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Big (Bang) Data!

Contexto

Con softwaRe libRe e gRatuíto

Algúns resultados xenómicos
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CONCEPTOS
Para non perdernos



QUE SON OS DATOS -ÓMICOS?
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Este sufixo é empregado para abranguer a totalidade de
entidades biolóxicas, como pode ser:

❑ Xenoma→ Xenómica

❑ Transcriptoma→ Transcriptómica

❑ Epixenoma→ Epixenómica

...



ADN: A LINGUAXE DA VIDA
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Xenoma→ Xenómica
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Bioinformática/o

Subconxunto xenómico (<1% xenoma)

…AAAGCTGGCATCGATTGGATTGCGACCTCTTATCTGTGCACGTGCCTGCCACGAAGTTATAGGGCTAGTTACTGATGA…

CCTCTTATCTGTGCACGTGCCTGCCACGAAGTTATA

SL3-1 Xenoma completo (~3 Gb)

CCTCTTATCTGTGCACGTGCCTGCCACGAAGTTATA

CCTCTTATCTGTGCACGTGCCTGCCACGAAGTTATA

CCTCTTATCTGTGCACGTGCCTGCCACGAAGTTATA

CCTCTTATCTGTGCACGTGCCTGCCAGGAAGTTATA

CCTCTTATCTGTGCACGTGCCTGCCAGGAAGTTATA

CCTCTTATCTGTGCACGTGCCTGCCACGAAGTTATA

SNP 102456_27

C/G

C

5x

G

2x

AlfI enzima de restricción

(tesoira molecular)

RESTRICTION SITE-ASSOCIATED DNA SEQUENCING (RAD-SEQ)
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Bioinformática/o

PANEL DE SNPS
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CONTEXTO
Big (Bang) Data!
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As tecnoloxías de secuenciación de alto rendemento (High Throughput
Sequencing; HTS) supuxeron un gran avance para os estudos xenéticos debido á
forte redución dos custos de secuenciación, implicando a democratización das
aproximacións xenómicas.

Wetterstrand KA. DNA Sequencing Costs: Data | NHGRI. 2022 (8 xaneiro  2024):
https://www.genome.gov/about-genomics/fact-sheets/DNA-Sequencing-Costs-Data.

Casanova, A. Digest: Focus on chromosomes: how to understand angiosperm radiation.
Evolution 77(6), 1491–1492 (2023). https://doi.org/10.1093/evolut/qpad053

https://www.genome.gov/about-genomics/fact-sheets/DNA-Sequencing-Costs-Data
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Incremento exponencial dos datos xerados e dispoñibles (en aberto)

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/datasets/genome/GCA_030867185.1/

Kai Yan, Joseph Wong | cc-by-nc-sa. Encyclopedia Of Life (EOL): 
https://eol.org/

https://www.ncbi.nlm.nih.gov/datasets/genome/GCA_030867185.1/
https://eol.org/
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Nos últimos anos desenvolvéronse múltiples tecnoloxías de secuenciación

Reuter, J. A., Spacek, D. V., & Snyder, M. P. High-throughput sequencing
technologies. Molecular cell 58(4), 586–597 (2015).
https://doi.org/10.1016/j.molcel.2015.05.004

Diferentes tecnoloxías→ Diferentes outputs→ Diferentes pipelines bioinformáticas

Sharman, S. (2021, February 3). Piecing together the genome: The long and short of it all. 
HudsonAlpha Institute for Biotechnology. https://www.hudsonalpha.org/piecing-together-
the-genome-the-long-and-short-of-it-all/ 

https://doi.org/10.1016/j.molcel.2015.05.004
https://www.hudsonalpha.org/piecing-together-the-genome-the-long-and-short-of-it-all/
https://www.hudsonalpha.org/piecing-together-the-genome-the-long-and-short-of-it-all/
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Datos xenómicos

Bioinformática/o
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Bioinformática/o

Datos xenómicos brutos                  
(secuencias ADN)

Datos xenómicos filtrados 
(secuencias ADN)

RAD-loci

Panel SNPs

Panel SNPs 
filtrado

300 GB

250 GB

50 GB

1.5 GB

0.5 GB
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Bioinformática/o

✓ Hardware

✓ Soporte técnico/mantemento

✓ Software
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UN PASEO 
XENÓMICO

Abrochade os cintos!
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Bioinformática/o

Datos xenómicos brutos                  
(secuencias ADN)

Datos xenómicos filtrados 
(secuencias ADN)

RAD-loci

Panel SNPs

Panel SNPs 
filtrado

A NOSA FERRAMENTA PARA 
OS ANÁLISES XENÓMICOS!

