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Introducción



Inteligencia 
Artificial

Subdisciplina del campo de la 
informática que busca la 
creación de máquinas que 
puedan imitar 
comportamientos inteligentes. 

● Vehículos Autónomos
● Generación de Imágenes
● Generación de Texto
● Imitación de voz



Aprendizaje Automático (Machine Learning)
Rama del campo de la IA, que busca 
como dotar a las máquinas de 
aprendizaje.

Métodos: 

● Árboles de decisión  
● Modelos de regresión 
● Modelos de clasificación
● Técnicas de clusterización
● Redes Neuronales: 

○ Información Jerarquizada
○ Aumento de capas de 

abstracción
○ Deep Learning

Clusterización

Redes Neuronales

Regresión Lineal



Cambio de 
Paradigma 

Anteriormente se programaba 
un algoritmo que seguía paso a 
paso una determinada tarea. 
Había que contemplar cada 
variable posible. 

Con IA/ML se le da un objetivo y 
el programa va aprendiendo 
hasta alcanzarlo. Esto le otorga 
una capacidad disruptiva.



Actualidad



Inteligencia Artificial en Genómica



Es un Sistema de Inteligencia 
artificial que predice la 
estructura 3D de las proteínas, 
superando en algunos casos la 
exactitud de los experimentos.

AlphaFold 
200 millones de predicciones, 
50.000 estructuras proteicas 
humanas 

Utiliza nuevas redes neuronales y 
entrenamientos basados en 
restricciones evolutivas, físicas y 
geométricas.



Alpha Missense



Alpha Missense

AlphaMissense predijo la patogenicidad de 71 
millones de posibles variantes Missense. 

Clasificó el 89%, prediciendo el 57% como 
benignos y el 32% patógenos.



SpliceAI 

● Es una red neuronal profunda de 32 
capas, que predice el splicing a partir 
de una secuencia de pre-ARNm

● 75% de las variantes de splicing 
crípticas predichas se confirman en 
RNA-seq

● Las variantes de splicing críptico dan 
lugar con frecuencia a splicing 
alternativo, que puede derivar en 
variantes truncantes.



En Bitgenia

Venimos desarrollando e 
implementando herramientas 

que faciliten y mejoren el análisis 
de variantes genómicas



Incorporación de IA en Análisis Genómico

Utilizamos herramientas de IA para 
optimizar nuestros resultados.

● Métodos de control de calidad de la 
secuenciación

● Predicción computacional  
● Ranking de de genes de acuerdo al 

fenotipo en estudio

SpliceAI
Alpha Missense

método VQSR 

Interpretación 
y Clasificación 

Clasificación de 
Variantes por 
ACMG-ClinGen 
(Ranking de genes)



Modelado bayesiano de la 
clasificación de variantes 



PVS1 (Criterio para variantes LoF)
Va

ria
nt

e 
N

on
se

ns
e 

o 
Fr

am
es

hi
ft

NMD

No va a NMD

Presente en un transcripto biológicamente relevante

Ausente en un transcripto biológicamente relevante

Región truncada es crítica para la función proteica

Rol de la región en la 
función proteica es 

desconocido

PVS1

N/A

Variantes LoF en el exon 
son frecuentes

PVS1_Strong

Variantes LoF en el 
exon no son frecuentes

N/A

Variante elimina +10% de 
la proteína

Variante elimina -10% de la 
proteína

PVS1_Strong

PVS1_Moderate



Futuro



Árboles de Decisión





Proximos avances



Proximos avances



Un vistazo al futuro 
del análisis genómico Convergencia de la información en 

árboles de decisión que luego se 
transformarán en redes neuronales 
permitiendo obtener clasificaciones a 
partir de múltiples parámetros 
biológicos involucrados.

Se están construyendo múltiples bases 
de datos que incluyen todas las ómicas.

Estamos ante la era de la información.



Conclusiones



La IA/ML está aportando un nuevo modo de explotación de la información 
brindándonos la capacidad de hacer análisis n-dimensionales.

La información está en proceso de revisión para eliminar los sesgos 
humanos ya que estos van a estar incluidos en cualquier modelo de 
aprendizaje automatizado. 

La potencia de la inteligencia artificial está a la vista, es nuestro deber 
formar parte de los grupos de decisión para hacer un uso ético de los 
mismos.  

Conclusión
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