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Epidemiologia Genomica

 Es una disciplina que estudia la contribucion relativa y
posible interaccion de los factores genéticos y ambientales
en la etiologia, distribucion y prevencion de la enfermedad
en los humanos.

« Axioma: Las enfermedades humanas estan causadas por
la interaccion entre factores genéticos (variaciones en el
genoma) y ambientales (estilos de vida), y por tanto, dicha
interaccion debe tenerse en cuenta explicitamente en el
diseno y analisis de los estudios epidemioldgicos.
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Situacion

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

« metabolismo lipidico, tension arterial, estrés oxidativo,
intolerancia a la glucosa, obesidad, inflamacion,
hiperhomocisteinemia, etc.

- La informacion generada en el laboratorio de EPIGEM sobre el
analisis de los genes incluidos en los estudios epidemiolégicos no
puede tratarse ya manualmente como hace unos pocos anos.

« Ha sido necesario incorporar recursos bioinformaticos y de
Informatica Biomédica para poder llevar a cabo los analisis de datos
gendmicos.




B Proyectos bioinformaticos en curso

JAUME

- SegPacker:

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

* Squeezer:

« Compresor de secuencias (ADN y ARN) que admite bases indefinidas
provenientes de trazas de secuenciacion en formato ABI.

Compresion
' K TGCCTA i
secuencia a 3 bits:Squeezer3
DICCIONARIO
------- | b1 [ b2 | b3 |
cardcter A G T C ¢ ‘f
bit b000 || b010 | | b001 | | b100 || b011 | | b111
V‘ ~.M “
byte B00001000 B11000111 B11........

== Inclusién completa

Sooc .> Inclusién parcial Information

Process time: 90 millisec

Source size:
Target =ize:
Compress factor:
Reduction of:

Sweeze | sweun




Subproyectos bioinformaticos

 Estudio de ficheros de trazas de secuenciacion en formato
ABI:

 Dados los resultados de secuenciacion de ADN de pacientes obesos, se
comprobo 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 obtencién de evidencia bioldgica sobre dichas mutaciones
en este tipo de pacientes.




Subproyectos bioinformaticos

« Analisis de haplotipos de individuos para un determinado
genotipo:

* Obtencion de la combinacién de haplotipos de un individuo participante
utilizando una interfaz computacional que permita, ademas, el intercambio de
datos con herramientas de analisis estadistico como SPSS.

» Este proyecto esta en fase de desarrollo.
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