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DOCTORADO

PEDECIBA BIOLOGIA (2011 - 2013)

Institut Pasteur de Montevideo - Institut Pasteur de Montevideo, Uruguay

Titulo de la disertacién/tesis/defensa: Estudios bioinformaéticos de los mecanismos de
diferenciaciony autorenovacion de las células madre adultas

Tutor/es: Bruno Dallagiovanna

Obtencion del titulo: 2014

Financiacion:

Agencia Nacional de Investigacion e Innovacion / Agencia Nacional de Investigacion e Innovacion,
Uruguay

Palabras Clave: Bioinformatica células madre transcriptomica

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacion / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / Bioinformatica

MAESTRIA

Diplom (2007 - 2009)

Universitat Tuebingen (Eberhard-Karls) , Alemania

Titulo de la disertacion/tesis/defensa: Algorithms for the comparative analysis of ChIP-chip, ChlIP-
Seq and expression data

Tutor/es: Dr. Kay Nieselt, Prof. Dr. Med Carsten Mller-Tidow

Obtencion del titulo: 2009

Palabras Clave: ChIP-chip ChIP-seq NGS

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacion e Informacion / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / Bioinformatica

GRADO

Diplom (2003 - 2007)

Universitat Tuebingen (Eberhard-Karls) , Alemania
Titulo de la disertacion/tesis/defensa: Exploration of signal transduction networks
Tutor/es: Prof. Dr. Andreas Zell, Dr. Jochen Supper
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Obtencion del titulo: 2007

Palabras Clave: Bow tiesignal transduction

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / Bioinformatica

Formacion complementaria
CONCLUIDA
POSDOCTORADOS

genomica humana (2014 - 2017)

Sector Organizaciones Privadas sin Fines de Lucro/Sociedades Cientifico-Tecnolégicas / Institut
Pasteur de Montevideo / Institut Pasteur de Montevideo, Uruguay

Palabras Clave: genomica genomica medica

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biolégicas / Biologfa y Biologia de la Evolucién /

CURSOS DE CORTA DURACION

Introduction to Genetics and Evolution (01/2016 - 01/2016)

Sector Extranjero/Internacional/Ensefanza superior / Duke University , Estados Unidos
Palabras Clave: evolution genetics

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biolégicas / Biologia y Biologia de la Evolucién /

Taller de internacionalizacién (01/2016 - 01/2016)

Sector Gobierno/Publico / Ministerio de Industria, Energiay Mineria / Ministerio de Industria,
Energiay Minerfa, Uruguay

16 horas

Palabras Clave: internacionalizacion

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Otros Topicos Bioldgicos / bioinformatica

Data Analysis and Statistical Inference (01/2014 - 01/2014)

Sector Extranjero/Internacional/Otros / Duke University, Estados Unidos
40 horas

Palabras Clave: Inference R programming

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Matematicas / Estadisticay Probabilidad /

Working with the Human Genome Sequence (01/2014 - 01/2014)

Sector Extranjero/Internacional/Otros / Wellcome Trust , Inglaterra

40 horas

Palabras Clave: Bioinformatics Human genome Online tools

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

Workshop on post-transcriptional regulation in Eukaryotes (01/2013 - 01/2013)

Sector Extranjero/Internacional/Otros / Institu Oswaldo Cruz, Brasil

30 horas

Palabras Clave: Stem cell differentiation post-transcriptional regulation NGS

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

Métodos Estadisticos para Prediccion Genémica (01/2012 - 01/2012)

Sector Educacion Superior/Publico / Universidad de la Republica / Facultad de Agronomia,
Uruguay

Palabras Clave: estadistica prediccion genomica



Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Matematicas / Estadisticay Probabilidad /

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

Escuela Latinoamericana de Genética Humana y Médica (01/2011 - 01/2011)

Sector Extranjero/Internacional/Otros / Rede latino americana de genetica humana, Brasil
40 horas
Palabras Clave: Genética humana

Curso de estadistica de datos longitudinales (01/2011 - 01/2011)

Sector Educacion Superior/Publico / Universidad de la Republica / Facultad de Ingenieria, Uruguay
Palabras Clave: datos longitudinales

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

Ciencias Naturales y Exactas / Mateméticas / Estadisticay Probabilidad /

Taller de Genomica: desde los microarrays al secuenciado masivo (01/2009 - 01/2009)

Sector Organizaciones Privadas sin Fines de Lucro/Sociedades Cientifico-Tecnolégicas / Institut
Pasteur de Montevideo / Institut Pasteur de Montevideo, Uruguay

