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Premios RRI 2022. Acceso Abierto datos omicos.
“Caminando hacia la Ciencia Abierta”

Pablo Minguez

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI). 24 Octubre 2023



Ciencia Abierta

La Ciencia Abierta es el conjunto de practicas que permite que los conocimientos
cientificos estén disponibles, accesibles y sean reutilizables.

@ e UNESCO (41a reunion, nov 2021): marco internacional para las

Recursos

ontos et edmmmwmmm.@ politicas y practicas de la Ciencia Abierta.

ablertos 4, csdigo ablerto y
codige fuente ablerto
|

Equipos mformacicos de e Comision Europea: Ciencia Abierta como estandar de trabajo en

cidigo ablerto

Conocimiento

clentifico ablerto programas de innovacion e investigacion (https://bit.ly/EU-
OpenScience-web).

e Espana Ley de la Ciencia (art 37, septiembre 2022): Ciencia como

Didlogo abierto
i CIENCIA

sistemas de ABIERTA

conocimiento

bien comun. Iniciativas para facilitar el libre acceso a los datos

generados por la investigacion. Transferencia de conocimiento a
la sociedad.

e [IS-FJD: Politica especifica de Ciencia Abierta (https://bit.ly/lIS-
FJD-OpenScience) desde 2019.

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI). i L



Datos omicos

Datos:

Origen:

e Partes de organismos (tumor, lineas
celulares).

e Organismos

) o Humanos: algunos tipos de datos

‘"';L % pueden identificar a una persona

\*

¢
. Metadatos:

Diferentes tipos de moléculas o niveles de regulacion

4 \( A r >

!

<

\ v

Genomics Epigenomics | | Transcriptomics Proteomics Metabolomics e Condiciones de laboratorio. dro g as
v v v \’ - ’
Evaluation of non-DNA| | Evaluation of quantity Evaluation of protein Evaluation of S U m I n I St rad aS, cee
sequence changes such and quality of RNA map net_work, endogenous/exogenoug , . .« .
| wmethyition | productionand | | metabolites e Caracteristicas y condiciones
: o NO, , .
Identification of genetic variant i \X @ e Caracteristicas, enfermedades,
in DNA sequence including m L i\l N R:
coding or non-coding regions AN R{N-
; - AR A I,

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI). ==




cPorqué se han de compartir los datos omicos?

e Transparencia en la revision del trabajo.
e Fiabilidad de los resultados. Los hace replicables.
e Permite un uso secundario regulado.
o Colaboracion entre productores y usuarios secundarios iniciadas
mediante licencias.
o Productores: Asegura el credito. Usuarios secundarios: Asegura la
fiabilidad.
o Rentabiliza la inversion por las agencias financiadoras.
o Aumenta el impacto y la visibilidad de la investigacion.
e Revistas y agencias financiadoras lo exigen.

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI).




Politica sobre datos en los proyectos de investigacion

i{- SCEma  oromem 0o https://www.isciil.es/QueHacemos/Financiacion/Documents/

E BNOAACION

: Curi Pl_2023/P123_PREGUNTAS_FRECUENTES.pdf

e ¢Qué datos de investigacion se deben depositar?

Se han de depositar en repositorios de acceso abierto todos los datos que subyacen a la investigacion, esto es, los datos brutos
generados o producidos en el transcurso de la investigacion. Asi mismo, se deberan publicar junto a los articulos cientificos los
datos finales que sean necesarios para garantizar la verificacion y reproducibilidad de los resultados presentados. Segun las
disciplinas y los flujos de produccién, analisis y utilizacion de los datos, se pueden publicar los datos en diversos estadios a lo
largo del ciclo de vida de la investigacion. Asimismo, en el depdsito y publicacion de los datos se debera tener en cuenta:

- La proteccion de los datos personales, que incluye la proteccion de las libertades y los derechos fundamentales de las
personas fisicas aplicados a un proyecto de 1+D+l, asi como su proteccion ante la posible utilizacion por terceros no
autorizados.

- Los aspectos eticos, que afectan a los datos que pueden mostrarse, el tiempo y el anonimato de las personas implicadas,
y respetan la dignidad y la integridad para garantizar su privacidad y confidencialidad.
Los requisitos especificos que las editoriales cientificas puedan requerir a los autores, referentes a los datos utilizados

especificamente para un articulo, asi como los repositorios recomendados o reconocidos para ello.

e ¢Qué repositorios se podran utilizar para depositar los datos?

Se deberan depositar los datos de investigacion en repositorios de confianza (TDR, Trusted Digital Repositories), institucional,
multidisciplinar (ej. Zenodo); o bien en infraestructuras colaborativas de datos, en disciplinas que utilizan datos de forma masiva
(DID, Data IntensiveDomain), bien dentro del dominio o con caracter general o multidisciplinar (ej. EUDAT).

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI).




Politica sobre datos en los proyectos de investigacion

% e S e https://lwww.isciil.es/QueHacemos/Financiacion/Documents/

Curi Pl_2023/P123_PREGUNTAS_FRECUENTES.pdf

o (D “*wacion se Jeben depositar?
Se t.o 1e accesn abierto todos los datos que subyacen a la investigacion, esto es, los datos brutos
- de la ‘nvestigacion. Asi mismo, se deberan publicar junto a los articulos cientificos los

EE ( J ( I 4
CompartICIOn -anti.ar la verificacion y reproducibilidad de los resultados presentados. Segun las

v Ltilizacion de los datos, se pueden publicar los datos en diversos estadios a lo

AspeCtOS éticos sn 0, en el depdsito y publicacion de los datos se debera tener en cuenta:

e incluye la proteccion de las libertades vy los derechos fundamentales de las
de 1+D+l, asi como su proteccion ante la posible utilizacion por terceros no

a .0s que pueden mostrarse, el tiempo y el anonimato de las personas implicadas,
p7 ra garantizar su privacidad y confidencialidad.

o r
Plan de GeStlon ales cientificas puedan requerir a los autores, referentes a los datos utilizados
.no lss repositorios recomendados o reconocidos para ello.
de datos

aran 1alizar para depositar los datos?

