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Sobre Genomica, Bioinformatica y Salud...




Sobre Genomica, Bioinformatica, Salud y BIG DATA...

The Power of Healthcare Data
The Body as a Source

HUMAN GENOME, IN NUMBERS
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Revolucion en costos!
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Secuenciar es un commodity pero el analisis no!



Proyecto Genoma Humano (2003)
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Las leo muchas vecesl!!

Genera un maximo de 600GB por corrida!!



El problema es el ensamblado (Real):
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5.Read_20 - . GTGC

6.Read_47 GTTGATACTG SACGGCTCG CGHAAAGTECTGGAT

7.Read_0 TTGATAGTGRUGACGCGCTCG MGBAAAGTGCTGGATC

8.Read_29 TTGATAGT CGACGGCTCG CGBHAAAGTGCTGGATC

9.Read_39 TTGATAGTHGCGACGGCTCG CGHAAAGTGCTGGATC

10. Read_42 TTGATAGP-GCGACGGCTCG CGHAAAGTLGCTGGATC

11. Read_16 TACH CCCCACCCCTCG CCHAAACTCCTGCGATCHEACT

12. Read_28 TAFTGGC GACGGCTCG CGHEAAAGTGCTGGATCGACT

13. Read_34 T C GCTCG CGHAAAGTGCTGGATCGACT

14. Read_25 GTGGCGACGGCTCG CGHAAAGTGCTGGATCGACTA

15 Read_45 TGEOGACGGCTCG CGHRAAAGTLECTGGATCGACTATC

16. Read_43 GGCGACGGCTCG CGHEAAAGTGCTGGATCGACTATC

17. Read_1 GGLCGACGGCTCG CGHAAAGTGCTIGGATCGACTATCH

18 Read_40 GGCGACGGCTCG CGHEAAAGTGC TG'.-QATCGACTA.C"'

19 Read_7 CTCG CHM AARAAGTGCTGGATCGACTATCCTCACCTC

20. Read_19 TCCHEC AAAGTEZCTEEATCGACTATCC TCACC TCT

21. Read_18 CG CGHAAAGTGCTGGATCGACTATCCTCACCTCRETC

22 Read_27 AGTGCTGGATCGACTATCC TCACCTCEFTCEBIGTGGGG
23 Read_23 GTGCTGGATCGACTATCCTCACCTCH TCAGTIGGGGGE
24 Read_12 TECOTGGATCGACTATCC TCALC G TCAGTGGGGEGEA
25 Read_33 TCGCTGCGATCGACTATCCTC TCAGTGGGGGA
26. Read_10 GGGATCGACTATCCT TCAGTGGGGGAAGAL
27.Read 30 GGHRATCGACTATC g JCAGTGGGGGAAGAL

Longitud del
llRead"

Cuanto mas largos mas
facil ensamblar!

Cobertura

L4

Mayor cobertura, mayor precision
(menos errores)

Minimo 10X, Usual Genoma
Humano 30X



e Sequence Read Archive (Short Read Archive; SRA): repositorio de
datos crudos obtenidos mediante secuenciacion de 2da generacion
(NGS; 454, lllumina, lonProton).

SRA database growth
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Crecimiento de los datos de secuenciacion (SRA)
en comparacion con otras poblaciones de datos
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Figure 1. Approximate growth of different data populations. Note that the ‘short read archive’ (SRA) has grown
faster than what would be predicted by Moore’s law. NGS began with a ‘bang’ in mid-2005 when Jonathan
Rothberg’s company, 454, assembled a group of cutting-edge technologies and commercialized the first next-
generation sequencer. Curves as indicated by colored text above the graph and as annotated, forecasts in growth
indicated by the shaded region of the graph.
e World human population growth in numbers [2].
e The ‘shortread’ archive (SRA) generated from 2rnd generation NGS [3].
e Moore's Law - number of transistors per chip [4].
e Number of whole human genomes sequenced (WGS) [5].
e The number of entries in Genbank [6]. Human Genomes and Big Data
QUANDRY

Sensor data, U.S. unmanned aerial vehicle (UAV)’s, including Global Hawk and Predator o
* (UAV) g ©2013. Gerry Higgins, M.D., Ph.D.