25 horas

Palabras Clave: genomica

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / Bioinformatica

Citometria de flujo (01/2009 - 01/2009)

Sector Organizaciones Privadas sin Fines de Lucro/Sociedades Cientifico-Tecnoldgicas / Institut
Pasteur de Montevideo / Institut Pasteur de Montevideo, Uruguay

6 horas

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Otros Topicos Biologicos / Biologia celular

PARTICIPACION EN EVENTOS

Pasantia en Bioinformatica en Eberhardt Karls Universitit (2011)

Tipo: Otro

Institucién organizadora: PEDECIBA - Bioinformatica, Alemania

Palabras Clave: Bioinformatica Gendmica evolutiva

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / Bioinformatica

Seminario de bioinformatica aplicada (2006)

Tipo: Seminario

Institucién organizadora: Univarsitat Tlbingen, Alemania

Palabras Clave: multiple sequence alignment

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

Idiomas

Aleman

Entiende muy bien / Hablamuy bien/ Lee muy bien / Escribe muy bien

Inglés

Entiende muy bien / Habla muy bien/ Lee muy bien/ Escribe muy bien

Portugués



Entiende bien/ Hablaregular / Lee muy bien/ Escribe regular

Areas de actuacion

CIENCIAS NATURALES Y EXACTAS

Ciencias de la Computacion e Informacion /Ciencias de la Informacion y Bioinformatica
/Bioinformatica

Actuacion profesional

SECTOR EDUCACION SUPERIOR/PUBLICO - UNIVERSIDAD DE LA REPUBLICA - URUGUAY

Hospital de Clinicas / Departamento Basico
VINCULOS CON LA INSTITUCION

Funcionario/Empleado (03/2022 - a la fecha)

20 horas semanales
Escalafon: Docente
Grado: Grado 3
Cargo: Interino

ACTIVIDADES
LINEAS DE INVESTIGACION

Gendmica médica (03/2022 - alafecha)

Estudios de genoma o exoma para aportar al diagnostico de enfermedades genéticas, en especial
enfermedades raras.

Mixta

20 horas semanales

Departamento Bésico de Medicina, Coordinador o Responsable

Equipo: LUCIASPANGENBERG, RAGGIO V, NAYA H, Camila Simoes, M. Brandes
Palabras clave: genomica medica

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Bioinformatica
Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

Perfil genético de la Esclero-Hialinosis Focal y Segmentaria Primaria en Uruguay (01/2022 - alafecha)

El objetivo es generar una base de datos de pacientes con diagnostico de EHFyS (Esclero-Hialinosis
Focal y Segmentaria Primaria) confirmado por PBR y con alta probabilidad de tener una base
genética que explique la lesién histoldgica. Andlisis retrospectivo del Programa de Prevencion de
Glomerulopatias con el objetivo de reclutar a los pacientes con diagndéstico de EHFyS con debut a
edades menores alos 25 afios 0 a cualquier edad con una fuerte sospecha de enfermedad genética
familar, cuyo diagnostico etiolégico fue el de EHFyS primaria en algiin miembro de la familiay cuyo
comportamiento clinico fue de cortico-resistencia. Realizar un andlisis descriptivo (prospectivo y
retrospectivo) y genémico de pacientes adultos con una lesion de EHFyS documentada 'y
antecedentes familiares de enfermedad renal crénica (especialmente sindrome nefrético).
Resultados esperados: Comprobar causa genética de EHFyS en la poblacion a estudiar que asocien
resistencia a los multiples regimenes de tratamiento inmunosupresor, y en la mayoria de los casos
con una historia familiar de ERCT (enfermedad renal crénica terminal) de etiologia no aclarada o
con lesion documentada de EHFyS. Lograr tener una base genética nacional sobre EHFyYS, y enun
futuroirla ampliado a otras enfermedades renales de causa genética. Buscar a nivel nacional las
causas genéticas mas frecuentes que se asocian con un comportamiento de resistencia a los
tratamientos inmunosupresores pautados.