Se achera.. _> datos d=investigacion en repositorios de confianza (TDR, Trusted Digital Repositories), institucional,
multidiscipnaznlei 7ennd-) "o bien en infraestructuras colaborativas de datos, en disciplinas que utilizan datos de forma masiva
(DID, Data IntensiveDomain), bien dentro del dominio o con caracter general o multidisciplinar (ej. EUDAT).

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI). i



Politica sobre datos en los proyectos de investigacion
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CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI).

https://www.isciil.es/QueHacemos/Financiacion/Documents/
Pl 2023/P123 PREGUNTAS FRECUENTES.pdf

dQué es un Plan de Gestidn de Datos, PGD?

LUn Plan de Gestién de Datos (PGD o DMP, Data Management Plan, por sus siglas en inglés) es una declaracién formal que describe
los datos que se utilizan y producen durante el curso de las actividades de investigacion. El PGD establece cdmo se van a gestionar
los datos en un proyecto de investigacion, tanto durante el proyecto como una vez que este ha finalizado.

El PGD define la metodologia de extraccion de la informacion, la unidad de medida, los procesos de creacion, limpieza y analisis,
el formato, el software de lectura y procesamiento, las licencias y permisos de acceso y (rejutilizacion, su sistema de control de
versiones, su autoria, su difusidn, v su lugar de almacenamiento vy preservacion a largo plazo. Este plan se creara al comienzo del
proyecto de investigacion financiado v, segun la naturaleza y evolucion del proyecto, puede que no sea un documento definitivo,
sino que variara, se completara y/o modificara a lo largo del ciclo de vida de la investigacion.

+ JDebo incluir en |la solicitud de mi proyecto el PGD?

NGO, en la memoria de la propuesta solamente se debera incorporar una descripcion inicial gue contenga que datos se van a
recoger o generar en el marco del proyecto (tipologias v formatos), como sera el acceso a los mismos (quién, como v cudndo se
podra acceder a ellos), de gquién son los datos y en queé repositorio esta previsto su deposito, difusion y preservacion. Asimismo,
te recogeran, en su caso, las condiciones eticas o legales especficas que los regulen (ej. privacidad de los datos y su
reglamentacion; datos protegidos o protegibles por propiedad intelectual o industrial, etc.) gue condicionen su disponibilidad,
uso v/o reutilizacion. Esta declaracion inicial en el momento de la solicitud no condicionara la creacion de un Plan de Gestion de
Datos formal en el caso de que el proyecto resulte finalmente financiado.

# jCuindo debo enviar el Plan de Gestion de Datos?

El PGD se debera presentar, si asi es requerido, junto con los informes de seguimiento intermedio vy final del provecto financiado
Asimismo se recomienda la publicacion en acceso abierto del PGD junto a los datasets utilizados, v en formato legible por
magquina.

olaborativas de datos, en disciplinas que utilizan datos de forma masiva
s con caracter general o multidisciplinar (ej. EUDAT).

=gl T GOBEANG  MINISTERIO

-
y r DEESPARA D CIENCIA Instit
2 ENNOWSON gy Sl
Carlos |l



Plan de Gestion de datos

e Politica por la cual se gestionan los datos en un proyecto de investigacion, durante y

despueés de su ejecucion.

e Asigna responsabilidades y recursos: Gobernanza.

e Garantiza un adecuado tratamiento, proteccion y salvaguarda de todos los datos
recogidos, generados o procesados.

e Cumplimiento de leyes aplicables: RGPD (Reglamento General de Proteccion de

Datos), LOPDGDD (Proteccion de Datos Personales y garantia de los derechos

digitales).

e En cuanto a datos omicos: Establece como se manejany

comparten estos datos: Principios FAIR.

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI). = EEEL



Los datos omicos han de cumplir los Principios FAIR

Edable Accessible nteroperable Reusabie
O oo 0% e Encontrables: Datos y metadatos pueden ser
P4 O ’i.‘ encontrados mediante herramientas de

busqueda. ID y repositorio reconocido.

Datos omicos FAIR:

i e Accesibles: Pueden ser descargados (no
Principios FAIR

para los Datos Cientificos necesariamente de forma libre). Su reutilizacion

esta regulada.
€L ENCONTRABLES
g /CCESIBLES AR D) ) permitir su intercambio y reutilizacion.

I n
°%) INTEROPERABLES e Reusables: Pueden ser usados por terceros bajo

e Interoperables: Tienen formatos estandares para

unas reglas claras (licencia), conociendo su

L) REUTILIZABLES

procedenciay permitiendo su reconocimiento.

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI). == |J




El deposito en repositorios reconocidos permite
cumplir los principios FAIR

e Secuencias de DNA and RNA: ENA Repositorios reconocidos:
( ), datos de libre acceso.
» Datos de expresion génica (transcriptémica): Gene PUBLICACCESS ~ CONTROLLED ACCESS

Expression Omnibus (GEO, Sequence s ENA

Raw-unaligned European Nucleotide Archive

) 0 ArrayExpress
( ), datos

bajo demanda/licencia (crudos), libre acceso (conteos).

~7» European
fﬁ ) Varlation
-~ Archive

e Datos asociacion genotipo-fenotipo: European Genome- Array-based €L) AmayExpress o

ARCHIVE

phenome Archive (EGA, ), datos

bajo demanda/licencia (crudos + metadatos). Phenotypes (=) Biosamples

e Polimorfismos genéticos: dbSNP, dbVar, clinVAR, o

European Variation Archive (EVA), datos libre acceso. ek i) DGVas-

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI).



https://www.re3data.org/

Politica de Ciencia Abierta del IIS-FJD

Investigacion e Innovacion Responsable - Responsible Research and Innovation (RRI).