. Qué es Bioinformatica?

_a investigacion, desarrollo y aplicacion de
nerramientas y enfoques computacionales para
a manipulacion de datos biologicos, medicos,
de comportamiento y de salud, incluyendo
aquellos para obtener, almacenar, organizar,
analizar y visualizar dicha informacion.

Fuente: NIH Working Definition of Bioinformatics and Computational Biology



Las agujas en los pajares: encontrar la variante
genica relevante en todo un genoma (1 o 2 bytes
en 3.2 Gb)

Nucleotide variants V-2 IvV-3 Shared
(male subject) (female subject)

All variants 2.427.038 2.504.162 1.631.770

% dbSNP129 88,7 88,1

Variant density (bp ') 1/1112 1/1078

Coding 13.352 14.961 9531

3 . Nonsynonymous 6432 7141 4605

Mellizos con Enfermedad Genética. Rare 174 175 77
Cual Gen? nonsynonymous

Candidate genes 6 9 3

dbSNP: 73.345.505 variantes registradas.

Bainbridge, Matthew N., Wojciech Wiszniewski, David R. Murdock, Jennifer Friedman, Claudia
Gonzaga-Jauregui, Irene Newsham, Jeffrey G. Reid, et al. “Whole-Genome Sequencing for
Optimized Patient Management.” Science Translational Medicine 3, no. 87 (June 15, 2011):
87re3-87re3. doi:10.1126/scitransimed.3002243.



GWAS (Genome-Wide Association Study)
Enfermedades poligénicas(Cancer)
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BIA - Quiénes somos

CONICET

Universidad de Buenos Aires (FCEyN — CONICET)
Universidad Catdlica de Cordoba (CONICET)
Instituto de Agrobiotecnologia Rosario (CONICET )
Universidad Nacional de San Martin (lIB-InTeCh, CONICET)
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OBJETIVOS ESPECIFICOS

Desarrollo de metodos,
algoritmos y herramientas en
diversas ramas bioinformaticas
para prestacion de servicios.

Cubrir necesidades
bioinformaticas identificadas en
el sector publico - privado:

-Grupos de Investigaciéon y Entidades Publicas (Hospitales, ONGs, etc..).
-Empresas: Agroindustria, Salud y Biotecnologia.
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OBJETIVOS ESPECIFICOS

Formacion de Recursos
Hum_ar)os |
en Bioinformatica.

-Cursos de Grado y Posgrado (UNSAM, UBA, UCC, CABBIO).
-Capacitacion de personal como servicio.
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ESTRUCTURA

REQUERIMIENTOS

SERVICIOS
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ADMINISTRATIVA DE GOBIERNO

Director
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DIRECTOR

Adrian Turjanski




DESARROLLO DE SOLUCIONES INTEGRADAS

DIRECTOR

Adrian Turjanski




DESARROLLO DE SOLUCIONES INTEGRADAS

DIRECTOR

Adrian Turjanski

NODOS DISTRIBUIDOS POR AREAS TEMATICAS
COORDINDOS POR UNA GERENCIA TECNICO
ADMINISTRATIVA




BASE
DE DATOS
BIOLOGICAS

[IB-INTECH /
UNSAM

DESARROLLO DE BASES DE DATOS

BIOLOGICAS ,
Y DE APLICACIONES WEB PARA VISUALIZACION

Y CONSULTA.



DIRECTOR

Dr. Fernan Aguero

UNSAM

UNIVERSIDAD
NACIONAL DE
SAN MARTIN




SERVICIOS/
HERRAMIENTAS

Bases de datos de variacion genética (SNPs).
Aplicaciones quimiogenomicas para busqueda y validacion
de blancos (drug discovery).

Presidente de la Asociacidon Argentina de Bioinformatica.