Mixta

5 horas semanales

Departamento Basico de Medicina, Integrante del equipo

Equipo: LUCIA SPANGENBERG, Federico Yandian, Boggia, Jose, NAYAH, RAGGIO V, CAYOTA,
A

Palabras clave: gendmica médica



Areas de conocimiento:
Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformética / genomica

Desarrollo e implementacion de procedimientos genémicos para el diagnéstico de suceptibilidad
hereditaria al cancer de mamay ovario en el Hospital Universitario (01/2016 - alafecha)

Aligual que en el mundo occidental, en nuestro pais el cdncer de mama es el mas frecuente y la
primera causa de muerte por cancer en la mujer con un promedio de mas de 1900 casos nuevos por
ano representando el 28% de todos los canceres. El cancer de mama da cuenta de casi 680 muertes
anuales con una tasa ajustada de mortalidad de 20,66, lo que representa el 18,6 % de todas las
muertes por cancer. Los objetivos primarios de este proyecto fuerony siguen siendo i) implementar
capacidades genémicas diagnésticas en el Hospital de Clinicas; i) desarrollar procedimientos
moleculares propios con tecnologias de Ultima generacién que aseguren procedimientos de alta
sensibilidad y exactitud; iii) asegurar una reduccion significativa de los costos para universalizar el
acceso; iv) conocer las caracteristicas y variablidad genéticas propias de nuestra poblacién; v)
aportar asesoramiento genético a familias con predisposicion hereditaria al cancer de mamay
ovario; vi) contribuir ala prevencion y tratamiento del cdncer de mamay ovario. A través de este
trabajo hemos estudiado 104 familias con historia personal y/o familiar compatibles con
predisposiciéon hereditaria utilizando distintas herramientas gendémicas que incluyeron:
secuenciado masivo de un panel de 11 genes con evidencia experimental de contribuir al riesgo
hereditario al cAncer de mama, estudios de deteccion de grandes deleciones de genes BRCAly
BRCAZ2 y secuenciado del exoma completo (secuenciado de 180.000 exones de 20.000 genes).
Mixta

5 horas semanales

Departamento Basico de Medicina y Unidad de Bioinformatica del Institut Pasteur de Montevideo,
Integrante del equipo

Equipo: LUCIASPANGENBERG, CAYOTA, A., NAYAH , Camila Simoes, ARTAGAVEYTIAN.,
POSSI-PEZZALI, T., SANGUINETTI.J, Blanco, V

Palabras clave: genomica medica

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / genomica medica

PROYECTOS DE INVESTIGACION Y DESARROLLO

Perfil genético de la Esclero-Hialinosis Focal y Segmentaria Primaria en Uruguay (05/2022 - 12/2023)

La EHFyS (esclerohialinosis focal y segmentaria) es el hallazgo histoldgico més frecuente de las
glomerulopatias primarias a nivel nacional, y uno de los més frecuentes a nivel internacional. Segin
las causas, la EHFyYS se puede clasificar en formas primarias, secundarias (incluyendo las formas
adaptativas) y genéticas. Distinguir la EHFyS genética de la enfermedad idiopatica puede ser muy
dificil o incluso imposible sin el uso de un analisis genético, una historia de enfermedad familiar y
muchas veces (sobre todo en nifos) un comportamiento clinico con resistencia a los
glucocorticoides. Los pacientes con formas genéticas de EHFyS pueden presentar una amplia gama
de caracteristicas clinicas, dependiendo de la mutacion genética involucrada. A nivel mundial ha
crecido el interés y diagndstico en las enfermedades genéticas, entrando esta glomerulopatia en un
numero no despreciable de casos, vinculada a causa genética. El objetivo es generar una base de
datos de pacientes con diagndstico de EHFyS confirmado por PBRy con alta probabilidad de tener
una base genética que explique la lesion histoldgica. Materiales y métodos: Andlisis retrospectivo
del Programa de Prevencion de Glomerulopatias (PPTG) con el objetivo de reclutar a los pacientes
con diagndstico de EHFyS con debut a edades menores a los 25 afios o a cualquier edad con una
fuerte sospecha de enfermedad genética familar, cuyo diagndstico etioldgico fue el de EHFyYS
primaria en algin miembro de la familia y cuyo comportamiento clinico fue de cortico-resistencia.
Realizar un andlisis descriptivo prospectivo y retrospectivo de pacientes adultos con una lesién de
EHFyS documentada y antecedentes familiares de enfermedad renal cronica (especialmente
sindrome nefrotico). Resultados esperados: Comprobar causa genética de EHFyS en la poblacion a
estudiar que asocien resistencia a los multiples regimenes de tratamiento inmunosupresor, y en la
mayoria de los casos con una historia familiar de ERCT (enfermedad renal crénica terminal) de
etiologia no aclarada o con lesién documentada de EHFyS. Lograr tener una base genética nacional
sobre EHFyS, y enun futuro irla ampliado a otras enfermedades renales de causa genética. Buscar
anivel nacional las causas genéticas mas frecuentes que se asocian con un comportamiento de
resistencia a los tratamientos inmunosupresores pautados.