Aspectos clave de la RRI:

ACCESO
ABIERTO

Fomento de procesos de 1&i colaborativos
y con participacion de distintos actores - E
S PARTICIPACION
CIUDADANA

Alinearresultados convalores,
necesidadesy expectativas de |la socedad.

EDUCACION
CIENTIFICA

20197 https://bit.ly/11S-FJD-OpenScience

’.ﬂitﬁiﬁl-ﬁadi.'la.. . . _ Integridad
informacion cientifica. ETICA

Propiedad de lainformacion Cienciay sociedad.
cientifica.

- . - ~FAcuerdos robustosy adaptables.
Competenciasy conoCimientos ¥

para la participacionen Alineados con practicas existentes.

debates sobre 1& GOBERNANZA| compartir responsabilidadesentre losactores.
F'rr.-r'r'u?-.--.'-r VOCaciones Proporcionar instrumentos para fomentar
cientificas. responsabilidad compartida.

1.- Investigacion e Innovacion Responsable. A partir de informacion disponible del proyecto RRI Tools (https://www.rri-tools.eu/)

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI).




Caminando hacia la Ciencia Abierta: Implementacion del acceso
abierto a los datos omicos en el 1IS-FJD (RRI22/00005)

T S| AVEETIEACION Promover la practica de la Ciencia Abierta en el lIS-FJD, en particular en lo referente a

£ ANITARIA

P Iz O los datos omicos

- E Findable
E Accessible
::ﬁ:u- Intemperal:rle
{:* Reusatrle
Objetivos -
Potenciar la transparencia de los
Eﬂahlefer politicas y ﬂnce::mie?tm ;"Ed proyectos de investigacion que Promover el libre acceso a los datos,
recojan el manejo, curacion y diseminacion de produzcan datos émitcos, y facilitar su cumpliendo los principios FAIR
los datos émicos
implementacién
~ eldentificacién proyectos que generen datos * Apoyo a la elaboracién del plan de * Comparticion de datos omicos:
omicos gestion de datos Definicion de formatos y metadatos
Fases « Identificacién aspectos ético- legales » Apoyo registro investigacién académica  * Seleccion de bases de datos
e Participacion de la Sociedad: Consulta agentes » Seguimiento del proyecto * Definicion de procedimientos y
sociales « Difusién a la Sociedad condiciones para la comparticion
B ) Investigadores UB, UICEC
Agentes del G ) | y
nvestigadores
IS-FID — / g
implicados ) CEIm
Investigadores
- ) CAAS
=Cl: Comisién de Investigacion =UICEC: Unidad de Investigacion Clinica
*CEIm: Comité de Etica de la Investigacién *AGl: Areade Gestion de la Investigacion
=CAAS: Comité Asesor de Agentes Sociales *DC: Direccion Cientifica
*UB: Unidad de Bioinformitica "AC: Area de Comunicacién

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI). e SEE



Objetivo 1: Establecer politicas y procedimientos que recojan el
manejo, curacion y diseminacion de datos omicos

IDENTIFICACION DE
PROYECTOS QUE
GENERAN DATOS OMICOS

Comité de Investigacion (Cl)

e Revision de proyectos de investigacion a
presentar en convocatorias competitivas
o Control de requisitos.
o Calidad
o Necesidad de asesoramiento
e Identificaciéon de contenido dmicoy
necesidades segun tipo:
o humanos, otros organismos, lineas
celulares.
e RESULTADO: Visto Bueno y
asesoramiento.

IDENTIFICACION DE
ASPECTOS ETICOS Y
LEGALES QUE LES
AFECTAN

Comité de Etica de la
Investigacion (CEIm)

e Revision de proyectos en seres
humanos (datos o muestras).

e Evaluacion de aspectos metodologicos y etico-
legales: Consentimientos Informados, manejo de
muestras bioldgicas, analisis geneticos.

e Revision de aspectos relativos a la comparticion
de datos, tratamiento, pseudonimizacion y uso
secundario.

e RESULTADO: dictamen del CEIm.

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI).

IDENTIFICACION Y
CONSULTA AL CONSEJO
ASESOR DE AGENTES
SOCIALES

Consejo Assesor de
Agentes Sociales
(CAAS)

e Asesoramiento sobre aspectos
complementarios al desarrollo
cientifico que orienten mejor
nuestros resultados hacia la
sociedad.

e RESULTADO: Incorporaracion
de aspectos sociales de
relevancia.




Objetivo 2: Potenciar la transparencia de los proyectos de investigacion
que produzcan datos omicos, y facilitar su implementacion

APOYO A LA APOYO REGIS'I:RO
ELABORACION DEL PLAN INVESTIGACION
DE GESTION DE DATOS ACADEMICA PROMOVIDA
POREL IIS-FJD
Unidad de Investigacion Clinica (UICEC) y Comité de Etica de la Investigacion

(CEIm) y Unidad de Investigacion
Clinica (UICEC)

e Asesoramiento en la elaboracion del Plan de Gestion
de Datos
o tipologiay formato de datos a recoger/generar
o procedimiento para acceso a los mismos
o titularidad de los datos
o repositorio para su deposito
o garantias de requisitos éticos o legales
e Asesoramiento en el Plan de Difusion de los
resultados orientados a la sociedad, entre otros.
e RESULTADO: Planes de Gestion de Datos y Difusién.

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI). T

e Registro de ensayos clinicos en una base
de datos de acceso publico

e El CEIm emite inclusion expresa de la
obligacion y la UICEC presta soporte para
altay registro.

e RESULTADO: Registro de investigaciones
clinicas.




