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Epidemiología Genómica

• Es una disciplina que estudia la contribución relativa y 
posible interacción de los factores genéticos y ambientales 
en la etiología, distribución y prevención de la enfermedad 
en los humanos.

• Axioma: Las enfermedades humanas están causadas por 
la interacción entre factores genéticos (variaciones en el 
genoma) y ambientales (estilos de vida), y por tanto, dicha 
interacción debe tenerse en cuenta explícitamente en el 
diseño y análisis de los estudios epidemiológicos.
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Situación

• Se han descrito miles de genes posiblemente implicados en el 
riesgo de ECV actuando a distintos niveles:

• metabolismo lipídico, tensión arterial, estrés oxidativo, 
intolerancia a la glucosa, obesidad, inflamación,
hiperhomocisteinemia, etc. 

• La información generada en el laboratorio de EPIGEM sobre el 
análisis de los genes incluidos en los estudios epidemiológicos no 
puede tratarse ya manualmente como hace unos pocos años.

• Ha sido necesario incorporar recursos bioinformáticos y de 
Informática Biomédica para poder llevar a cabo los análisis de datos 
genómicos. 

Misión del grupo IRIS



Proyectos bioinformáticos en curso 
• SeqPacker: 

• Editor visual de secuencias (ADN y ARN) que permite trabajar con cadenas 
directas e inversas, y cambiar la presentación en varios formatos y puede leer 
y guardar datos en formato FASTA, Genbank y ABI, incluso de cromosomas 
enteros.



Proyectos bioinformáticos en curso 

• Squeezer:

• Compresor de secuencias (ADN y ARN) que admite bases indefinidas
provenientes de trazas de secuenciación en formato ABI.
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Subproyectos bioinformáticos 

• Estudio de ficheros de trazas de secuenciación en formato 
ABI:

• Dados los resultados de secuenciación de ADN de pacientes obesos, se 
comprobó la fiabilidad de los datos del cromatograma (valores umbrales y base 
asignada), se alinearon las secuencias y se detectaron algunas mutaciones en 
parte de las muestras.

• Queda pendiente la obtención de evidencia biológica sobre dichas mutaciones 
en este tipo de pacientes.
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Subproyectos bioinformáticos 

• Análisis de haplotipos de individuos para un determinado 
genotipo:

• Obtención de la combinación de haplotipos de un individuo participante 
utilizando una interfaz computacional que permita, además, el intercambio de 
datos con herramientas de análisis estadístico como SPSS.

• Este proyecto está en fase de desarrollo.



¡Muchas Gracias!

• http://www.inbiomed.retics.net
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