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ómicas
La "ómica" en biología se refiere a un 
enfoque sistemático y exhaustivo para 
estudiar diferentes aspectos moleculares de 
los sistemas biológicos. 

Estos enfoques suelen implicar la 
investigación a gran escala mediante 
tecnologías de alto rendimiento, de 
diversas moléculas biológicas, como genes, 
proteínas, metabolitos y otros componentes 
celulares. 



Transcriptómica permite estudiar múltiples capas de información

Hatta et al.  Nat Rev Genet 19, 93–109 (2018).

El transcriptoma es el conjunto de todas las 
moléculas de ARN (“transcriptos”) presentes 
en una célula o grupo de células en un 
momento determinado.

El estudio del transcriptoma permite caracterizar 
el fenotipo y el genotipo (que se expresa) 

Morozova O; Annu Rev Genomics Hum Genet. 2009;10:135–51.



Abundancia de transcriptos en muestras de pacientes
pacientes

genes

550 muestras

20 000 genes



La (bio)informática es una pieza clave en el 
estudio de las ómicas

─ Cantidad de datos masiva

─ Nos permite ser globales (estudiar todo el genoma en simultáneo)

─ Permite estudiar la naturaleza multifactorial de la enfermedad y la complejidad de la 

biología subyacente

─ Herramientas para el análisis y visualización de datos 

─ La información genética es digital

─ Subyace todas las herramientas y las aplicaciones



Desarrollo de una firma pronóstica 
en cáncer de próstata



Cáncer de próstata: incidencia y mortalidad 

Tasas de incidencia y mortalidad estandarizadas por edad, en hombres, en 2020



Cáncer de próstata: grupos de riesgo

AAOC – Cancer de próstata 2024; Coordinador: Federico Losco

- Grupo de pacientes heterogéneo.

Pronóstico variable.

- Desafío para decidir un 

tratamiento óptimo.



Hipótesis

Objetivo

Una firma molecular, podría ayudar a definir el riesgo de enfermedad agresiva 

dentro lo un cáncer de próstata (PCa) de grado intermedio y mejorar la 

predicción de la progresión de la enfermedad.

Desarrollar una firma molecular para la estratificación del riesgo del PCa 

agresivo, independiente de otros parámetros clínicos y patológicos y reconocer, 

de esta manera, grados intermedios que pueden tener más riesgo de progresar.



Esquema general del trabajo
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Análisis por espectrometría de masas de muestras de tejido de 
Cáncer de Próstata (PCa) e Hiperplasia Benigna Prostática (BPH)

Lage, Bizzotto et al. Comm. Biology 2021
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Como enriquecer este análisis ?



Análisis de datos ómicos en repositorios públicos

Large-scale projects generating 

cancer genomic datasets

Data repositories hosting cancer 

genomics data

TCGA, ICGC, PCAWG, LINCS, CCLE, CPTAC, Human 
Protein Atlas, GENIE, CAMELYON, TARGET GDC, IDC, TCIA, GEO, Array Express, FDC

Jiang, P. et al. Big data in basic and translational cancer research. Nat Rev Cancer 22, 625–639 (2022).



Análisis de supervivencia univariable

Set de datos n Evento
GSE16560 281 OS 
SU2C 81 OS
GSE10645 596 DSS, RFS
TCGA - PRAD 497 PFS, RFS
GSE70768 111 RFS
GSE70769 92 RFS
GSE116918 248 RFS, MFS7 sets de datos de PCa con información 

de tiempo a evento
1,906  muestras de pacientes
10 análisis de supervivencia

Expresión génica

OS: Sobrevida Global
DSS: Sobrevida Específica de Enfermedad
RFS: Sobrevida Libre de Recaída
MFS: Sobrevida Libre de Metastasis
PFS: Sobrevida Libre de Progresión

Baja expresión

Alta expresión

Cox HR: 3.1
p-value: 0.001

Tiempo (meses)

HR>1: alta expresión asociada a alto riesgo de evento
HR<1: alta expresión asociada a bajo riesgo de evento

Regresion de Cox: 



TCGA-PRAD (n=497): Hasta 15 años de seguimiento
Baja expresión

Alta expresión

Análisis de supervivencia univariable

CRIP2 SCG2 B2M

Cox HR= 2.96
p-valor < 0.001

Cox HR= 1.4013
p-valor = 0.109

Cox HR= 0.4752
p-valor < 0.001

P
FSP
FS

P
FS

Tiempo (meses) Tiempo (meses) Tiempo (meses)



Alto riesgo de evento

n.s.