Objetivo 2: Potenciar la transparencia de los proyectos de investigacion
que produzcan datos omicos, y facilitar su implementacion

el el DIFUSION A LA SOCIEDAD.
PROYECTO
Area de gestion de la Investigacién (AGI) y Direccidn Cientifica (DC), Area de
y Direccién Cientifica (DC) Comunicacion (AC) y Comision de

Investigacion (ClI)

e Informacion sobre compromisos del IP con agentes financiadores.
e Apoyo en el planteamiento y/o analisis de datos omicos (diseno
experimental y analisis)
o Depdsito de datos.
o Asesoramiento personalizado
o Cursos/sesiones informativas
e Registro interno de datos omicos generados y compartidos.
e Calculo deindicadores.
e RESULTADO: Correcta ejecucion del proyecto en relacion al
tratamiento de datos.

e Diseminacion del conocimiento
e Participacion de la sociedad en el proceso investigador
e innovador (CAAS).
e Canales utilizados:
o Noticias y notas de prensa: https://www.fjd.es/iis-
fjd/es/actualidad/noticias
o Redes sociales (Twitter, Facebook).
o Pantallas internas.
RESULTADO: Integracion de la sociedad en la
investigacion y difusidon de resultados.

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI). T




Objetivo 3: Promover el acceso abierto a los datos cumpliendo los
principios FAIR

IMPLEMENTACION DE
PRINCIPIOS FAIR

Durante la ejecucion:

e Aplicacion de principios FAIR a los datos omicos:
o Estandarizacion de los datos omicos
o |dentificacion y estandarizacion de metadatos
o Seleccion de repositorios adecuados
o |dentificacion de los procedimientos, condiciones y agentes
implicados en la comparticion.
e Reutilizacion interna de datos genomicos.
e Aplicacion de politicas de Ciencia Abierta al software de analisis
de datos dmicos.
e RESULTADOS: Integracion de la Ciencia Abierta en los datos
omicos producidos por el 1IS-FJD.

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION EINNOVACION RESPONSABLE (RRI).



Objetivos de la Unidad de Bioinformatica del IIS-FJD

e Apoyo al diseno y analisis de experimentos omicos (Transcriptomica, Genomica,
Protedmica, Epigendmica) a grupos del IIS-FJD (y externos) en regimen de colaboracion.

e Diseno, implementacion y mantenimiento de software bioinformatico.

e Asistencia al lIS-FJD en proyectos institucionales con necesidades bioinformaticas y de

comparticion de datos.
o Fortalece, IMPaCT-Genomica (IMP/O0009), IMPaCT-Data (IMPO0O019), RRI22/00005b,
e Pablo Minguez (coordinador)

e Lorenade la Fuente TransBioNet (RED2018-102404-T), unCOVer (H2020), STOP-Coronavirus

(bioinformatica). Técnico

Bioinfo AES18 (01/01/2019 - (COV20_00181), 2 proyectos integrados ISCIII (PIE13/00051 y PIE15/000438).

30/04/2021) . o« e
e Gonzalo Nunez Moreno e Transferencia de conocimiento.

(bioinformatico) Ayud. Inv.

desde 2015

CAM. (01/03/2021 - o Definicidn de estandares en la comunidad cientifica (IMPaCT, CIBERER,
15/04/2023)

e Técnico Bioinformatico TransBioNet, SEBIBC).
AES23

» Fortalece 2023 o Formacion (cursos, TFM/Gs, clases en Masteres, congresos).

o Asesoramiento/Apoyo en la comparticion de datos omicos.

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI).


https://bit.ly/UnidadBioinformaticaIIS-FJD
https://bit.ly/UnidadBioinformaticaIIS-FJD

Servicios de la Unidad de Bioinformatica (Transcriptdmica)

RNASeq (MRNA, miRNA)

Disefio experimental Descripcion de Expresion diferencial Caracterizacion FAIRificacion

(batchs). Control de calidad. muestras (PCA, (firmas moleculares) funcional Produccion de estandares y
Procesado de muestras clustering, heatmaps) Clasificadores/predictores (enrequecimientos, comparticion
(normalizacion, mapeo, (aprendizaje automatico) redes)

conteo de lecturas)

‘ TW—W Ty d__c._

[ PPN - = =———
| S ==or E i B I ,: d Gene Expression Omnibus
W) ==c= {N{f o P .
R T = et s SR Toage * Dato crudo
oo G s (fasta)
- . (conteos)

e Metadatos

Seguimiento: escritura, propuestas de nuevos analisis y comparticion

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI).




Resultados: Depodsito de datos omicos (Transcriptomica)

RNASeq (MRNA, miRNA) €39

Gene Expression Omnibus

142 experimentos accesibles y otros en proceso

Proyectos y articulos:

e P|13/00051. Del Puerto-Nevado et al., Mol Onco. 2019. GSE115329, GSE115313

e Mendez-Barbero et al., Ebiomedicine. 2019. GSE114116

e Gonzalez-Alonso et al.,2020. GSE89216

e Serrano-Lopez et al., Leuk Lymphoma. 2022. GSE181458

e Nunez-Borque et al., Pediatr Allergy Immunol. 2021. Nunez-Borque et al., Sec. Molecular Innate
Immunity. 2023. GSE245653

En cuarentena, a la espera de publicacion:

e | aboratorio de Patologia Vascular - mRNAs
e | aboratorio de Nefrologia - mRNAs
e Microbiologia- miRNAs

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI). : TSI



https://www.ncbi.nlm.nih.gov/geo/
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/geo/query/acc.cgi?acc=GSE181458
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/geo/query/acc.cgi?acc=GSE245653

Servicios de la Unidad de Bioinformatica (Gendmica)

DNASeq (germinales)

Base de datos de

frecuencias poblacionales
PI pEI | n e e CES, WES, WGS interna (Genética) %m
nexcflow | long, short reads (6698 casos EERR). ' GLOWgenes
-0 S NVS AF Pseudocontrol
CATK C : Llamada de . , o
DRAGEN ontrol de calidad Mapeo . Anotacionde  Filtrado y priorizacion
DeepVariant variantes

variantes i -
(3 software) (variantes y genes candidatos)

— s N

7 CNVs, SVS W
connvading ‘

exomedepth
gatk
panelmops

DNASeq (somaticas, mosaico)

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI).




