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Ultrasecuenciacion genética mediante técnicas de supercomputacion
Researchers:

¢ Servicio de Inmunologia y Genética Molecular del Hospital San Pedro de Alcéntara de Céceres [1] y Fundacién
COMPUTAEX [2]

Idioma Indefinido
Descricao:
Este proyecto, asistencial y de investigacidn, esté siendo desarrollado por el Servicio de Inmunologia y Genética Molecular del
Hospital San Pedro de Alcéntara de Céceres [1] (Servicio Extremefio de Salud) en colaboracién con investigadores de la
Fundacién COMPUTAEX [2]. Las nuevas técnicas de secuenciacién masiva de ADN, cuyo uso se estd imponiendo en el &mbito
de la genética y la bioinformatica, permiten secuenciar el genoma de un ser humano con una reduccién en términos de
tiempo y coste econémico cada vez mayor. Por ello, se hace necesaria la utilizacién de supercomputadores como LUSITANIA
[3], que ademds de procesar la ingente cantidad de datos generada, para poder estudiar la informacién contenida en el ADN,
permite simular rasgos complejos de genes, estructuras subatémicas y tridimensionales, asi como aminoacidos de las
proteinas.

Objectives:

¢ nvestigacién de enfermedades genéticas y neurodegenerativas.

 Investigacién sobre el desarrollo y la predisposiciéon genética a desarrollar distintos tipos de cancer y posterior mejora
en la determinacién de estrategias para prevenirlos y tratarlos adecuadamente.

¢ Anélisis de la predisposicién al padecimiento de determinadas enfermedades hereditarias, y posterior mejora en la
determinacidn de estrategias para prevenirlas adecuadamente.

¢ Deteccién prematura de errores de metabolismo y enfermedades raras, minoritarias o huérfanas, de origen genético.

Reference Genome Sequence

35bp identified 330 - 430 bp unknown sequence 35 bp identified

Achieved objectives:

¢ Se ha dispuesto la infraestructura necesaria, mediante un modelo de Cloud Computing, para llevar a cabo las
diferentes tareas de procesamiento de la informacién obtenida al llevar a cabo las tareas del flujo de trabajo de un
estudio de resecuenciacién del ADN de cualquier paciente.

¢ Se ha colaborado de forma directa en el procesamiento de diversas muestras de ADN como ejemplos del modelo de
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procesamiento que estos sistemas ejecutan, a modo de entrenamiento y preparacién técnica del personal de la
Fundacién COMPUTAEX [2].

¢ Se ha completado la secuencia del exoma de un paciente anénimo de forma auténoma e independiente, obteniendo
datos para que los especialistas interpreten la predisposicién de esa persona al desarrollo de determinadas
enfermedades hereditarias.

¢ Se ha trabajado para desarrollar herramientas para la interpretacién, de forma manual, de la informacién obtenida en
el procesamiento de las secuencias genéticas procesadas en LUSITANIA [3].

URL de
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