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Caracteristicas generales:

Es un taller tedrico-practico de tipo presencial que abarca un total de 4 dias dirigido a investigadores
universitarios, nacionales, docentes universitarios, estudiantes de pregrado y posgrado. Incluye charlas
magistrales con expertos internacionales sobre los topicos de procesamiento de datos de secuenciacion,
identificaciéon de variantes germinales, somaticas; el desarrollo y optimizacion de “pipelines”
bioinformaticos que implementen los conceptos de manejo de datos de gran escala (big data gendmica),
buenas practicas de analisis (“best practices of GATK”) y el desarrollo de codigo en el lenguaje WDL.

Requisitos del taller:

e Profesionales en dreas afines a la bioinformatica y al anélisis clinico humano.

e Estudiantes de pregrado intermedios o avanzados y de grado de las areas de: Computacion,
Biologia, Biotecnologia, Microbiologia y Quimica Clinica, Medicina y areas afines.

e Estudiantes de posgrado de las areas de: Computacion, Bioinformatica, Biologia y Genética
Humana, Biotecnologia, Microbiologia y Quimica Clinica, Medicina y areas afines.

e Traer su propia laptop para la realizacion de las sesiones practicas.

e Descargar el material que se brindara previo al taller.

e Asistencia obligatoria a todas las sesiones teoricas y practicas del taller.

Descripcion:

El software Genome Analysis Toolkit del GATK es desarrollado por la plataforma de Ciencias de Datos
del Instituto Broad, que ofrece una amplia variedad de herramientas para enfocarse en el descubrimiento
de las variantes genomicas. El poder de procesamiento y las caracteristicas de desempefo
computacionales permiten que el software sea capaz de adaptarse a cualquier tamafio de proyecto, por lo
que lo hace ideal para el ambiente investigativo universitario. Ademas, en el taller se explicaran otras
herramientas como MuTect, Cromwell + WDL, Docker y Big Query.

En el taller se desarrollaran dos tipos de dindmicas: la primera que abarca un componente tedrico donde
se realiza una introduccién y explicacion a los conceptos, escritura a “pipelines” y flujo de procesos y el
componente practico, donde se realizaran ejercicios didacticos enfocados en los temas expuestos por los
expertos internacionales de cada area. Esto permite que los participantes tengan las bases necesarias para
realizar las sesiones practicas de cada tema expuesto. Asimismo, durante las sesiones practicas los
expertos brindaran apoyo logistico y aclaracion de dudas de diversa indole en el flujo de trabajo
relacionadas con cada tematica.

El taller proporcionara los ejercicios y materiales para llevar a cabo el taller y se dard un certificado de
participacion.



Expositores internacionales:
Laura Gauthier

Rori Cremer

Mark Walker

Objetivo:

Capacitar a investigadores universitarios, nacionales, docentes universitarios, estudiantes de pregrado y
posgrado en la implementacion del software GATK y en el desarrollo de flujos de procesos mediante el
lenguaje WDL utilizado en GATK para el analisis de los datos de secuenciacion de NGS e identificacion
de variantes gendmicas.

Organizadores:
Ricardo Chinchilla Monge MSc. Teléfono: 2511-3483 ricardo.chinchilla_ m@ucr.ac.cr
Para consultas Teléfono: 2511-3322 recepcion.cicica@ucr.ac.cr
Contenidos:
FECHA HORAY DESCRIPCION DE LA ACTIVIDAD
DURACION (Indicar titulo de charlas o conferencias si corresponde)
-Introduccidn al taller GATK.
8:00 a.m -Introduccion a los datos de Secuenciacién.
6 de febrero R -Introduccidn a los datos de preprocesamiento.
de 2024 -Introduccion al pipelining.
12:00 p.m. 'on al pipetining

-Terra por primera vez (demostracion guiada).

-Descubrimiento de variantes germinales.
-Haplotype Caller.
-Ejercicios con HaplotypeCaller.

06 de febrero 1:00 p.m.

de 2024 5:00 p.m. Joint Calling.
-gnomAD.
-Casos de estudio: Andlisis de variantes de la tetralogia de
8:00a. m.
07 de febrero ) Fallot.
de 2024 -Introduccion al filtrado de variantes.
12:00 p.m. . . . . . .
-Refinamiento y Evaluacién: Refinamiento del genotipo y
evaluacion del llamado del set.
1:00 b.m -Ejercicios con el uso de VETS.
07 de febrero ' _p. ’ -Introduccién al DRAGEN-GATK.
de 2024 5:00 b.m -Lecturas largas: procesamiento de lecturas largas de
o p-m. secuenciacion.
08 de febrero 8:00 a.m. -Ejercicios sobre las herramientas de refinamiento vy

de 2024 - evaluacion.




12:00 p.m. -Introduccion al descubrimiento de variantes somaticas.
-Variantes de nucledtido simple (SNV) somaticas e Indels.
1:00 b.m -Introduccion a las Alteraciones en el numero de copias
08 de febrero ' _p. ’ (CNAs) somaticas.
de 2024 5:00 p.m -Ejercicio sobre CNAs somatico.
e p-m. -Variaciones en el Numero de Copias Germinal.
8:00a.m -Datos de Mitocondria.
09 de febrero ' ) T -Variantes Estructurales: Introduccién al llamado de
de 2024 variantes estructurales (SVs) con GATK-SV.
12:00 p.m. . .
-Ejercicios con el pipeline gCNV.
-Single-Cell RNA-seq Analysis: Introduccion al analisis de
09 de febrero 1:00 p.m. élnghle.-cell RNA-.seq.
- -Ejercicio sobre Single-cell RNA-seq.
de 2024 L . . L L
5:00 p.m. -Sesién de cierre para realizar la evaluacién, aclaracion de
dudas y llenado de encuesta.
Recesos:

Cada dia se contaran con los siguientes recesos:

En la manana: 10:15 a.m. - 10:45 a.m.
Almuerzo: 12:00 p.m. - 1:00 p.m.
Enlatarde: 2:30 p.m. - 3:00 p.m.
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