Servicios de la Unidad de Bioinformatica (Gendmica)

Classes (308) Properties (134) Individuals (20)

4-data use modifier (18)

DNASeq

DUO:0000007 (version: 2019-01-07)disease

clinical care use

specific research Thiz data use permission indicales collaboration required
M -~ 1A 1 A 2 that use is allowed provided it is related to the specified ethics approval required
FAIRificacion: Generacion de estandares y inat use 15 allowsd provided s related fo the specife gorilo sates oty

geographical restriction
ModifiersMONDO:0019117 institution specific restriction

« o s
CO m p a rtl CI O n d e d atos no general methods research
4-not for profit, non commercial use only (2)
non-commercial use only
not for profit organisation use only
population origins or ancestry research prohibited

project specific restriction

- . publication moratorium
publication required
‘ -\ E U RO P EAN research specific restrictions
' GENOME-PH ENOME return to database or resource
time limit on use
ARC H IV E user specific restriction

4.data use permission (5)
4-general research use (2)
4-health or medical or biomedical research (1)
disease specific research

Genetic landscape of inherited retinal .o oo

»-investigation ([EEIP (10)

e Producir los estandares
o Datos (fastqgs) .
o Metadatos dystrophles

O Ont0l0g|a5 (H PO) In the context of research, this dataset contains 423 IRD samples; 411 of them analyzed with Clinical Exome Sequencing solutions, and

o Encri tadO 12 with Whole Exome Sequencing.
] p & 423 samples Q DAC: EGAC00001002010 %2 Technology: NextSeq 500
e Definir reglas de

. ., ; : . .
CompartICIOn (Ont0l0g|a) Access Policy B Request Access

e Definir el Data Access =

Committee (DAC) [IS- Fundacion Jimenez Diaz Data Access Agreement. Please contact any of the members of the IIS-
Fundacion Jimenez Diaz DAC to access the whole document.[4

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI). Aot T BERL
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Resultados: Depodsito de datos omicos (Gendmica)

[
@R EuroPEAN

DNASeq GENOME-PHENOME
ARCHIVE

1238 muestras secuenciadas (CES, WES, WGS) compartidas en EGA y registradas en el
proyecto BIMG

Testeadores de la nueva version de EGA

& C & submission.test.ega-archive.org

Proyectos y articulos: &2 cyrorcn

GENOME-PHENOME H
ARCHIVE \§ EASI Genomics

e Proyectos europeos: BIMG, EasiGenomics, unCoVer

° Proyectos nacionales: STOP-Co ronavirus, IMPaCT Otros resultados: Base de datos de frecuencias de
. . la cohorte IIS-FJD (lancu et al., IJMS 202?2)

e Proyectos nacionales intramurales

SOLVED || NON-SOLVED s

e Perea-Romero et al., Human Genetics2021 === o s S

e Perea-Romero et al., Sci Rep, 2021 | I W Q?:m Y

e Perea-Romero et al., npj genomic medicine 2022 L phe |

e Lopez-Rodriguez et al., Sci Rep 2022 v .7

* Romero et al., npj genome medicine 2022 Participacién en proyectos COVID

e | opez-Rodriguez et al., Andrology 2022.

e Damian-Verde et al., Human Genomics. 2023 cogeranem O CkuGe ynCaoaVer

Spanish CQalition to Unlock Research
on host GEnetics on COVID-19

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI).




Resultados: Deposito de datos omicos (Gendmica)

DNASeq ciber er

Red es Beaco n A global search engine for genetic mutations.

GRCh37 - Search

Collaborative Spanish Variant Server 784
muestras

en ambos

- : - . - 2 c . . .
&) Collaborative Spanish Variant Server QSearch @ Stats |# Saturation & Downloads s Prs

Clear Search Genatypes @ Freq. @ 1000G AAF (phase 3)®  puar AAF®  ESPS500 AAF © gromAD AAF ©
Chir Posithon Albeles Gene id SIFT® po
0/0 LT 1/1 J OFreq 1Freq A ALL EUR® ALL ALL EA® GEMOME ALLEXOME ALL

Position

1 215796330 Ak KCTDAUSHZA 60500520 457 & i 1] 09%4 0006 0006 0056 0,003 . . . 0.030

1 215796350 TG KCTDILSHIA 6667509 33 115 15 1] 0.843 0157 0157 0.103 0,108 - - - 0099 ; . y o
1:1-1000006,2:1 °
108800¢ 1 215794405 »T KCIDAUSHZA — sl3BA7S5447 i i) 09%9 0001 0001 0024 : . . 0019 : 2 artl Cu los aSOCIad Os.
Gene: 1 215794517 | CeA KCTD3.USHZA 574954983 462 0 1] 0999 0001 0001 0.022 : . . 0017 .
USH2A 1 HETRE529 Tl KCTDAUSH2A 187725500 442 [i] i} 0799 0001 0001 0.000 0.001 . . 0.000 . LO p ez_ LO p eZ e t alc b) I I u I I l

1 215794575 | A*G KCTD3.USH2A 50590154 458 i 1] 0995 0005 0.005 0.023 0,003 . . . 0.003 .

