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Motivación

Aparición de técnicas de alto rendimiento para medir los niveles de la expresión 

génica (chips de ADN, SAGE, secuenciación masiva (mRNA-seq))

 permiten monitorizar la expresión de miles de genes simultáneamente

 esto permite detectar los genes que se expresan diferencialmente en dos 

condiciones (por ejemplo, tejido sano frente a tejido cancerígeno)

 el resultado es una lista de genes que se expresan diferencialmente entre 

dos condiciones

Surge la cuestión:¿Cómo se puede traducir una lista de genes en conocimiento 

biológico?

 Análisis estadístico de las propiedades funcionales de los genes para 

detectar aquellas funciones que están o enriquecidas o empobrecidas en la 

lista de genes



Anotaciones funcionales



GO ontology

http://geneontology.org/docs/ontology-documentation/

http://geneontology.org/docs/ontology-documentation/


Organización en grafo acíclico dirigido



Análisis funcional

Mediante experimentos se 

pueden asignar los términos GO 

a los genes

Mediante estas anotaciones se 

puede caracterizar los genes

Objetivo: 
¿Que términos funcionales están 

sobre o infrarepresentados en 

una lista de genes?

Se puede comparar una lista de 

genes con un conjunto de genes 

de referencia (todos los genes del 

genoma por ejemplo)

De una forma muy parecida se 

comparan dos listas de genes una 

frente a la otra



Enriquecimiento relativo

Enriquecimiento relativo:

Np: número de genes asignados a la 

anotación A en la lista de genes objeto

N: numero de genes en la lista objeto

n: numero de genes en la referencia 

(background gene set)

np: : número de genes asignados a la 

anotación A en la lista de los genes de 

referencia

Re=1: no hay diferencias entre la lista 

analizada y la referencia

Re>1: hay mas genes asignados a la 

anotación en la lista analizada que 

esperado por azar (enriquecimiento)

Re<1: hay menos genes asignados a la 

anotación en la lista analizada que 

esperado por azar (empobrecimiento)

Se calcula un valor p para comprobar 

si el Re esta estadísticamente 

significativo diferente a 1



el valor p

Explorar términos GO:

https://www.ebi.ac.uk/QuickGO

Ejemplo:

Termino GO: p53 binding

Genes en la base de datos: 100 positivos ||| Número total de genes: 20000

Lista de entrada:           20 positivos ||| Número total de genes: 1000       

Enriquecimiento relativo: (20/1000)*(20000/100) = 4

 4 veces mas genes con ‘p53 binding’ en la lista de genes que esperado por azar

Valor p: tabla de contingencia & Fisher Exact Test o Chi2

https://www.socscistatistics.com/

tests/fisher/default2.aspx

https://www.ebi.ac.uk/QuickGO
https://www.socscistatistics.com/tests/fisher/default2.aspx

