curso “Bioinformatica - Analise computacional
de variantes em doencga genética” (2¢ edicio de 20241)

Enquadramento e objetivos

Este curso, de natureza tedrico-pratica, da a conhecer as varias
etapas envolvidas na analise de variantes de linha germinativa
associadas a doenca genética, em paralelo com a analise pratica

de casos reais.

Os formandos aprenderdo a utilizar diversas ferramentas com-
putacionais e de bioinformatica para tratar e processar dados de
sequenciagdo (NGS) desde os ficheiros de leituras até a prioriza-
¢do de variantes, incluindo a analise de diversas métricas de
qualidade dos dados (do raw data a variante). Os exercicios pra-
ticos hands-on serdo realizados em computador disponibilizado
para o efeito e com recurso a ferramentas em ambiente Unix ou

Windows.

O curso destina-se principalmente a profissionais de saude, in-
vestigadores e estudantes de mestrado ou doutoramento, en-
volvidos em atividades de diagndstico ou de investigacdo e no
contexto do estudo de variantes de linha germinativa associadas
a doenca genética. Para os candidatos admitidos, prevé-se uma
fase preparatoria para os familiarizar (nivel basico) com o siste-
ma operativo Unix e com a escrita em linha de comandos

(shell/bash), com o apoio de material e instrucdes especificos.
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Pré-inscricdo

Data limite:

Destinatarios: Profissionais de salde, investigadores e estudantes de
mestrado ou doutoramento, que estejam envolvidos em atividades de
diagnostico ou investigagdo no contexto de estudo de variantes de linha
germinativa associadas a doenga genética

Formadores: Luis Vieira, José Ferrdo, Hugo Martiniano e Daniel Sobral

Coordenagdo: Luis Vieira

Programa

Dial

09h00 | Apresentagdo e introdugdo ao curso
09h15 | (TP) Tutorial Unix e linha de comandos
10h30 | Pausa

11h00 | (TP) Tutorial Unix e linha de comandos
12h30 | Almogo livre

14h00 | (T) Tecnologias e aplicagdes de sequenciagdo em
genética humana

15h00 | Visita ao laboratério de sequenciagdo

16h00 | Encerramento da sessdo.

Dia 2

09h00 | (T) Analise e interpretacdo de métricas de qualidade
09h30 | (P) Avaliagdo de qualidade de amostras reais

10h30 | Pausa

11h00 | (TP) Mapeamento de leituras em genoma de
referéncia

12h30 | Almogo livre

14h00 | (TP) Mapeamento de leituras em genoma de
referéncias

16h00 | Encerramento da sessdo

(continua)

Inscrigdo: no valor de €300 (trezentos euros). Condigbes especiais: eventuais condigdes especiais para sécios da SPGH, no processo de sele-
¢do ou no financiamento da inscrigdo, serdo anunciadas brevemente. As vagas (maximo 12) serdo preenchidas de acordo com a adequagdo da
acdo de formagdo as fungdes desempenhadas pelos candidatos. As candidaturas devem ser acompanhadas de uma carta de motivagdo a justificar
os interesses especificos para participar neste curso. O pagamento é efetuado por transferéncia bancaria (IBAN
PT50078101120000000404561) até 3 dias ap6s comunicacdo de decisdo de sele¢do. O comprovativo deve ser enviado até a
mesma data para o INSA forma + (formamais@insa.min-saude.pt). As desisténcias sdo comunicadas ao INSA forma+ com uma antecedéncia mini-
ma de 5 dias Uteis em relagdo a data do inicio do evento. Ultrapassado o prazo, ndo havera lugar a devolug0es.
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Andlise computacional e bioinformatica de variantes em doenca genética

(continuagdo)
Programa
Dia 3
09h00 | (TP) Analise de qualidade e visualizacdo do mapeamento
10h30 | Pausa
11h00 | (TP) Recalibragdo de valores de qualidade e marcagdo de duplicados
12h30 | Almogo livre
14h00 | (T) Chamada, filtragem e avaliagdo de qualidade de variantes
14h30 | (P) Chamada e filtragem de variantes
16h00 | Encerramento da sessdo
Dia 4
09h00 | (P) Andlise de qualidade das variantes
10h00 | (T) Anotagdo e priorizagdo de variantes
10h30 | Pausa
11h00 | (P) Anotacgdo e priorizagdo de variantes
12h30 | Almogo livre
14h00 | (TP) Anélise/interpretacdo de resultados
16h00 | Encerramento da sessdo
Dia 5
09h00 | (TP) Analise/interpretacdo de resultados
10h30 | Pausa
11h00 | (T) Discussdo de resultados
12h30 | Almogo livre
14h00 | (T) Desenho de pipelines para anélise reprodutivel e controlada de dados
de sequenciagao.

16h00 | Conclusdes e encerramento do curso
(T) - Componente tedrica; (P) - Componente pratica (exercicios)
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