10 horas semanales

Investigacion

Coordinador o Responsable



Concluido

Alumnos encargados en el proyecto:

Pregrado:1

Maestria/Magister:1

Financiacion:

Hospital de Clinicas, Uruguay, Apoyo financiero

Equipo: LUCIA SPANGENBERG, Camila Simoes, Lucia Urquiola, Federico Yandian, BOGGIA J.,
NAYAH, CAYOTA, A., NOBOA O, jimena cabrera

Palabras clave: genomica medica nefrologia

SECTOR ORGANIZACIONES PRIVADAS SIN FINES DE LUCRO/SOCIEDADES CIENTIFICO-
TECNOLOGICAS - INSTITUT PASTEUR DE MONTEVIDEO - URUGUAY

Institut Pasteur de Montevideo
VINCULOS CON LA INSTITUCION

Funcionario/Empleado (03/2021 - a la fecha)
Investigador adjunto 40 horas semanales

Funcionario/Empleado (08/2017 - 03/2021)

Investigador Asociado 16 horas semanales

Funcionario/Empleado (04/2014 - 07/2017)
Post doc 40 horas semanales

Becario (03/2011 - 12/2013)

Estudiante de doctorado 30 horas semanales

Otro (10/2009 - 03/2011)

Cargo por proyecto 40 horas semanales / Dedicacion total
ACTIVIDADES

LINEAS DE INVESTIGACION

Estudios bioinformaticos de los mecanismos de diferenciacion de las células madre adulta
mesequimales (07/2010 - alafecha)

En el marco de mi doctorado se estudiaran los mecanismos de diferenciacion y de autorrenovacion
de las células madre mesenquimales con tecnologias del tipo NGS. Hasta el momento, nos
centramos mayormente en el meta-analisis e integracién de datos; analizamos datos bajados de
repositorios publicos y los integramos con el fin de sacar conclusiones de diferentes mecanismos
de diferenciacion.

10 horas semanales

IPMon, Unidad de Bioinformética, Integrante del equipo

Equipo: H. NAYA | A. CORREA, B. DALLAGIOVANNA

Palabras clave: Stem cell differentiationNGS SOLID

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / Bioinformatica

Genoma Humano (04/2014 - alafecha)

En el marco de esta linea de investigacion se secuenciaran individuos uruguayos con el fin de
descubrir variantes (SNPs, indels, CNV) caracteristicas de nuestra poblacion. Se caracterizaran
varios subgrupos poblacionales, comenzando por un trio aleatorio (en marcha), seguido por un
conjunto de 10 individuos con ancestria indigena, luego 10 de origen africano y culminando con 30
de la poblacion uruguaya general. Una vez culminada esta etapa, se escogera una enfermedad
relevante para el pais, y se secuenciaran 30 genomas con este fenotipo. Esta informacion
proporcionaré posibilidades de estudios subsiguientes, sobre todo en el area de la antropologia
bioldgica, bioinformatica, farmacogendmica, etc.

40 horas semanales

IP Mon, Unidad de Bioinformatica, Integrante del equipo



Equipo: FARIELLO M, H. NAYA

Palabras clave: genoma humano secuenciacion masivadescubrimiento de SNPs y variantes
Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

Perfiles moleculares del cancer de mama (01/2011-01/2016)

Se estudian los perfiles moleculares pacientes con cancer de mama de origen latino americano. La
expresion génica se determina mediante microarrays de Agilent. Este proyecto se encuentraenel
marco de una colaboracion con varios paises latinoamericanos y el NCI de USA.

10 horas semanales

NCI, Unidad de Bioinformatica, Integrante del equipo

Equipo: H.NAYA , CAYOTA, G. GREIF , USLACRN

Palabras clave: Microarrays cancer de mama

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

Incorporacién de incertidumbre filogenética en el método comparativo BPMM (10/2009 - 12/2013)

Se estd desarrollando una herramienta para incorporar la incertidumbre filogenética al método
comparativo a través de modelos mixtos con enfoques bayesianos. Dicho método permite estimar
correlaciones de caracteres teniendo en cuenta las relaciones filogenéticas entre organismos. Se
incorpora la incertidumbre de la reconstruccién del arbol filogenético en la estimacion de los
parametros a través del promediado de modelos bayesiano ("bayesian model averaging", BMA).
Conel lenguaje estadistico R se implementaron scripts para la manipulacion y anélisis de los datos y
para la estimacion de los pardmetros. Actualmente se estd desarrollando una interfaz grafica en
Javaparaintegrar las distintas herramientas, facilitar el uso a usuarios que no dominan el scripting y
agregar herramientas de diagndstico.

