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TABELA DE HORARIOS

8H - APRESENTACAO DA DISCIPLINA:

9H - ORGANIZACAO DO GENOMA HUMANO:
10H - EXPLORANDO O GENOME BROWSER;
10H30 - EXERCICIO 1:

11H50 - CONSIDERACOES FINAIS.
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OBJETIVOS

. COMPREENDER E APLICAR CONCEITOS, METODOS E
FERRAMENTAS DE BIOINFORMATICA NA ANALISE DE DADOS
GENOMICOS, TRANSCRIPTOMICOS E CLINICOS:

« UTILIZAR A LINGUAGEM R, BANCOS DE DADOS BIOMEDICOS
FE FLUXOS COMPUTACIONAIS REPRODUTIVEIS PARA
INVESTIGAR DOENCAS RARAS, CANCER E OUTRAS
APLICACOES DA MEDICINA DE PRECISAO:

« INTERPRETAR CRITICAMENTE OS RESULTADOS E
ORGANIZAR DADOS OMICOS SEGUNDO OS PRINCIPIOS FAIR

(FINDAB

L E, ACCESSIB

L E, INTEROPERAB,

L E, REUSAB

[ E).




CRONOGRAMA 2026.2

24/08 - CONCEITOS BASICOS DE GENETICA:

26/08 - CONCEITOS BASICOS DE PROGRAMACAO EM R;
31/08 - BIOINFORMATICA EM R;

02/09 - GENOMICA E TRANSCRIPTOMICA:

09/09 - BANCOS DE DADOS DE OMICAS E CLINICOS:

14/09 - ONCOLOGIA DE PRECISAO:;

16/09 - DOENCAS RARAS:

21/09 - MEDICINA DE PRECISAO E IMPLEMENTACAO CLINICA.



AVALIACAO

 PARTICIPACAO NOS EXERCICIOS EM
SALA;

. TRABALHO FINAL COM OS DADOS
OMICOS PARA UMA ANALISE
ESTATISTICA COM TESTE DE
HIPOTESES E GERACAO DE
GRAFICOS NO R. OS CRITERIOS
SERAO BASEADOS NOS PRINCIPIOS
FAIR (FINDABLE, ACCESSIBLE,
INTEROPERABLE, REUSABLE).




RECOMENDACOES INICIAIS

. TRAZER UM NOTEBOOK PESSOAL OU DO LABORATORIO
PARA AS AULAS;

. OU CASO NAO TENHA NOTEBOOK, UTILIZAR O GOOGLE
COLAB PELO CELULAR OU TABLET (CONFIGURACAO POR
SUA CONTA);

. OU AINDA, UTILIZAR OS CREDITOS GRATUITOS DE
PROVEDORES DE PROCESSAMENTO EM NUVEM - AWS, GCP,
AZURE, DENTRE OUTROS (CONFIGURACAO DAS MAQUINA
VIRTUAL POR SUA CONTA).




Perguntas de partida:
Por que bioinformatica?
O que e bioinformatica?

Qual a diferenca de bioinformatica para biologia
computacional?
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AULA 1- CONCEITOS BASICOS DE GENETICA (ORGANIZACAO DO GENOMA
HUMANO) - 24/08

e PRITCHARD, J. K. "AN OWNER’S GUIDE TO THE HUMAN GENOME: AN INTRODUCTION

TO HUMAN POPULATION GENETICS, VARIATION AND DISEASE." (2023);
e STRACHAN T, READ AP - HUMAN MOLECULAR GENETICS, 5TH ED. CRC PRESS,

TAYLOR & FRANCIS, BOCA RATON, FL, 2019.




1.1 Some Very Useful Numbers for human population genetics.

When you're thinking about genomes and genomic data it’s often useful to have a sense of rates and scales™.

Genome properties.

Genome size: 3.1 Gb (haploid size).