L]

| asmes oA KCTMUSDA | s e o o o oot omn om0 oo o Genomics 2023
Subpopulations O

1 215796730 | C»T KCTD3.USHZA 579275452 442 0 0 0999 0001 0001 0.022 . - 0017
[ I1BS (107 Spanish individuals ~ M

1 | 215796735 G>C = KCTDIUSHZA  r770100003 462 o 0 039% 0001 0001 : : () e n a— I e e a
from 1000genom es) °)
(¥ Healthy controls 1 215796796 | C>T KCTD3USHZA 79178663 462 0 0 0999 0001 0001 0025 0,001 : ; 0,026

[ Il Neoplasms b 2021
F Page | 1 al 1002 3 & sav 1-10ct10015| =

(% Il Diseases of the blood and

Il

o2 % Tambienapoyamos la comparticion de informacion clinica de
variantes genomicas (lancu et al., npj genome medicine 2021)
CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI). & 7,

Clinically relevant variation GCACTGACTCTCTCTGCCTATTGG

Instituto
de Salud
Carlos |l



http://csvs.babelomics.org/
http://csvs.babelomics.org/

Resultados: Depdsito de datos omicos (IMPaCT-Gendmica)

g Illb
IMPaCT e”r t%‘ J:'s.iu"lﬁ Z;Eﬁm
DNAseq Genomica

Grupo de Trabajo Data sharing

Funclones

W P3 E n fe I m e d ad eS ra ras » Estudio de la situacion actual de la red de hospitales del ambito de enfermedades raras, en cuestion de

datos genomicos acumulados y su comparticion.

G U pOS d e trabaj O: » Divulgacion de las posibilidades de EGA/Beacons.

» Apoyo para que las secuencias generadas en IMPaCT-GENOMICA estén disponibles en EGA/ Beacon.

e b L R A » Facilitar la implantacion de una infraestructura para alojar y compartir datos gendmicos.
MODELO DE INFORME CREACION RED CREACION RED DE FENOTIPADO HPO VALIDACION ALMACENAMIENTO Y
DIAGNOSTICO DE EXPERTOS EXPERTOS FUNCIONAL DATA SHARING

!I@l . &1 Tareas
%

D, Miguel Angel Moreno Dra. Belén Pérez

Hospital Universitario Centro de Diagndstico de
Raman y Cajal Enfermedades Moleculares
CIBERER CIBERER

» Encuesta a los coordinadores de las CCAA de enfermedades raras para detectar cual es la

Dr. Francesc Palau

Hospital Sant Joan de Déu
CIBERER

situacion actual en cuestion de datos genomicos acumulados y su comparticién.
> Taller online abierto sobre EGA/Beacon el 27 de enero de 2022, con mas de 200 asistentes. La

grabacion esta disponible aqui:https://youtu.be/RI9wCs7IVKw].

» Creacion de un grupo de trabajo transversal (GdT-T] con el programa IMPaCT-Data para

ofrecer soluciones EGA/Beacon acordes a las necesidades de IMPaCT-GENAOMICA.

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI). 2 SR W




Servicios de la Unidad de Bioinformatica (Gendmica de virus y otros)

DNASeq SARS-CoV-2, Epigenetica y otros

Pre-procesado de las muestras Extraccion de haplotipos en FAIRIficacidon de los datos

secuenciadas a alta profundidad la muestras i

B mInm .IIIII
IIIII IIIIII=I TII 11 11 “ III IIIII e [ T n § p— ]
C TR T LRl MRIIOTY o o o e L (
LR extractor 'mmml ot — G e
1 IIIIIHIIIIIMIIWIIIIIIIIIIIIIIIII |||| IIIIIIIII‘IIIIII"I e ) —
IO B AR R T —_— — T T
I B B BTN -multiplexed Raw Reads
[ RRITNI L AW W RSLIE A ]
ML
[} : 1] 1]

e L, e European Nucleotide Archive
fima | {1 MIm — R e —
I 1 [T — - - . - .

i T ewmy wy e Preprocesamiento de los datos
IR T LR L ———— e Estandarizacidn de los metadatos
ﬁl:llfllll i Hlllllm process! Clusters = 1\.=./;$2

ppppppppppppp

e Deposito

Otro tipo de datos que estamos manejando: Epigenética (Bismark + RnBeads) y
Protedmica.

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI).



https://seekdeep.brown.edu/

Servicios de la Unidad de Bioinformatica (Gendmica de virus)

DNASeq SARS-CoV-2 ENA> s/

European Nucleotide Archive

110 secuencias viricas (SARS-CoV2) en colaboracion con Microbiologia (Celia perales)

Proyectos y articulos:

* Proyectos nacionales: STOP-Coronavirus

e Soriaetal., Access Microbiol. 2021

e Martinez-Gonzalez et al., Microbiol Spect. 2022

e Martinez-Gonzalez et al., J Clin Invest. 2022

e Martinez-Gonzalez et al., Pathogens. 2022

e Somovilla et al., Antimicrob Agents Chemother. 2023

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI). L CE




Cursos y Seminarios sobre comparticion de datos 2022/2023

CURSO IIS-FID: INTRODUCCION
AL ANALISIS DEDATOS OMICOS

Aprende conceptos y recursos basicos para el analisis
de experimentos de DNASeq, RNASeq y protedmica

Cuando: 10 y 11 de octubre de 2022, de 93 12:30 am
Donde: Aula Francisco Grande HU-FID

Tipo: Presencial

Imparte: Unidad de Bioinformatica l1S-FID

PROGRAMA: INSCRIPCIONES:

Haz tu inscripcion agui!

Médulo 1: Andlisis Genomico. Bases d
5 FHC (O, ELAREES 58 Antes del 23 de Septiembre

datos, protocolos deteccion de variantes

y analisis. Numero de plazas: 30.