5 horas semanales

IPMon, Bioinformatica, Integrante del equipo

Equipo: H. NAYA , CAMARGO A, HECTOR ROMERO, N.REGO

Palabras clave: Phylogenetic mixed models

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

Disefio de microarrays (04/2010 - 12/2012)

Disefno de microarrays para el estudio del efecto de drogas en enfermedades descuidadas. Se esta
interesado en determinar el efecto de farmacos sobre la expresién de genes en el Tripanosoma
cruzi, bruceiy Leishmania major. Con este fin se disefiaron "custom microarrays" de expresion de
Agilent utilizando la herramienta online eArray.

20 horas semanales

IPMon, Unidad de Bioinformatica, Integrante del equipo

Equipo: SPANGENBERG L, G. GREIFF, C.ROBELLO, H. NAYA

Palabras clave: microarrays design

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

PROYECTOS DE INVESTIGACION Y DESARROLLO

Herramientas genémicas costo-efectivas para el diagnéstico de enfermedades raras (ANII Fondo
Sectorial de Salud FSS_X_2022_1_173209) (03/2023 - alafecha)

Las enfermedades raras (ER) representan un problema medico, familiar y social, por la problematica
que genera para el paciente, su familia, el sistema de salud y la sociedad. Se estima que el 7% de la
poblacién mundial padece de este tipo de enfermedades. Los pacientes con ER deben superar con
frecuencia una "odisea diagnostica", la cual implica multiples consultas con especialistas y diversos
estudios, durante largos periodos de tiempo (en promedio 5 afios), para obtener un diagnostico
adecuado. Este diagndstico tardio puede tener un gran impacto en la calidad de viday aln en el
pronostico, ademas del desgaste emocional y el gasto econdmico que implica. Este proyecto busca,
por un lado, aportar al diagnostico de las ER a través de tecnologias de secuenciaciéon masiva, como
el exoma completo. Consideramos a esta herramienta la mas adecuada, dado que el 80% de las
enfermedades mendelianas son ocasionadas por cambios en estas regiones. Por el otro, se plantea
desarrollar un pipeline bioinformatico basado ?en la nube? para disminuir sustancialmente los



tiempos de anélisis, pasando de varios dias que requiere el analisis bioinformatico, incluso en
clusters de gran capacidad, a 10 minutos por cada caso. Esto no sélo implica acortar los tiempos
diagndsticos, sino que también se democratiza el acceso a dichos andlisis ya que no seria necesario
contar con una gran infraestructura computacional local. Asimismo, se propondran lineamientos
generales para homogeneizar los pasos diagndésticos para la indiciacién de estudios gendmicos en
los pacientes con ER. Por otro lado, se estimaran los costos que implican para el sistema de salud y el
estado en general las enfermedades raras, y el impacto econdmico de un diagndstico tardio.
Finalmente, los datos de las variantes encontradas se haran disponibles para mejorar los
algoritmos de interpretacion de variantes para futuros analisis.

10 horas semanales

Investigacion

Coordinador o Responsable

EnMarcha

Alumnos encargados en el proyecto:

Pregrado:1

Especializacion:2

Maestria/Magister:2

Doctorado:1

Financiacion:

Agencia Nacional de Investigacion e Innovacién, Uruguay, Apoyo financiero

Equipo: LUCIA SPANGENBERG, Camila SIMOES AMARO, Lucia Urquiola Chadarevian, M.
Brandes, GERSTENBLUTH, MARIANA , TRIUNFO, P., IRENE MUSSIO, Soledad Rodriguez,
DELLOCAN

Palabras clave: genomica medica enfermedades rarasanalisis de costos

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformética / genomica

Ciencias Sociales / Economiay Negocios / Economia, Econometria /

Herramientas gendmicas aplicadas en salud humana (Grupos CSIC) (03/2023 - a la fecha)

