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Lineas de Investigacion

. Desregulacion postraduccional en estados de enfermedad (PTMs, redes).
. Estudio de las bases genéticas de enfermedades raras (Bioinformatica, Biologia de Sistemas).

. Desarrollo de métodos bioinformaticos para la caracterizacion de dmicas.

Tipos de PTMs y enfermedades genéticas Prediccion de nuevos genes candidatos por
LI I T I R — medio de Biologia de redes
EETESSs s BT8 e s s 217 @SOCIACIONES tipoS de Busqueda de asociaciones funcionales en 40 i

- PTMs — enfermedades bases de datos (redes). Aprendizaje a través de .

() -:- ‘!: s ye
. -« geneticas. i
I ors e g los gene asociados
mmmmmmmmm :mm smatowis T RW paga . C Scaling . \luhelnpntsion> Data Integration .
et oy = Rp— Asociacién con fenotipos, ‘
0350 of o . - o
B cone patrones entre tipos de ‘ R
surgicalthoracic ‘m‘u& b5 e mlE “-==-I -
e > ® e PTMs y familias de PTMs T iEogEE fmtofE s iR !
Nedd . o surgicaPisease GaiG | §E:: a 5-::-. VX:;&;;E: dm F I
,&. gynecologic or ¥ __/-m:j\ Kes < .

o Ke=n g
! ~ f, SR
2 ‘ obstetric disease bR I H on| £
 ABOV P.G128E p.R193Q p.C3921  pISO8V  p.PSTOT y - H
or ™ A H
C oW e g r:) A
ne digease
i \ ( . Disease-aware Network Evaluation
B, 1 o ; .
o >’ 1 3 Vr 3 o NN KC performance
s e T Weights

a6 ESCO2[ i 1 %1 H
ntal
...... e/ S . = -
p.R106K
o6 A p.Q344 PW5E39G
.Q359P p.KA9BT

p.C109R
pF255S  p.T3M8I K808

Resamplings of query disease-
assoclated genes
k-

g 7
g g

"o | virtual panel of
candidate genes

K o e L o
Prediccién de nuevos sitios

" g o TiosdePTMs —familias  ,iados a una enfermedad roncomaer Aolicacién en diaanéstico aenético
® de enfermdades plicacion en diagn g

- A q Universidad Auténoma
I REUNION ANUAL DE AREASY GRUPOS DEL IIS-FJD UAM icviaria

Fundacion Jiménez Diaz

| 3 de Noviembre del 2020 SNz e




Lineas de Investigacion

Protocolo bioinformatico de DNASeq Definicion de estandares (CNVs)
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Algunos trabajos publicados
(4ltimo afio)
. Pefia-Chilet M et al. 2020 NAR.
. Heili-Frades S#, Minguez P# et al. 2019
Archivos de Bronconeumologia.
. Del Puerto-Nevado L et al. 2019 Mol.
Onco.
. Del Puerto-Nevado L*, Minguez P*#
2019 Mol. Onco.
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Perspectivas Futuras

Estudio ERs — Genética de Sistemas

. Frecuencias alélicas de pseudocontroles y
especificas de enfermedades.

« Informacion funcional (PTMs).
. Métodos de priorizacion.

. Datos clinicos.

. Estudio de SV (CNVs).
Regulacion PTMS

« Anotacion funcional PTMs con frecuencias
alélicas (poblaciones con ausencia de funciones).

« PTMcode (https://ptmcode.embl.de).
« Co-regulacion de tipos de PTMs.

Il REUNION ANUAL DE AREASY GRUPOS DEL IIS-FJD

Participacion en Proyectos COVID19

« Proyecto Genética del huesped, GWAS
(STOP-Coronavirus, C. Ayuso).

. Proyectos Big Data.

Métodos de analisis 6micas y
Genomica funcional
. TransBioNet (estandares).

. Analisis de redes. Metilacidon. Somaticas.

. Prediccion de Genes Candidatos.

App. diagnéstico (DRs, CIBERER-EnoD).
Informacion de expresion en tejidos.

App. Enfermedades complejas (clusters).
Herramienta web.

Reposicionamiento de farmacos.
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Colaboracion

Experiencia
. Diversas colaboraciones internas.

« Andlisis de DNASeq. Protocolos de
deteccion de variantes, CNVs. WGS. Long-
reads.

. Analisis de RNASeq.
« Incluido: Long-reads.
« Descripcion funcional (redes).
. Meétodo de deteccion de genes candidatos.

. Métodos de analisis de PTMs (conservacion,
regulacion, funcion).

. Métodos de aprendizaje automatico.

. Transcriptdmica. Alguna experiencia con
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Intereses en colaboraciones
Desarrollo/acceso web.

Aplicacion de método de deteccion de
genes candidatos a otros escenarios:

. Transcriptbmica, Protedmica, nuevas
dianas.

« Aplicacion en deteccion de nuevos
farmacos.

Funcionalidades de las PTMs en
patologias/sistemas.

« Co-regulacion de tipos de PTMs.
Otras técnicas: Single cell.

Doctorados conjuntos. .
pablo.minguez@aquironsalud.es
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