
amplicones; (2) Barcoding;
(3) Metabarcoding

Libre

Tema

Unidad 6 - Sesion
1

Unidad 6 - Sesion
2

Unidad 6 - Sesion
3

Unidad 7 - Sesion
1

Unidad 7 - Sesion
2

Unidad 8 - Sesion
3

Unidad 8 - Sesion
1

Profesor(es)

Ricardo Verdugo

Ricardo Verdugo

Ricardo Verdugo

Ricardo Verdugo

Ricardo Verdugo

Ricardo Verdugo

Luis Eduardo
Castarieda
Sepulveda



2021-04-
28,Mie

2021-05-
03,Lun

2021-05-
05,Mie

2021-05-
10,Lun

15:00 -
18:00

15:00 -
18:00

15:00 -
18:00

15:00 -
18:00

Ensamblaje de Unidad 8 - Sesi6n
representacion reducida 2
de genomas: (1)

Metodologias de

representacion reducida

de genomas (RAD, GBS,

etc); (2) Ensamblaje de

novo vs. sobre una Libre

referencia; (3) Principales

algoritmos y software

(Stacks, pyRAD, Tassel);

(4) Uso de replicados para

informar el ensamblaje; (5)

Primera inspeccion de los

datos

Llamado de variantes en Unidad 9 - Sesion
la nube: (1) Mejores Libre 1

practicas de GATK; (2)

workflow GVCF

Pipelines en la nube: (1) Unidad 8 - Sesion
Cromwell; (2) WDL; (3) Libre 2

Terra

Gendmica del cancer: (1) Unidad 8 - Sesion
Variantes somaticas con 3

Mutect2; (2) Variantes en Libre
namero de copias con
GermlineCNVCaller

Pablo Saenz
Agudelo

Matthieu J. Miossec

Matthieu J. Miossec

Matthieu J. Miossec



