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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.



TABELA DE HORARIOS

8H - OMICAS, O QUE SAQ?:

OH30 - VISITA AOS SEQUENCIADORES NA CEGENBIO;
10H15 - IDENTIFICANDO DADOS OMICOS NO R:
10H45 - EXERCICIO 1;

11H45 - DUVIDAS.



OBJETIVOS

« COMPREENDER O FLUXO DO SEQUENCIAMENTO DE NOVA
GERACAO;

« COMPREENDER COMO FUNCIONA O MANEJO DE DADOS
OMICOS PRODUZIDOS EM UM SEQUENCIADOR DE NOVA
GERACAO:

« EXPLORAR DADOS DE GENOMICA E TRANSCRIPTOMICA
USANDO O R.



Recapitulando

DNA Promotor Gene
N m__.__ R
Exon Intron Exon Intron Exon Intron Exon
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Fonte: genome.gov



Qual molécula responde o seu problema?

Exon | Exon

DNA Promotor Gene
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Fonte: genome.gov



Variacao: paineis, amplicons, WES, short-read WGS, long-
read WGS, cfDNA.

DNA Promotor Gene
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Fonte: genome.gov



Expressao genica: bulk RNA-seqg, small RNA-
seq, long-read RNA-seq.

DNA Promotor Gene
TV TR /TS
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Fonte: genome.gov



Regulacao genica: ATAC-seq, ChlP-seq,

CUT&RUN e CUT&Tasg.

DNA Promotor Gene
T QL T I T L AN
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Fonte: genome.gov



Epigenetica: WGBS, EM-seq, metilacao direta e

Promotor

sequenciamento da 5-base.

Pre mBNA 5l

Gene

Exon Intron Exon Intron Exon Intron Exon
5UTR  Exon Exon Exon Exon 3UTR Poly(A) tail
Final spliced MRNA 5k IRURREE 3
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Fonte: genome.gov



Regulacao genica: ATAC-seq, ChlP-seq,

CUT&RUN e CUT&Tasg.

DNA Promotor Gene
T QL T I T L AN
Exon Intron Exon Intron Exon Intron Exon
Pre mRNA 5l 4.|.|.|.|.|.|.|.|.|.|.|.|.|.|.|.|.|. - bbbl bl LY
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Fonte: genome.gov



Lamina-associated domain (LAD)
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Genoma microbiano: 16S, ITS, metagenOmica por shotgun,
metatranscriptomica e captura patogenica.
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Como se da o fluxo de preparacao da amostra
antes do sequenciamento?

Extracao de RNA / DNA *Preparacao da biblioteca *Sequenciamento massivo




Tecnologias para sequenciamento: Illumina SBS, Element avidity, MGI DNBSEQ, PacBio HiFi e
Oxford Nanopore.




Intervalo para conhecer o
sequenciador na Cegenbio
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O que sal do sequenciador?

Sinais brutos

Base calling

-
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TGCAT
CATGC

~
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BCL
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Demultiplexagao FASTQ

O que significam

2N

(HNEEETE

BCL

AL R1
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Plataformas principais
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Controle de qualidade

s ~ Painel de QC Mais importante
Mais importante ; em transcriptomica
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@ Transcriptomica
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Genomica - analise secundaria

- Por mapeamento
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Transcriptomica - analise secundaria
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FM-index / BWT

compressao e busca rapida,
usados por BWA e Bowtie2

Seeds, k-mers e hash

encontram ancoras rapidas
entre leitura e referéncia
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Grafo de Bruijn

monta contigs a partir de
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Chamada de variantes
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G_h[D CNVs

Referéncias e recursos
para hg38 / GRCh38

Genoma de referéncia
GRCh38

GENCODE / Ensembl
UCSC Genome Browser
dbSNP

ClinVar

gnomAD

1000 Genomes

Mills indels e outros
known sites



Exercicio em R - GenOomica

Instalar o bioconductor antes

Entradas Codigoem R Saidas
k | numero de variantes histograma de QUAL
— o
- lib VariantAnnotation g
—= —p § ibrary(VariantAnnotation) 1,234,567 %{ l]lI"lIll
vcf <- readVcf('sample.vcf.gz', 'hg38') C | [P
FASTQ BAM/CRAM sample.vcf.gz o e
+.tbi g <- qual(vcf)
tabela CHROM POS REF ALT
keep <- q > 30 variantes filtradas
E——— curow | os | Rer | AT
| » Quantas variantes? sum(keep) 1 :E;; E ? Y
| * Qual o QUAL?
| el head(rowRanges (vcf[kee I L T
Quais cromossomaos? ( ges( [ 1)) X B -~ E QUAL > 30

» Qual profundidade? .
; I 456,789 variantes

Use o seguinte prompt em sua IA de interesse: Encontre um vcf para o fenotipo XYZ
abaixo de 100MB em um repositorio de sequéncias, pode ser EGA, por exemplo.
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Exercicio em R - Transcriptomica

9 Entradas

g

- u
zn| > 9
FAS'_I'Q Salmon/Kallisto
|
EE: sample sheet

e Perguntas

» Quantos genes foram detectados?
» Como os grupos se separam?
» Quais genes mudam?

Diferencas entre os dois fluxos

D csdigoemR

library(tximport)
library(DESeq2)

files <- c('S1l/quant.sf','S2/quant.sf')

txi <- tximport(files, type='salmon',
tx0ut=TRUE)

dds <- DESeqDataSetFromTximport(txi,
colData=samples, design=~grupo)

dds <- DESeq(dds)
res <- results(dds)
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Entradas

Saidas

i
1L oy L
Gendmica

AL Transcriptomica
L

Entradas: FASTQ, BAM, VCF

Entradas: FASTQ, quant.sf ou counts

Saidas: variantes, anotacao, priorizacao

Saidas: contagens, TPM, DEGs, vias
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