Raquel Romero. 2 horas Se priorizara que tedos los laboratorios
tE'I"IgEF'I acoeso al curso con al meanos 1

Moédulo 2: Analisis Transcriptomico. persona, el resto de plazas se asignara

Aplicaciones, pasos de un protocolo de por orden de inscripcidn

cuantificacién de expresitn. analisis Practicas guiadas, trae tu ordenador

exploratorio de las muestras, D

normalizaciones y expresion diferencial. Informacion sobre la Unidad

Gonzalo Nufez, 15 horas de Bicinformatica del 115-FID:

https:/fbit.ly/Unidad Bisinformatical iS-FID
Module 3: Analisis e interpretacion . . .
funcional de experimentos 6micos. Bases
de datos, programas de enriquecimiento
funcional y de analisis de redes
bioldgicas
Pablo Minguez, 3 horas

Module &: Comparticion de datos
gendmicos y transcriptomicos.
Pablo Minguez, 0.5 horas

i\
nsS

IRETITUT O DO

Programa completo: INVESTIGACION
2 A M I T A E I &
https://bitly/ProgramaCursoBioinfollSFID2022 FUNIMACI JIMEREZ DIAT

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI). oy g, g

CURSO I1S-FJD: i i S
4 INTRODUCCION AL ANALISIS
!'.. 11(=) DE DATOS OMICOS

Madulo 4: Recursos para la comparticion de

INSTITUTO DE
INVESTIGACION
5 ANITARIA
FUNDACKIN JIMENET DIAT

datos genomicos y transcriptémicos.

Pablo Minguez, 0.5 horas

AREA: GENETICA Y GENOMICA

Plan de Gestién de Datos dmicos de
investigacion. Aproximacioén tecnoldgica y legal

Pablo Minguez y Guillermo Lazcoz

Genética y Genomica de Enfermedades Raras y Complejas

pablo.minguez@guironsalud.es
guillermo.lazcoz@quironsalud.es

V REUNION ANUAL DEL AREA DE GENETICA Y GENOMICA DEL

lIS-FJD 05 de OCTUBRE del 2023

Unidad de Bioinformatica IIS-FJD

iiSI

Plataforma de apoyo al analisis y gestion de datos omicos

Pablo Minguez

pablo.minguez@quironsalud.es

UAM

Ctber ER s [ =

ABOUT US - GROUPS - RESEARCH PROGRAMMES - TRANSVERSAL PROGRAMMES -

|ﬂ From Thursday, January 27, 2022 to Thursday, January 27, 2022

El taller, organizado por IMPaCT-GENOMICA y CIBERER, tiene el objetivo de Introducir a la comunidad CIBERER, IMPaCT-Gendmica, y otros entornos de Investigacién
gendmica, algunas tecnologias existentes para compartir datos gendmicos. Por un lado se presentara la base de datos EGA (European Genome-Phenome Archive, https:/fega-
archive.org), un recurso europeo con base en Barcelona, que aloja secuenclas gendmicas de pacientes, acredita la comparticién de estas y permite la peticién/cesion de
secuencias entre investigadores. Por otre lado se introducirdn los sistemas Beacon, un proyecto originario de la GA4GH, que propone un sistema estindar para hacer
descubribles los datos gendmicos humanos sin comprometer informacién personal. Durante el taller se presentaran ambos recursos, se discutird sobre su papel en los
proyectos de Medicina Personalizada que producen secuencias gendmicas (IMPaCT-Gendmica), se expondran las diferentes estrategias disponibles para que estas tecnologias
lleguen a los centros de produccién de secuenclas y permitan generar una red de comparticién de datos colaborativa, que asegure &l cumplimiento de aspectos legales y
éticos y, que contribuya a poner el valor la secuenciacion producida para el estudio de las enfermedades de paclentes.

Toda la informacian de |a jernada la podéls encontrar en el sigulente gnlace.

Inscripciones agui.

ese [MPaCT Taller EGA/Beacons

Clberer ISCHT weds T

Taller EGA y Beacon

="
R e Gope
Botén de reproduccion (k) N—

Taller sobre comparticion de datos genémicos: Bases de datos EGA y sistemas de
descubrimiento

E:in.trf_:{ﬁ.!iyestlga0|on Cl... B2 O e

176 visualizaciones 28 feb 2022

Ponentes: Jordi Rambla (Centre for Genomic Regulation, EGA Team), Teresa D'Altri (Centre for Genomic Regulation, EGA
Team), Jose Luis Fernandez Rueda (Fundacion Progreso y Salud, U715-CIBERER, BiER), Javier Pérez Florido (Fundacion
Progreso y Salud, U715-CIBERER, BiER), Joaquin Dopazo (Fundacion Progreso y Salud, U715-CIBERER, BiER).

- de Salud
Carlos |l


https://youtu.be/RI9wCs7JVKw

Software propio en repositorios y registros publicos

https://github.com/TBLabFJD

Pinned order updated

https://bio.tools Ell 1r
itH“b eli r Everything: ‘Bioinformatics Unit IIS-FJD' x  Search bio.tools

B MextVariantFJD Public i I RNAseq_scripts Pubic
WVariant calling pipeline implementad in Nextllow
® Perl [ ]33
Sort by Scare Updated Added Name Citation Count Public
] GLOWgenes Fubic = [ ViseQLR Pubiic =
T Comprehensive priorit of genae diseases candidates by disease-aware Interactive analyzer, viewar and soform quantification using long-
evaluation of haterogeneous molecular networks reads sequencing data for Cus ahyrsis.
(@] @Pyhan  T21 or Tr: his site uses cookies. By continuing to browse the site you are agreeing to our use of cookies. Find out more hers
2 B PriorR  Pubic i 2 neuralnetwork  Public i
Translational . " A
L. . PriorR GLOWgenes | O
Bioinformatics Lab - lIS- or V2 -
FJD Prioritization of gene diseases candidates by disease-aware evaluation of heterogeneous evidence networks