Las aplicaciones de herramientas de la genética y la gendmica en Medicina son multiples, de larga
datay en constante crecimiento. Por otro lado, abarcan a todas las especialidades de la Medicina,
siendo en algunas de ellas imprescindibles para el diagnéstico y el manejo del paciente. Nuestro
grupo viene trabajando, desde distintas aproximaciones, en el tema desde hace varios afios, y desde
2015 en una colaboracion que lleva a la conformacion del grupo planteado en este proyecto. Nos
planteamos para una nueva etapa una serie de objetivos que son, por una parte, la continuacion,
sistematizacion y ampliacion de las lineas de trabajo que se venian ya desarrollando, y por otro, la
incorporacion de nuevas tecnologias y nuevas lineas de trabajo, asi como nuevas interacciones con
grupos clinicos y de investigacion pura.Para lograr estos objetivos es necesario el desarrollo de un
grupo de trabajo en genéticay gendmica humana (orientado a la clinica) fuerte, innovador, con
proyeccion de crecimiento, insertado en el sistema de salud, y en continua interaccién con otros
grupos. Pensamos que con la financiacion adecuaday el marco que nos daria este proyecto los
mismos se lograrany el grupo se consolidaré a futuro, y tendrian un fuerte impacto en atencion ala
salud de nuestra poblacion, formacién de recursos humanos en genética y genémicay generacion
de conocimiento.

10 horas semanales

Bioinformatica

Investigacion

Coordinador o Responsable

EnMarcha

Alumnos encargados en el proyecto:

Maestria/Magister:4

Doctorado:1

Financiacion:

Comision Sectorial de Investigacion Cientifica, Uruguay, Apoyo financiero

Equipo: LUCIA SPANGENBERG , Camila Simoes, M. Brandes, NAYAH, RAGGIO V, soledad
rodriguez , Dra. Ana Batalla, TORT, J F, DOMINGUEZ, M , Tapie, A, FONTENLAS., DELLOCAN
Palabras clave: genomica medica enfermedades raras bioinformatica

Caracterizacion de las fluctuaciones anuales en las comunidades microbianas en sistemas de
tratamientos de efluentes (07/2021 - a la fecha)
El objetivo de este proyecto es utilizar el sistema de monitoreo desarrollado en el proyecto "Puesta

a punto de un sistema para el monitoreo de comunidades microbianas en sistemas de tratamientos
de efluentes" para la caracterizacion anual de las comunidades microbianas de sistemas de



efluentes y evaluar su relacion con distintos pardmetros.

5 horas semanales

Investigacion

Integrante del Equipo

En Marcha

Equipo: LUCIA SPANGENBERG , FERNANDEZ-CALERO T, DOMINGUEZ, M
Palabras clave: genomica microbioma efluentes bioinformatica

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informaciony Bioinformatica / genomica

Caracterizacion de la poblacion uruguaya usando low-pass sequencing (ACIP Pasteur) (09/2022 - ala
fecha)

A través de distintos estudios se ha concluido que Uruguay es una poblacion con mestizaje y con
una estructura compleja, sin embargo esta no se encuentra bien caracterizada, dado que la muestra
para estos estudios era pequefa (30 genomas). Este proyecto busca caracterizar adecuadamente la
poblacién uruguaya mediante un muestreo representativo del pais usando low-pass sequencing
(aproximadamente 850 individuos), con el fin de crear una representacion mas completa de la
poblacién, como primer paso de andlisis en estudios demogréficos, de seleccién y mestizaje.

15 horas semanales

Unidad de Bioinformatica, Unidad de Bioinformatica

Investigacion

Coordinador o Responsable

En Marcha

Alumnos encargados en el proyecto:

Maestria/Magister:1

Doctorado:1

Financiacion:

Institut Pasteur International Network, Francia, Apoyo financiero

Equipo: LUCIA SPANGENBERG (Responsable), Camila Simoes

Palabras clave: genomica humana gendmica de poblaciones

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / genomica

Incorporacién de Secuenciacién de Exoma Completo (WES) como herramienta diagnéstica para nifios
Uruguayos con enfermedades raras (3 Billion) (03/2022 - 03/2023)

Coneste proyecto se pretende aumentar el conocimiento de las enfermedades raras, mejorar el
rendimiento diagnéstico utilizando WES y aumentar nuestra base de datos de frecuencias de
variantes para mejorar los futuros algoritmos de interpretacion. Las posibles variantes causales que
puedan encontrarse en este contexto se analizardn desde un punto de vista evolutivo, una
perspectiva estructural y en el contexto del fenotipo y la historia familiar. familiar. Los fenotipos a
estudiar son: discapacidad intelectual retraso del neurodesarrollo con o sin otras caracteristicas,
trastornos neuromusculares o leucodistrofiay error innato del metabolismo. Se tiene prevista la
evaluacion de 25 pacientes, en su mayoria, del sistema publico uruguayo. La secuenciacion y anélisis
inicial seran realizados por la empresa 3billion.