300 GB

250 GB

50 GB

1.5 GB

0.5 GB
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DESCARGA DOS DATOS 
BRUTOS

GNU General Public License
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DATOS BRUTOS

A xenómica é unha ciencia de Big Data!!

UN ARQUIVO FASTQ = UNHA MOSTRA
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DATOS BRUTOS

O FASTQ é un formato de texto plano que

serve para almacenar secuencias biolóxicas e

a súa calidade de secuenciación.

Para cada lectura (read; fragmento de ADN

secuenciado) corresponden CATRO liñas.

Calidade inadecuada

Calidade adecuada
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AVALIACIÓN 
CALIDADE DATOS 

BRUTOS
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AVALIACIÓN 
CALIDADE DATOS 

BRUTOSDiferentes mostras
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FILTRAXE POR 
CALIDADE DAS 

SECUENCIAS 
(READS) ADN

https://github.com/usadellab/Trimmomatic/blob/main/LICENSE

https://github.com/usadellab/Trimmomatic/blob/main/LICENSE
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FILTRAXE POR 
CALIDADE DAS 

SECUENCIAS 
(READS) ADN

MIT license
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FILTRAXE POR 
CALIDADE DAS 

SECUENCIAS 
(READS) ADN

RECOMENDACIÓNS BIOINFORMÁTICAS

LER OS MANUAIS E PUBLICACIÓNS!

LER AS LICENCIAS!

...
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DATOS FILTRADOS

Calidade inadecuada

Calidade adecuada



23/04/2024 Software libre: O motor da xenómica 27

ALIÑAMENTO DAS SECUENCIAS 
(SE HAI XENOMA DE 

REFERENCIA DISPOÑIBLE)

Artistic licence 2.0

Xenoma de referencia

GPL-3.0 license

SL3-1.fq → SL3-1.sam

https://bowtie-bio.sourceforge.net/index.shtmlhttps://bio-bwa.sourceforge.net/

https://bowtie-bio.sourceforge.net/index.shtml
https://bio-bwa.sourceforge.net/
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OBTENCIÓN RAD-LOCI E 
XENOTIPADO DE SNPS

https://catchenlab.life.illinois.edu/stacks/

https://catchenlab.life.illinois.edu/stacks/
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FILTRADO DE SNPS | PANEL DEFINITIVO DE SNPS | ANÁLISES XENÓMICAS
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https://vcftools.github.io/

https://github.com/mfoll/BayeScan

https://vcftools.github.io/
https://github.com/mfoll/BayeScan
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ALGÚNS RESULTADOS 
XENÓMICOS

Con softwaRe libRe e gratuíto
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❑ É fundamental coñecer a estrutura das
poboacións naturais para xestionar a súa
conservación.

❑ Troita común (Salmo trutta)

❑ Paquete de R: {adegenet}
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❑ É fundamental coñecer a estrutura das poboacións naturais para xestionar a súa
conservación.

❑ Troita común (Salmo trutta)

❑ Paquete de R: {ParallelStructure} | Análisis multi-core no CESGA

Río 1 Río 2

PISCIFACTORÍA
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❑ SNPs significativamente asociados ao sexo
do rodaballo. Sistema ZZ/ZW

❑ Xene candidato determinación sexual:
sox2

❑ Rodaballo (Scophthalmus maximus)

❑ Paquete de R: {GenABEL}

Martínez, P., Robledo, D., Taboada, X., Blanco, A., Moser, M., Maroso, F., Hermida, M., Gómez-Tato, A., Álvarez-Blázquez, B., Cabaleiro, S., Piferrer, F., Bouza, C.,
Lien, S., & Viñas, A. M. A genome-wide association study, supported by a new chromosome-level genome assembly, suggests sox2 as a main driver of the
undifferentiated ZZ/ZW sex determination of turbot (Scophthalmus maximus). Genomics, 113(4), 1705–1718 (2021).
https://doi.org/https://doi.org/10.1016/j.ygeno.2021.04.007

https://doi.org/https:/doi.org/10.1016/j.ygeno.2021.04.007
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O melloR traballo, en equipo!
Con softwaRe libre e gratuíto
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