Bajo riesgo de evento

Se observa un subgrupo de genes, encabezado por CRIP2 y POSTN,  que está consistentemente asociado al 
riesgo de evento, a través de diversos sets de datos

Análisis de supervivencia univariable



Covariables clínico-patológicas disponibles en TCGA-PRAD:
• Edad
• GS
• PSA
• Estadio T
• Terapia molecular
• Radiación

Análisis de supervivencia multivariable

Supervivencia ~ exp. gen + edad + GS + PSA +estadio T + terapia molecular + radiación

h(t) = h0(t) × exp(b1x1 + b2x2 + ... + bpxp)

Riesgo de evento= b1 exp. gen + b2 edad + b3 GS + b4 PSA + b5 estadio T +  b6 terapia molecular + b7 radiación



TCGA-PRAD

          

 

           
             

           
              

 
  

 
  

              

              

  

         

            

         

    

    

  

   

         

          

     
     

Niveles de expresión de CRIP2  más altos están significativamente asociados con el riesgo de 
progresión, independientemente de las covariables 

Análisis de supervivencia multivariable

univariable multivariable



Nuestro análisis multivariable permitió delinear un subgrupo de genes consistentemente asociados a la 
progresión de la enfermedad independientes de las covariables disponibles

Análisis de supervivencia multivariable
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Priorización de genes por estrategias de aprendizaje 
automático (Machine Learning)
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¿Como hago para reducir el número de genes y desarrollar una 
firma de pocos genes que sea más fácil de implementar?



Estrategias de machine learning
Random forest para 
la selección de 
variables

Lasso para el cálculo de los 
coeficientes

Score de riesgo= b1 exp. gen.1 + b2 exp. gen.2 +...+ bn exp. gen.n 



Validación en sets de datos independientes



Evaluación del desempeño



Próximos pasos

Evaluar la firma en nuevos sets de datos

Evaluación de estrategias para su implementación:

- Desarrollo de kit

- Estudios retrospectivos

- Población local



Firma de 7 genes para PCa neuro-endócrino agresivo

Lic. Agustina A. Sabater



https://www.mdpi.com/1422-0067/25/21/11356



Transcriptómica con impacto clínico:
más allá de las firmas de expresión génica



Transcriptómica discovery-driven

Dra. Estefanía Labanca

Dr. Pablo Sanchis



Identificación de variantes y genes de fusión en 
leucemia linfoblástica aguda pediátrica

Dr. Javier Cotignola Dra. Sol Ruiz Est. Ignacio Gómez Est. Lucila Viappiani

- Identificar y caracterizar alteraciones moleculares con valor pronóstico y/o terapéutico en LLA 
pediátrica
- Desarrollar herramientas y material de referencia que permitan mejorar la clasificación 
molecular actual de los pacientes con LLA en Argentina 
- Evaluar la utilidad de integrar información de expresión génica a la interpretación de variantes

Protocolo clínico: ALLIC GATLA 2010
Multicéntrico, nacional, integrado al consorcio internacional ALLIC
N=1711, 2010-2020

Hospital de niños R. Gutierrez
Hospital de niños Ludovica
Hospital posadas



ómicas como oportunidad para investigación 
interdisciplinaria

Dr. Pablo Turjanski Est. Lucas Abbate

    

    

    

    

    

         

 
 

 
                 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  

- Evaluación  de diferentes 
algoritmos para 
predicción de 
metástasis en cáncer de 
próstata



Cerrando…

La transcriptómica permite ver la complejidad de la biología a nivel célula o tejido

La informática permite destilar información de esa complejidad

La colaboración permite trabajar entre disciplinas

Espacios de encuentro fomentan la colaboración 

Fortalecer nuestra ciencia

¡GRACIAS!
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