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Roteiro

• Compreender o sequenciamento de nova geração (Illumina)
• Classificação da análise de dados de sequenciamento
• Exemplos de dados genômicos, transcriptômicos e proteômicos
• Workflows e estrutura de dados
• Linguagem R
• Entendendo na prática



Sequenciamento de DNA/RNA
Geração Princípio Características Exemplos

1ª geração Terminação de cadeia e 
separação eletroforética

Alta precisão, leituras 
individuais e baixo 

rendimento

Sanger; Maxam–Gilbert, 
historicamente

2ª geração

Sequenciamento 
massivamente paralelo 

de fragmentos 
geralmente amplificados

Milhões de reads curtos, 
alto rendimento e baixo 

custo por base

Illumina, Ion Torrent, 454 
e SOLiD

3ª geração
Sequenciamento de 

moléculas individuais em 
tempo real

Reads longos ou 
ultralongos; melhor 

resolução de variantes 
estruturais, regiões 

repetitivas, haplótipos e 
isoformas

PacBio SMRT/HiFi e 
Oxford Nanopore

4ª geração?
Next-Generation Sequencing Technology: Current Trends and Advancements. 2023 Jul 13;12(7):997. doi: 10.3390/biology12070997.



Sequenciamento de nova geração

• Custo



Classificação

• Análise primária

• Análise secundária

• Análise terciária



O que temos em mãos durante o 
processamento dos dados?

• Fastq
• BAM
• VCF (VCF anotado)
• FASTA
• TSV, TXT, MAF, CSV, ..



Analysis pipeline to detect germline or somatic variants (pre-processing, variant calling and annotation) from
WGS / targeted sequencing



RNA sequencing analysis pipeline 

                                                 

                                  

                

                            

     

    

    

    

    

        

     

      

       

      

        

         

               

      

      

        

      

    

        

        

      

         

             

        

                

        

       

       

                 

         

         

             

     

          

            

               

      

     

       

         

       

            

      

                                   

                                               

                                     

                                        

                                              

                                                  

                            



Por que a analise terciária é tão importante?
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O       é um forte aliado nas 
análises terciárias de dados 

ômicos 



História
1976+

S
Linguagem 
estatística nos Bell 
Labs

1992

R começa
Ihaka e Gentleman, 
Auckland

1995

Código aberto
Código-fonte 
liberado sob a GPL

1997

R Core/CRAN
Governança e 
distribuição

2000

R 1.0.0
Primeira versão 
estável

2011

RStudio
IDE torna o fluxo 
mais acessível

2022

Posit
Empresa RStudio 
muda de nome

A linguagem mantém a herança do S, mas seu desenvolvimento é coletivo e aberto.



R é linguagem, ambiente e sistema de execução

LINGUAGEM

Sintaxe para expressar
cálculos, decisões, 
funções e gráficos.

AMBIENTE

Objetos, pacotes e 
ferramentas para análise.

RUNTIME

O motor que interpreta 
expressões e mantém a 

sessão em memória.

R não é apenas um programa de estatística



Comprehensive R Archive Network (CRAN)

• Uma rede mundial de servidores espelho que mantém versões 
sincronizadas de código e documentação.

• https://cran.r-project.org/

INSTALAR DO 
CRAN

install.packages("ggplot2")

CRAN ≠ pacote
-> CRAN é o repositório
-> ggplot2 é um pacote hospedado nele.

https://cran.r-project.org/
https://cran.r-project.org/
https://cran.r-project.org/
https://cran.r-project.org/


RStudio é a bancada de trabalho

• IDE = ambiente integrado de desenvolvimento
• O RStudio organiza edição, execução, objetos, arquivos e gráficos 

em uma interface.

SOURCE

dados <- read.csv(...)

media <- mean(dados$x)

CONSOLE

> media

[1] 10.625

ENVIRONMENT

dados  4 obs.

media  10.625

OUTPUT

Files · Plots
Packages · Help



R
motor da sessão

RStudio
interface / IDE

CRAN
repositório

Pacotes

Seu script + seus dados

Resultados reproduzíveis

Bioconductor

repositório especializado em 
bioinformática



Fluxo de execução

1

Escrever

2

Executar

3

Avaliar

4

Armazenar

5

Produzir



Pacotes

• Ampliação do vocabulário do R
• Um pacote reúne código, doc e recursos em uma unidade 

instalável.
• Funções (operações automatizadas)
• Dados (exemplos e refs)
• Ajuda (help?)
• Código compilado (C, C++, etc)

Base R continua funcionando sem pacotes de forma ”básica”, mas 
os pacotes adicionam especialização.



Origem dos pacotes?

• Base
• CRAN (https://cran.r-project.org/) 
• Bioconductor (https://www.bioconductor.org/)
• Git (https://github.com/) 

https://cran.r-project.org/
https://cran.r-project.org/
https://cran.r-project.org/
https://www.bioconductor.org/
https://github.com/


Instalar e carregar pacotes

UMA VEZ

install.packages("dplyr")

A CADA NOVA SESSÃO

library(dplyr)





O que é função e argumento?

Função mean

mean(x, na.rm = TRUE)

Função round

round(x = 3.14159, digits = 2)



Variáveis e objetos

TRÊS 
LIGAÇÕES

genes <- c("TP53", "EGFR", "BRCA1")

n <- length(genes)

ativo <- TRUE

Expressao <- c(8.2, 12.5, 6.7)

Elemento O que representa

expressao Variável, nome ou 
símbolo

<- Operador de atribuição

c(8.2, 12.5, 6.7) Objeto: vetor numérico



Tipos de vetores atômicos

• Um único valor também é um vetor
idade <- 25 

Tipo Exemplo typeof() Uso típico

logical TRUE logical condições

integer 42L integer contagens

double 42.0 double medidas

character "TP53" character texto / identificadores



Os vetores se organizam de maneiras diferentes
• Estrutura de dados

Estrutura Dimensão Tipos internos Uso principal

Vetor atômico 1D Um único tipo Valores 
homogêneos

Lista 1D Tipos diferentes Objetos 
heterogêneos

Matriz 2D Geralmente um 
tipo

Dados numéricos 
tabulares

Array 3 ou mais Geralmente um 
tipo

Dados 
multidimensionais

Fator 1D Categorias 
predefinidas

Variáveis 
categóricas

Data frame 2D Um tipo por coluna Tabelas de dados

Tibble 2D Um tipo por coluna
Versão moderna 

do data frame, 
pacote tibble
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