10 horas semanales

Unidad de Bioinformatica, Unidad de Bioinformética

Investigacion

Coordinador o Responsable

EnMarcha

Alumnos encargados en el proyecto:

Maestria/Magister:1

Financiacion:

3 Billion, Corea del Sur, Apoyo financiero

Equipo: LUCIA SPANGENBERG (Responsable), NAYAH, RAGGIOV, QUIJANO C, LEMES A
Palabras clave: genomica medica

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformética / genomica medica

Estrategias para el analisis de regiones no codificantes y variantes estructurales en datos de
secuenciacién masiva para el diagnéstico de enfermedades raras (FSDA_1_2018_1_154283) (06/2020 -
03/2022)



De las ~3Gb que componen un genoma humano, sélo ~2% o menos codifica proteinas funcionales,
siendo el 98% restante muy mal comprendido. Esta ?regién oscura? del ADN compone un elevado
numero de elementos regulatorios y vastas porciones que son transcritas pero cuyos ARNs son de
dificil clasificacion funcional. En el caso de la secuenciaciéon de genomas completos en el contexto
del diagndstico clinico, estas porciones del genoma implican una gran dificultad para el andlisis. En
los casos mas ?simples?, cuando la mutacion potencialmente causal cae en la regidn codificante del
genoma (i.e. Exoma), encontrar informacion e intentar asignar un grado de patogenicidad a ésta es
mas directo, ya que existe amplia informacién disponible que puede ser utilizada para este fin. Por
ejemplo, se puede llegar a proponer un mecanismo molecular subyacente a la enfermedad: un
cambio de aminoacido puntual en una maquinaria multi-proteica, con efectos en cascada desde lo
molecular hasta el nivel tejido u organismo. Cuando los cambios caen dentro de la ?porcién oscura?
la priorizacion de variantes es muchisimo més compleja, no habiendo algoritmos ni procedimientos
claros que nos permitan adjudicar un nivel de patogenicidad. También existe un claro sesgo negativo
de la literatura en esta regién, debido fundamentalmente a la dificultad. Asi, pocos grupos se
aventuran en una regiéon del genoma en la que es dificil obtener resultados concluyentes, y por
ende publicables. Nuestro objetivo es desarrollar una metodologia para analizar estas regiones (en
conjunto con variantes estructurales) para el diagnéstico de enfermedades raras a partir de
genomas completos. Se trabajara inicialmente con una serie de genomas completos de nifios con
patologias graves sin diagnostico definitivo. Esperamos obtener resultados para ellos, asi como
metodologias generales para casos futuros.

15 horas semanales

Unidad de Bioinformatica

Investigacion

Coordinador o Responsable

EnMarcha

Alumnos encargados en el proyecto:

Pregrado:2

Especializacion: 1

Financiacion:

Agencia Nacional de Investigacion e Innovacién, Uruguay, Apoyo financiero

Equipo: LUCIA SPANGENBERG (Responsable), Raggio V (Responsable), Naya H, Grafia M
Palabras clave: Enfermedades raras genomica

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética y Herencia / Bioinformatica

Vigilancia epidemioldgica del SARS-COV-2 en la frontera y su dinamica en el interior del pais (07/2020
-07/2021)

La aparicion de brotes epidémicos genera un conjunto de preguntas, cuyas respuestas son
fundamentales para su control y/o mitigacién, y en donde la secuenciacién del patdgeno de interés
puede ser la estrategia para responderlas. La informacion obtenida a partir de las secuencias
gendmicas y sus metadatos asociados (epidemioldgicos y clinicos) son cruciales para entender los
brotes de enfermedades infecciosas y ayudar a disefiar politicas de vigilancia y prevencion.

16 horas semanales

Unidad de Bioinformaticaformatica

Investigacion

Coordinador o Responsable

En Marcha

Financiacion:

Fundacion Manuel Pérez, Uruguay, Apoyo financiero

Equipo: Andrés Lizasoain, Pablo Smircich, José Sotelo, Emiliano Pereira, Luciana Griffero, Juan
Zanetti, Belén Gonzélez, Cecilia Alonso, Maria José Benitez, Daiana Mir, Matias Castells, LUCIA
SPANGENBERG (Responsable), Matias Victoria, Mariana Brandes , Camila Simoes, Luisa Berna,
Fernando Lopez Tort , Gonzalo Bello, Rodney Colina (Responsable), Veronica Noya (Responsable),
FERNANDEZ-CALERO T, Natalia Rego

Palabras clave: Sars-cov-2 genomica

Desarrollo de herramientas para el anélisis de genomas humanos uruguayos (FSDA_1_2017_1_143647)
(11/2018 - 12/2019)

