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La gendmica funcional es el estudio global de la regulacidon de la expresion de los genes 'y de como
estos contribuyen a diferentes procesos bioldgicos.

Su objetivo principal es comprender como los elementos individuales de |la regulacion génica dan lugar
a un fenotipo determinado.

Genomics and epigenomics Transcriptomics
The study of the DNA sequence and The study of the RNA molecules
associated heritable biochemical present in a sample
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The study of the proteins present in a sample. The study of the metabolites present in a sample.



éPor qué los tratamientos bioldgicos son efectivos en algunos pacientes con enfermedades
autoinmunes sistémicas?

éPor qué hay personas mas susceptibles a padecer enfermedades concretas?
éPor qué existen variedades de tomates mas resistentes a plagas que otras?

éComo evoluciona un virus para infectar otras especies?

¢Qué otras preguntas podria investigar la gendmica funcional?



GTEXx

https://gtexportal.org/home/

éComo afecta la genética a la expresion de los genes?
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Minor Salivary Gland

Thyroid

Lung

Breast - Mammary Tissue
Pancreas

Adrenal Gland

Liver

Kidney - Cortex

Kidney - Medulla

Adipose - Visceral (Omentum)
Small Intestine - Terminal lleum
Fallopian Tube

Ovary

Uterus

Skin - Not Sun Exposed (Suprapubic)
Cervix - Endocervix

Cervix - Ectocervix

Vagina

Skin - Sun Exposed (Lower leg)
Cells - Cultured fibroblasts
Adipose - Subcutaneous
Muscle - Skeletal

Created by Mariya Kahn and the GTEx Portal team
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Cortex / Frontal Cortex (BA9)
Anterior cingulate cortex (BA24)
Caudate (basal ganglia)

Putamen (basal ganglia)

Nucleus accumbens (basal ganglia)
Hypothalamus

Amygdala

Hippocampus

Cerebellum / Cerebellar Hemisphere
Substantia nigra

Pitui
Spinal cord (cervical c-1)

Artery - Aorta

Heart - Atrial Appendage

Artery - Coronary

Heart - Left Ventricle

Esophagus - Mucosa

Esophagus - Muscularis

Esophagus - Gastroesophageal Junction
Spleen

Stomach

Colon - Transverse

Colon - Sigmoid

Bladder

Prostate

Testis

Whole Blood

Cells - EBV-transformed lymphocytes
Artery - Tibial

Nerve - Tibial


https://gtexportal.org/home/

https://platform.opentargets.org/

éExisten dianas terapéuticas de medicamentos comunes asociadas a otras enfermedades?

Anakinra

* Antagonista del IL1R1
* Tratamiento aprobado en RA

A Data model
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Drug

Evidanoe

B Entity annotation

C Evidence generation and association scoring
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D Applications and data access

Graphical user interface

Search by tan rug, disease,

Programmatic access

Data dewnloads via
Google BigQuery

Data downlogds
via FTP server

GraphQL API

Abbreviations: D = disease/phenotype; Dr = drug; EFO = Experimental Factor Ontology; T = target

Name

rheumatoid arthritis
Ascending aortic dissection
fibrinogen measurement
blood protein measurement
C-reactive protein measurement
immune system disease
pericarditis
COovID-19
serum alanine aminotransferase ...
vital capacity
CINCA syndrome
neurodegenerative disease
eosinophil count
albumin:globulin ratio measurement
ST2 protein measurement
mucocutaneous lymph node synd...
acute myocardial infarction
influenza
inflammatory bowel disease
ulcerative colitis
familial Mediterranean fever
pneumonia
metabolic syndrome
temporal arteritis
allergic contact dermatitis
acute myeloid leukemia
thyroid gland adenocarcinoma
interleukin 1 receptor-like 1 meas...
PHF-tau measurement

genetic disorder
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https://platform.opentargets.org/
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Pregunta bioldgica
* Dirigida por hipotesis
 Nodirigida por hipdtesis (descubrimiento)

Analisis molecular y escala
 ¢Qué tipo de dato molecular necesito?
 ¢Qué metodologia debo utilizar?
e ¢Cuantasy qué tipo de muestras bioldgicas necesito?

Analisis de datos
 (¢Es necesario producir nuevos datos?
* ¢Qué recursos computacionales necesito?
e ¢Cudles son los analisis estadisticos mas apropiados?

Reproducibilidad y transparencia
* ¢Qué informacién debo compartir para que otros investigadores puedan replicar mis resultados?

* ¢Son necesarios datos adicionales para validar o replicar mis resultados?
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