TBLabFJD
Bioinformatics Genomics

Command-line tool CC-BY-NC-5A-4.0 IMPaCT-Data

https://impact-data.bsc.es/outcomes/software

' .' IMPaCT Data -- INICIC  QUIENES SOMOS v RESULTADDS v COLABORACIONES »  NOTICIASYEVEMTOS & W

’ This pipeline was developed to detect and quantify isoferms from the expression of minigenes, whose cDNA was
| M F a I }g@ HERRAMIENTAS SOFTWARE T ——

Genome alignment RMA-Seq quantification

Mini-lsoQLR | A

A Inicioe @ Resuladas ¢ Hemamientas Sofwang

C| E N C|A DE I.l ) commanddine tool | CC-BY-NC-SA-4.0 IMPaCT-Data

Las herrammieritas soltware pars o andlisis de datos de IMPaCT-Data s pusde @ e el d Booesn pUBSED en Fflf;/.r'r

lﬂ. blouocks esun reg vy bas dores an ol campa de las clencias biolégicas
biameédicas para facilita

aritrar, entender, ULTZAT y Citar fecursas de o diario

PTMCode | & O =8

PriorR
PTMCode is a resource of known and predicted functional associations between protein post-translational mo

which are also propagated through ortholgs between 19 different eukaryotic species. A total of 1.6 million sites a
Bicinformatics

Database portal CC-BY-NC-SA-3.0 IMPaCT-Data
FID-pipeline

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI). e e
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Colaboraciones de la Unidad de Bioinformatica 2022
Publicaciones 2022 (memoria lIS-FJD)

. Total D1 Q1 Q2 Sin IF IF medio IF acumulado
.\ Cirugi\
- general, 13 1 9 4 0 9.94 90.156
Investigacion toracica,
en \Ieurucirugi Micrnl‘ulogia
nuevas y ;. o
terapias otras / e Genomica (Enfermedades raras, Genética).

e Gendmica de virus SARS-CoV?2 (CNB).
e Transcriptomica (Alergia, Oncologia).
Unidad e COVID (STOP-Coronavirus, SCOURGE).

[T D e Herramientas/algoritmos/bases de datos bioinformaticas (Gendmica).
epidemiologia

G

'ﬁ
, -
Oncologia
meédica U

/ - aboratorio
101INgor . s o ’
bioestadistica de
genetica 2023 y mas
y
Sistemas  Geneética gendmica e Genomica (Enfermedades raras).
informaticos, 'y N \. e Genomica de virus (SARS-CoV2) y COVID (STOP-Coronavirus, SCOURGE).
genomica
de Unidad Innovacion ® C|BERER, CSVS.
enfermedades de Aleraia en e Transcriptomica (Patologia vascular, Alergia).
raras . . . g oitalmolugia . , . . ,
v Investigacion - e Epigenetica (Pediatria).
clinica inmunologia

complejas

e |A (Hematologia).
e Herramientas (Gendomica): GLOWgenes, VisoQLR.

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI). :
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Indicadores del proyecto RRI22/00005

. . . % Publicaciones
A nivel de Ciencia: ”

e Numero de publicaciones derivadas de proyectos financiados con fondos
publicos en medios Open Access (Objetivo >=25%).

* % de los datos de investigacion procedentes de los proyectos financiados 40
con fondos publicos, disponibles en abierto en repositorios de datos 20
abiertos normalizados y reconocidos en su disciplina (Objetivo >=50%).

60 51% datos depositados en el
ano 2021/Proyectos
financiacion publica que
generen datos

0
2020 2021

A nivel de la Sociedad:
e NUmero y porcentaje de proyectos con participacion de los actores sociales
en el diseno y desarrollo (Objetivo >=10% en los dos ultimos anos).
e Numero de actividades de difusion hacia el publico general en los ultimos
cinco anos (Objetivo >=5).

A nivel del 1I1S-FJD: # Actividades # Asesoramientos

3 3

e Numero de actividades formativas desarrolladas en materia de Ciencia

Abierta (Objetivo >=1/ano). 5 5
e Valoracion media de las actividades formativas desarrolladas en materia de

Ciencia Abierta. 1 1
e NUmero de asesoramientos en materia de Open Access proporcionados.
e Numero de planes de datos elaborados/socitiados (Objetivo =100% 0 0

2021 2022 2023 2022 2023

solicitado/ano).

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI).




Conclusiones

La Implementacion de la Ciencia Abierta en el tratamiento de datos
omicos ha permitido:

e Apoyar a los investigadores en el manejo de estos datos.

e Fomentar su utilizacion.

e Difundir sus resultados a la Sociedad y

e Cumplir objetivos con organismos financiadores, iniciativas y

proyectos nacionales y europeos.

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI). B = )




INSTITUTO DE
; AR SCEENO e _
INVESTIGACION TS DECENGA ' insiuco

= de Salud

S AN I T A R I A Carlos|ll

GRACAS
C—

IMPaCT IMPaCT
GENOMICA ¢ DATA [-E. -
nstituto @ g s
de Salud TR ANSB'ONET* Uns maners e hacer Butopa’

Ca I"lOS ”I Translational Bioinformatics Metwork @
DG d= T.-E.'.'E:ei:-:'-'ue PIRCrTRCION
C. DE EDUCATION E BVESTIGAO N
Comunidad de Madrid

Contacto: pablo.minguez@quironsalud.es rare

CURSO: PRINCIPIOS DE INVESTIGACION E INNOVACION RESPONSABLE (RRI). T