GENOMICA
DE ALTO
RENDIMIENTO

INDEAR

SECUENCIACION ADN DE ALTO RENDIMIENTO
Y ANALISIS DE GRANDES VOLUMEBE_SI_CEDSE



DIRECTOR

Dr. Martin Vazquez

C
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INDEAR



SERVICIOS/
HERRAMIENTAS

INDEAR webservices 1.0, primera plataforma Argentina de
analisis e interpretacion de grandes volumenes de datos de
secuencia (DNA y RNA).




BIO
DATA
M I N I N G METODOS ESTADISTICOS/

COMPUTACIONALES PARA
ANALISIS DE DATOS MASIVOS
EN BIOLOGIA.

CONICET /
UCC



DIRECTOR

Dr. Elmer Fernande




SERVICIOS/
HERRAMIENTAS

Hosting de Bases de Datos Microarrays (caARR AY), clinical
trials (OpenClinica®), Biobancos(BSI®).

Disefio de experimentos, Analisis de datos en tecnologias
de alto rendimiento (Microarrays, RNAseq, Proteomica,
2D-DIGE, ITRAQ). InfoGen.




BIOINFORMATICA
ESTRUCTURAL

O

ANALISIS DE ESTRUCTURA FUNCION DE
BIOMOLECULAS
Y DISENO RACIONAL DE DROGAS Y PROTEINAS.



DIRECTOR

Dr. Dario Estrin

CONICET




SERVICIOS/
HERRAMIENTAS

Busqueda Virtual de Farmacos, Disefo de Proteinas p/uso
Biotecnoldgico, Quimioinformatica, modelos farmacocinéticos,
Analisis estructural de proteinas.

Co-developers de Amber (Dinamica Molecular).
Desarrollo de métodos QM, QM/MM y High Througput Docking.



HPC
IT

Depto. De
Computacion

FCEYN/
UBA

COMPUTACION DE ALTO
RENDIMIENTO.



DIRECTOR

Dr. Esteban Mocskos




SERVICIOS/
HERRAMIENTAS

Asistencia tecnologica en Supercémputo.
Implementacion de nuevas tecnologias de computo.
Coordinacién de desarrollo distribuido de aplicaciones.

Coordinador Centro de Supercémputo de Exactas
(SNCAD).

Responsable Argentino de Red Iberoamericana
ee Supercomputo.






EJEMPLO DE SERVICIOS

Servicios Automaticos de requerimiento
alto

-Analisis de secuencias.
-Modelado Estructural de Biomoléculas.

Servicios Semi-Automaticos de
requerimiento alto

-Anotacion de un Genoma.
-RNA-Seq: Cuantificacion de Transcriptomas.
-Mejoramiento de Software para HPC.

Servicios Personalizados de
requerimiento bajo

-Desarrollo de Base Datos customizada.
-Analisis de Genomas. GWAS.
-Hight Throughput Docking de Moléculas.
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Un grupo consolidado de excelencia cientifica
y de referencia a nivel nacional con
experiencia

en servicios.

&

Dr. Elmer Dr. Esteban Dr. Adrian Turjanski Dr. Fernan Aglero Dr. Dario Estrin Dr. Martin Vazquez
Fernandez Mocskos




BIA - Qué hacemos

e Desarrollo de metodos, algoritmos y herramientas en
diversas ramas bioinformaticas para prestacion de

Servicios.

e Cubrimos necesidades bioinformaticas identificadas en
el sector publico - privado:

o Grupos de Investigacion y Entidades Publicas
(Hospitales, ONGs, etc...).

o Empresas: Agroindustria, Salud y Biotecnologia.

e Formacion de Recursos Humanos en Bioinformatica.

o Cursos de Grado y Posgrado (UNSAM, UBA, UCC,
CABBIO).

o Capacitacion de personal como servicio.



Big Data en Genomica

Genome E": > Reference
Sequencing Mapping
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storage storage

Publication

\ 4

¢

Analysis [¢—— SNP Calling
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Big Data Storage

storage Big Data Processing




Necesitamos soluciones BIG DATA

Muchas Gracias!




