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Introducci&oacute;n:
En este Trabajo Practico veremos como es un an&aacute;lisis t&iacute;pico de un bioinform&aacute;tico. En el
caso de obtener una gran cantidad de datos, como sucede con las tecnolog&iacute;as NGS, la terminal de
Linux es requerida. Sin embargo, existen otras posibilidades para analizar tus datos de manera
similar. Ahora te mostraremos como se hace un trabajo bioinform&aacute;tico con una herramienta mucho
mas “amigable”. La herramienta se desarrollo en la Universidad de Estatal de Pensilvana (Penn
State) y se llama “Galaxy” (Blankenberg et al. 2007, PMID 17568012).
Informaci&oacute;n sobre Galaxy:
“Galaxy Penn State’s Galaxy is a useful way of wrapping many command line modules together in
a user-friendly GUI. When logged in, you can save your workflow and execute the entire workflow
on a new dataset without manually executing each individual step. You can also easily share these
workflows with others.”
Figura 1. Algunos Iconos de Galaxy:
Nota de los datos usados en este TP:
Este set de datos es solo una peque&ntilde;a parte, se utiliza esta peque&ntilde;a cantidad de datos por razones
practicas de tiempo y uso de computadora.
Comenzamos el Trabajo Practico:
1. 1. Abrir el explorador de internet de tu PC (firefox o ie) e ir a:
https://usegalaxy.org/u/maximo/h/tpgalaxy
2. Hacer click en “Import history”
3. Hacer click en “Analize Data” para comenzar a trabajar.
4. Luego, Pueden registrarse para obtener su usuario. De esa forma pueden guardar los
resultados obtenidos con el an&aacute;lisis.
Ejercicio 1.
Usando el archivo TP_galaxy.fastq vamos a buscar SNPs en una muestra de humano. Los SNPs se
obtendr&aacute;n utilizando los “reads” alineados al genoma humano (version hg19). El archivo de entrada
(.fastq) es un FASTQ que contiene la secuencia de ADN mas su calidad en cada posici&oacute;n.
Primero, veamos el archivo fastq y luego alineamos al genoma humano:
Preguntas, divididas en &aacute;rea tematica:
1. NGS: QC and manipulation:
1. Ejecutar FastQC
2. Mencionar que observan de estos “reads” luego de hacer una an&aacute;lisis de calidad
3. &iquest;Existen contaminantes en el archivo fastq?
2. NGS: Mapping:
Ahora vamos a alinear contra el genoma humano. Pistas: SamTools, SAMtoBAM,
Bowtie (Recordar clase de TP bioinform&aacute;tica)
1. Mencionar como hacen un “mapeo” al genoma humano.
2. &iquest;Cuantos “reads” mapean contra el genoma humano? &iquest;Que porcentaje?
3. &iquest;Por que creen que “mapeo” esa cantidad de “reads”? &iquest;Como podr&iacute;an mejorar el
resultado obtenido?
3. “Ensamblemos” los reads a ver si encontramos SNPs
Pistas: Generar archivos “MPileup”, utilizar “VarScan”
Criterio para determinar SNP: Min read depth: 8, Min Base Quality: 20, Min frequency
allele: 0.05
1. &iquest;Cuantos SNPs tenemos?
2. &iquest;Que cromosoma es el mas representado?
4. Ahora veamos donde est&aacute;n estos SNPs? En que lugar del genoma est&aacute;n?
Utilizar: ANNOVAR annotate VCF
1. &iquest;Que gen es el que mas esta representado por SNPs?
Buscar informaci&oacute;n acerca de este gen.
2. &iquest;Tiene alguna informaci&oacute;n de que funci&oacute;n cumple?
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