Metodologias basadas en
Machine Learning para el analisis
de variaciones genémicas

Objetivo del proyecto

Un polimorfismo de un solo nucleétido o SNP, es una variacién en la secuencia de ADN que afecta a una sola
base de la secuencia del genoma. Para que una variacién no sea considerada como mutacién, debe estar
presente en al menos el 1% de la poblacién. Dado que los SNP se heredan de forma muy estable, es posible
seguir su evolucién de una generacion a otra en estudios de poblaciones. Los SNP son de interés para el
desarrollo de la medicina personalizada dado que permiten conocer el riesgo de padecimiento de ciertas
enfermedades.

Los estudios de asociacion de genoma completo o GWAS, comparan el ADN de dos grupos de participantes:
sujetos con el fenotipo de interés (casos o personas con una enfermedad en particular) frente a sujetos sin el
fenotipo (controles). Cada individuo, proporciona una muestra de ADN, de la que se pueden leer millones de
variantes genéticas usando los SNP. Asi, si un alelo es més frecuente en las personas con la enfermedad, se dice
que el SNP se relaciona con dicha enfermedad. El SNP asociado se considera que marca una regién del
genoma humano que influye en el riesgo del fenotipo. A diferencia de otros métodos, los GWAS analizan el
genoma humano por completo. Asi, en este tipo de aproximacién, no se realiza una busqueda de relacién con
un fenotipo sobre un tnico gen candidato, sino sobre el genoma completo.

Los GWAS buscan identificar el alelo de una variante genética que se encuentra de forma mas frecuente de lo
esperado en los individuos con el fenotipo de interés.

El conocimiento de la secuencia de codificacién de todos los nucleétidos en un organismo ha permitido a los
investigadores estudiar la influencia colectiva de todos los genes de manera simultdnea y su papel en las
caracteristicas de los organismos, incluyendo sus enfermedades especificas. El objetivo de esta tesis consiste en
la evaluacién de los métodos estadisticos y de machine learning que en la actualidad se emplean en los
estudios de GWAS, asi como el desarrollo de nuevas metodologias, que permitan un anélisis automatizado del
genoma en los estudios GWAS. Como parte inicial, y con el fin de poseer una herramienta objetiva de
evaluacion del rendimiento de las metodologias de anélisis que se integran en el presente proyecto, se
desarrollara un generador de datos sintéticos de genoma. Se propone el uso de técnicas de paralelizacion en
los nuevos algoritmos desarrollados.
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Periodo de ejecucion
Del afio 2019 al afio 2021.

Financiacién del proyecto

Tesis Doctoral.

Participantes del proyecto

existian
Universidad de Oviedo, www.uniovi.es ras en la
Universidad de Ledn, www.unileon.es

SCAYLE, Supercomputacién Castilla y Ledn, Spain,
www.scayle.es
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Ejecutar algoritmos de machine learning. RT12018-093535-B-100
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Main effects plots of: (a) Number of iterations; (b) Population size; (c) Logarithm of mutation rate; (d) Crossover rate.
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