Number of chromosomes: 23 pairs

Number of coding genes: ~20,000

Exons per gene: 8 (median)

Number of genes per megabase: 6.5 (mean)
Total in protein-coding exons: 1% of genome
Total in genes (introns+exons): 40% of genome
Active chromatin (per cell type): 1% of genome
Active chromatin (all cell types): 13% of genome

Length scales. (Orders of magnitude.)
Transcription factor binding site: 10 bp
Enhancer: 100 bp - 1 Kb

Exon (coding): 150 bp

Coding length per gene: 1200 bp (median)
Intron: 1 - 50 Kb

Gene (pre-mRNA): 10 - 100 Kb

Extent of LD: 10 Kb — 1 Mb (varies by locus & population)
Enhancer-promoter interactions: 1 Kb — 1 Mb
Chromatin topological domains (TADs): ~1 Mb
Chromosome lengths: 47 Mb — 250 Mb



Genetic variation.

Heterozygosity: 0.5-1.0 x 10~ (varies by population)
Human-Chimpanzee divergence: 1.4 x 102

Number of common SNPs: ~8 million (at > 5% MAF in global sample)
Number of SNPs for genome-wide SNP tagging: ~1 million

Fst between populations: ~0.10-0.15 between continents

Population genetic parameters.

Mutation rate per generation: 1.3 X 10~° per basepair (at parental age 30)
Mutation rate per year: 4.0 x 1070 per basepair

Number of mutations per child: ~70

Recombination rate: 1.2 centiMorgans per Mb (mean, sex-averaged)
Cross-overs per egg: ~42

Cross-overs per sperm: ~26
Effective population size: 10,000-20,000 (H/4u)

Timescales of population divergence. (Take with grain of salt)
Human to chimpanzee: 6.5 MY

Human to Neanderthal/Denisovan: 600 KY

Deepest human population splits: ~200 KY

Out-of-Africa migration: 65-100 KY

Deepest non-African splits: 65 KY

An Owner’s Guide to the Human Genome, by K Pritchard. September 23, 2023. Original material distributed under a CC BY 4.0 license.



Descobertas laureadas apds o descobrimento da estrutura do DNA por

Rosalind Franklin
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DNA ENA PROTEIN
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Fonte: Pritchard book, p.15



DNA Promotor Gene

: | I ]

Exon Intron Exon Intron Exon

Intron Exon

|
|
I
.
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1
1

Pre mRNA 5adl .l..t.l.u.J..l.l...l.l.l..l..L.u..l..l.l.. bl R 3

| | I 1
I 1 =
5UTR  Exon Exon | | Exon ' Exon 3utR Poly(A) tail
| | | | i
| | | ) ;
(% Y [ - -
\ 'i. v ! y -
b Y & ;
4 ] ! £ A -~
s 0 [ o Pl -
) \ ¥ ! L
b L | - -~
L 4 .l L -
[ "-1 . -~
\ 1 et e
* '||| .l.I r-. .-'f .-'J
1 R ! ! - -
b 3 £ ! o -~
L i ! ! #
[ '.\' J.' _."I - f-"'
'\.II W, F i -._/ -'f
L i / . -
L 5
W 4 -
N ". r
k- b ) -
\" -._“ K L r
Y 'kl' .-' il {.-’
'I.I .' rl'f -
| 1 |
| 1 I
. ' | : :
'“lllllllllllﬂ L 1Lbild 1 i 1
Final spliced mRBRNA 5 , 3
|
]

5 UTR ; ; 3'UTR Poly(A) tail

Polypeptide

Fonte: genome.gov



Fonte: genome.gov




TRANSCRIPTION

ACGT ACG WU

RNA

T EARSLATION
I R

PROTEIN

90 AMINO AC pS

Fonte: Pritchard book, p.15



Transcricao e fatores de transcricao
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Complexo mediador
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Explorando o genome browser

UCSC Genome Browser Home

Explore, visualize, and compare genomic data with the UCSC Genome Browser:
free, open-access tools for the human genome and beyond.




Exercicio |

e Abra o google scholar e busque o gene mais estudado para
0 seu fenotipo de interesse (pode usar a |A);

e Abra o genome browser (escolha o hg38) e procure quais
fatores de transcricao aparecem proximos ao gene mais
estudado (olhar os tracks na base da pagina e clicar em
refresh depois de escolher o track relacionado a
regulacao);

e Use zoom In e zoom out do proprio browser para
encontrar os fatores de transcricao,

e Anote o gene, informe a quantidade de éxons para a
referéncia MANE, cite 10 fatores de transcricao e o
fenotipo.
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