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BiER: Plataforma Bioinformática para las 
Enfermedades Raras;  http://www.ciberer.es/bier

Organización

Objetivos
Soporte técnico y bioinformático
Traslación a la práctica clínica
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¿Cómo trabajamos?

Soporte técnico y bioinformático en las diferentes fases del 
estudio

Análisis de datos genómicos  

Diseño y optimización de pipelines de análisis de datos de 
secuenciación

Diseño e implementación de herramientas web

Actividades formativas

        BiER Genómica Computacional,  CIPF.  U715



Herramientas web

VCF file  BiERapp

CellBaseVARIANT

Filterings

                        Descubrimiento de variantesBiERapp



Diseño y análisis de paneles de genes

TEAM

Sequencing
data
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TEAM

Herramientas web



Visualización y detección de regiones alteradas
        

PanelMaps

Herramientas web



1. Sequence preprocessing1. Sequence preprocessing

2. Mapping

3. Quantification

6. Functional Profiling

P
rim

a
ry

S
econd

ary

Estudios transcriptómicos: RNA-Seq y mRNA-Seq

5. Differential expression

4. Normalization

    Babelomics

Herramientas web



Repositorio de datos de variabilidad  genética

Herramientas web

http://csvs.babelomics.org/

        
CSVS

http://csvs.babelomics.org/


Meta-análisis funcional
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       Métodos 

Nuevos métodos de análisis



Integración de datos ómicos

Case Control

microRNA- Seq

Case Control

mRNA-Seq

MicroRNA-Seq  & mRNA-Seq

Gene1   0.01
Gene2   0.04
Gene3   0.09
Gene4   0.2
     ...

miRNA1  0.5
miRNA2  1.2
miRNA3  1.3
miRNA4  1.7
     ...
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Nuevos métodos de análisis



Actividades formativas

Curso CIBERER de análisis de datos  genómicos,  
28-30 Sep 2015 en Valencia:
http://bioinfo.cipf.es/mda15ciberer

 International course of Genomic Data Analysis, 
29-4 Mar 2016, Valencia: 
http://bioinfo.cipf.es/gda16/program/ 

  http://bioinfo.cipf.es/courses
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Resumen de actividad en 2015

 BiER ha proporcionado servicio de asesoramiento y soporte tecnológico-
bioinformático en 22 proyectos procedentes de 15 grupos CIBERER

 Las estrategias de análisis desarrolladas se aplicaron sobre datos procedentes de 
tecnologías de alto rendimiento, abordando estudios transcriptómicos y 
genómicos (exomas y paneles de genes)

 Hemos  trabajado en el desarrollo de nuevas métodos de análisis transcriptómicos 
en el contexto de las rutas de señalización,  análisis de enriquecimiento funcional de 
microRNAs y metaanálisis funcional

 Participamos activamente en la colaboración inter-grupos con la recepción de 11 
investigadores y se realizó la actividad formativa  “NGS course: from reads to 
candidate genes” a la que asistieron 25 participantes de diferentes grupos CIBERER

 Los resultados de estos análisis y desarrollos bioinformáticos han generado 20 
publicaciones científicas 
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Proyectos colaborativos

Interacción entre grupos.  Feed-back

Mejor comprensión los datos genómicos referentes a 
las ER

Detección de biomarcadores útiles en prevención, 
diagnóstico y en el diseño de terapias clínicas

Traslación a la práctica clínica
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