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Programma (Teoria)

I. Trasferimento dell'informazione genetica

II. Organizzazione dei genomi

III. Tecniche di sequenziamento di nuova generazione

IV. Output di un sequenziatore di nuova generazione

V. Assemblaggio di un genoma de-novo

VI. Identificazione di polimorfismi usando un genoma di 
riferimento

VII. Tecniche di rappresentazione ridotta di un genoma 
(Rad Seq)

VIII. Concetti di Statistica teorica & applicata con R
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Esercitazione di laboratorio

Scopo: Identificazione di SNP e INDEL in un organismo 
eucariote

- Preparazione di un genoma di riferimento

- Controllo della qualità delle reads

- Allineamento delle reads al genoma di riferimento

- Identificazione e rimozione dei duplicati di PCR

- Identificazione della posizione dei polimorfismi e chiamata 
dei genotipi

- Interpretazione dei risultati mediante analisi statistica
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Possibili testi di riferimento

• Bioinformatica, Pascarella e Paiardini, Zanichelli

• Next-Generation Sequencing Data Analysis, 
Xinkun Wang, CRC Press
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Possibili testi di riferimento

• Analisi statistica dei dati biologici, Whitlock & 
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Orario
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Orario generale: Lun 14.30/16.30 – Mar 11.30/13.30

Attenzione alla 6-7-12° settimana



Genomics
Genomics is a discipline in genetics that applies recombinant 
DNA, DNA sequencing methods, and bioinformatics to 
sequence, assemble, and analyze the function and 
structure of genomes (the complete set of DNA within a 
single cell of an organism)

Bioinformatics
Bioinformatics is an interdisciplinary field that develops 
methods and software tools for understanding biological data. 
As an interdisciplinary field of science, bioinformatics 
combines computer science, statistics, mathematics and 
engineering to study and process biological data.

Bioinformatica e Biostatistica / Introduzione

Discipline trattate I



Biostatistics
Biostatistics is the application of statistics to a wide range of 
topics in biology. The science of biostatistics encompasses the 
design of biological experiments, especially in medicine, 
pharmacy, agriculture and fishery; the collection, 
summarization, and analysis of data from those 
experiments; and the interpretation of, and inference from, 
the results
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Biologists 
collect molecular data: 
DNA & Protein sequences,
gene expression, etc.

Computer scientists 
(+Mathematicians, Statisticians, etc.)
Develop tools, softwares, algorithms 
to store and analyze the data.

Bioinformaticians
Study biological questions by 
analyzing molecular data

Bioinformatics

The field of science in which biology, computer science and information 
technology merge into a single discipline 
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Noi ci occuperemo di bioinformatica applicata al 
sequenziamento del DNA

Bioinformatics is a broad discipline, spans subfields like
- proteomics, 
- metabolomics,
- protein structure
- genomics and comparative genomics, 
- machine learning,
- image processing
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