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Obiettivi formativi e risultati di apprendimento attesi

OBIETTIVI FORMATIVI:
Sirichiede alle studentesse e agli studenti la conoscenza dei principali programmi ed
algoritmi utilizzati in ambito genomico.

CONOSCENZA E CAPACITA DI COMPRENSIONE:
Si richiede alle studentesse e agli studenti la capacita di applicare le conoscenze acquisite
nella ricerca genomica.

Italiano |capACITA DI APPLICARE CONOSCENZA E COMPRENSIONE:
Le studentesse e gli studenti devono dimostrare conoscenze e capacita di comprensione
nell'analisi dei dati genomici, integrando conoscenze di genetica e informatica.

AUTONOMIA DI GIUDIZIO:
Le studentesse e gli studenti devono dimostrare la capacita di integrare le conoscenze e
analizzare i dati dell'era post-genomica.
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LEARNING OUTCOMES:
The student is required to know the main software and algorithms used in genomics

KNOWLEDGE AND UNDERSTANDING:
The student is required to be able to apply the knowledge acquired in genomic research

APPLYING KNOWLEDGE AND UNDERSTANDING:
Students must demonstrate knowledge and understanding of genomic data analysis,
Inglese integrating knowledge of genetics and computer science

MAKING JUDGEMENTS:
Students must demonstrate the ability to integrate knowledge to analyze data from the
post-genomic era

COMMUNICATION SKILLS:

Students must be able to clearly and unambiguously describe the algorithms used in
nnnnn in racAanrnh

Prerequisiti

Conoscenze di base di Genetica e di informatica

Italiano

Basic knowledge of Genetics and Computer Science

Inglese

Programma

Fondamenti di Genomica. Tecnologie di sequenziamento SANGER, lllumina e Terza
Generazione. Struttura delle read lllumina: adattatore, primer, insert size, tecnologie di
sequenziamento Paired-End e Single-End. Il formato fastq. Software per il
preprocessamento dei dati: Fastqc, Trimmomatic, Fastp, Cutadapt. Automatizzazione delle
procedure di analisi con script in BASH. Assemblaggio di genomi: algoritmi

ltaliano |Overlap-Layout-Consensus e De-Bruijn Graph. Il programma SPADes. Concetto di
Coverage. Predizione di sequenze geniche e proteiche con i modelli nascosti di Markov:
algoritmo di viterbi e forward. Software HAMMer e PROKKA. Algoritmi di allineamento di
read a genomi: trasformata di Burrows-Wheeler e Last-First Mapping. Software bowtie2,
bwa. Formati di allineamento di read: SAM/BAM. Esperimento di trascrittomica.
Allineamento delle read con HISAT2. Normalizzazione dei dati: RPKM, FPKM. Biomart.
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Fundamentals of Genomics. SANGER, lllumina, and Third Generation sequencing
technologies. lllumina read structure: adapter, primer, insert size, Paired-End, and
Single-End sequencing technologies. The fastq. Data preprocessing software: Fastqc,
Trimmomatic, Fastp, Cutadapt. Automation of analysis procedures with scripts in BASH.
Assembly of genomes: Overlap-Layout-Consensus and De-Bruijn Graph algorithms. The
Inglese SPADes software. Coverage. Predicting gene and protein sequences with hidden Markov
models: viterbi and forward algorithms. HAMMer and PROKKA software. Alignment
algorithms of short reads to genomes: Burrows-Wheeler transform and Last-First Mapping.
Bowtie2 software, bwa. Array formats of reads alignments: SAM/BAM. Transcriptomics
experiment. Alignment of reads with HISAT2. Data normalization: RPKM, FPKM. Biomart.
Multivariate analysis of transcriptomics data: principal component analysis. The DESeq2

narlana (R enfhaara)

Modalita di svolgimento

Modalita in presenza
[ ] Modalita a distanza

Descrizione della modalita di svolgimento e metodi didattici adottati

Vengono tenute lezioni frontali su tutti gli argomenti elencati nel programma del corso. Per
ognuna delle tematiche affrontate vengono eseguite delle esercitazioni sui computer in aula,
) in presenza del docente, allo scopo di far comprendere alle studentesse e agli studenti la
Italiano |tecnica che é stata descritta durante la lezione e I'uso dei programmi open-source che
possono essere utilizzati allo scopo. Il docente si confronta continuamente con le
studentesse e gli studenti durante lo svolgimento delle esercitazioni allo scopo di fornire
deliicidazioni o chiarimenti si11 asnetti tecnici o scientifici rimasti incomnresi

Lessons are held on all the topics listed in the course program. For each of the topics dealt
with, exercises are performed on the computers in the classroom, in the presence of the
teacher, in order to make the student understand the technique that was described during
Inglese |the lesson and the use of open-source programs that can be used for the purpose. The
teacher continually confronts the student during the exercises in order to provide
clarifications on technical or scientific aspects that have not been understood.

Modalita di frequenza

QO Frequenza obbligatorie
(® Frequenza facoltativa
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Descrizione della modalita di frequenza

La frequenza non & obbligatoria

Italiano

Attendance is not required

Inglese

Modalita di valutazione

X] Prova scritta

[ ] Prova orale

[] Valutazione in itinere
[] Valutazione di progettc
[ ] Valutazione di tirocinio
[] Prova pratica

[] Prova di laboratorio

Descrizione delle modalita e dei criteri di verifica dell’apprendimento

Esame scritto a risposta multipla sugli argomenti del programma.

Durata della prova: 60 minuti.

Ogni risposta corretta vale 1 punto.

La valutazione finale viene espressa attraverso voto in trentesimi. Per superare I'esame
occorre riportare un voto non inferiore a 18/30.

Italiano |! criteri di valutazione sono i medesimi per le studentesse e gli studenti frequentanti e non
frequentanti.

Non idoneo: importanti carenze e/o inaccuratezze nella conoscenza e comprensione degli
argomenti; limitate capacita di analisi e sintesi, frequenti generalizzazioni e limitate capacita
critiche e di giudizio.
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Multiple choice written exam on the program topics.

Duration of the exam: 60 minutes.

Each correct answer is worth 1 point.

The final evaluation is expressed by a mark expressed in thirtieths. To pass the exam, a
score not lower than 18/30 must be obtained.

Inglese | The evaluation criteria are the same for both attending and non-attending students.
Insufficient: important deficiencies and/or inaccuracies in knowledge and understanding of
the topics; limited capacity for analysis and synthesis, frequent generalizations and limited
critical and judgmental skills.

Testi adottati

Pacchetti di slide forniti dal docente, disponibili sul canale Teams del corso. La
corrispondenza tra gli argomenti del programma e i pacchetti di slide € la seguente:

Italiano |- L001_Genomica_Sequenziamenti.pptx: Fondamenti di Genomica; tecnologie di
sequenziamento SANGER, lllumina e Terza Generazione; struttura delle read lllumina
(adattatore, primer, insert size); tecnologie di sequenziamento Paired-End e Single-End.

Slide decks provided by the lecturer, available on the course Teams channel. The
correspondence between the program topics and the slide decks is as follows:

Inglese |- LO01_Genomica_Sequenziamenti.pptx: Fundamentals of Genomics; SANGER, lllumina,
and Third Generation sequencing technologies; Illlumina read structure (adapter, primer,
insert size); Paired-End and Single-End sequencing technologies.

Bibliografia di riferimento

Italiano

Inglese
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Altre informazioni

Italiano

Inglese
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