El proyecto URUGENOMES (desarrollado en el Institut Pasteur de Montevideo) permitioé la
secuenciacion de los genomas de 80 individuos de origen uruguayo. Si bien esto es una cantidad
significativa de datos, la cantidad de muestras y sobre todo las particularidades de nuestra
poblacién, resultaron ser un impedimento para extraer conclusiones de dichos datos mediante
técnicas estadisticas tradicionales de aplicacién general como, por ejemplo, el anélisis de
componentes principales. Una de las preguntas que se busca responder es si los fragmentos de
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etnia nativa en la muestra de genomas uruguaya proceden de una misma poblacién (macroetnia
Charrua), o si hay méas de una poblacion nativa representada en esos individuos. En los dltimos afos
han surgido algoritmos especificos para datos de tipo gendmico, por ejemplo, métodos capaces de
analizar matrices con datos categoricos en lugar de numéricos. En particular, docentes del Instituto
de Ingenierfa Eléctrica de Facultad de Ingenieria (FING) de la UdelaR han desarrollado
recientemente una serie de técnicas novedosas para este tipo de datos. Estas técnicas, aln no
publicadas, tienen la particularidad ademas de ser extremadamente eficientes en términos de costo
computacional, lo cual es una ventaja al trabajar con datos genémicos. Por otro lado, en el marco del
proyecto, se desarrollaran algoritmos propios para responder preguntas especificas como por
ejemplo datar el ancestro nativo puro mas reciente en cada individuo. El proyecto tiene por lo tanto
varios propositos: i) aplicar técnicas especificas, en particular las técnicas del I1E, que permitan
responder preguntas como la homogeneidad de los nativos, ii) el desarrollo de algoritmos
novedosos con la colaboracion del IMERL, especificos para nuestros datos y preguntas, iii) la
formacion de recursos humanos interdisciplinarios v iv) los datos mencionados representan un
insumo importante para validar las herramientas desarrolladas, algo fundamental para mejorar, y a
la vez poder publicar y difundir dichas herramientas.

15 horas semanales

Unidad de Bioinformatica

Investigacion

Coordinador o Responsable

Alumnos encargados en el proyecto:

Pregrado:2

Financiacion:

Agencia Nacional de Investigacion e Innovacién, Uruguay, Apoyo financiero

Equipo: Gregory Randall, Ignacio Ramirez, Ernesto Mordecki, Gabriel lllanes, Hugo Naya, Mariana

Brandes, Maria Ines Fariello, Maria Lucia SPANGENBERG TORRE (Responsable)
Palabras clave: genomica genomica humana genetica de poblaciones

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / Bioinformatica

GenlLives (07/2015 - 07/2016)

Se obtuvo el apoyo de la BIOESPINN para la incubacion de la empresa GenlLives creada en 2014,
preincubada en BIOESPINN. La empresa se dedica a los servicios genémicos.

10 horas semanales

Desarrollo

Coordinador o Responsable

EnMarcha

Financiacion:

Agencia Nacional de Investigacion e Innovacion, Uruguay, Apoyo financiero

Equipo: H. NAYA , SPANGENBERG E, J. P. BANCHERO, RAGGIO V

Palabras clave: genomica

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

BIOESPINN (12/2014 - 07/2015)

Se obtuvo una beca de pre-incubacion para una start-up que se desarrollaréd en el marco del
convenio BIOESPIN entre el Institut Pasteur de Montevideoy la ANII. La pre-incubacién es de un
periodo de 6 meses recibiendo un total de 6000 ddlares.

10 horas semanales

ANII, Unidad de Bioinformética

Desarrollo

Coordinador o Responsable

En Marcha

Financiacion:

Agencia Nacional de Investigacién e Innovacién, Uruguay, Apoyo financiero

Equipo: SPANGENBERGE, J. P.BANCHERO

Palabras clave: BIOESPINN

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

DOCENCIA
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PEDECIBA - Maestria en Bioinformatica (06/2014 - a la fecha)

Maestria

Responsable

Asignaturas:

Bioinformatica 1 (Algoritmos de la bioinformatica), 60 horas, Tedrico-Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

Institut Pasteur (03/2016 - 04/2016)

Especializacion

Responsable

Asignaturas:

Human Genome Tour 2016, 9 horas, Tedrico-Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

Institut Pasteur (12/2014 - 12/2014)

Especializacion

Asistente

Asignaturas:

Hands-on course on High-Throughput Sequencing data analysis, 40 horas

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

PEDECIBA - Maestria en Bioinformatica (06/2010 - 09/2013)

Maestria

Asistente

Asignaturas:

Bioinformaética 1 (Algoritmos de la bioinformatica), 60 horas, Tedrico-Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / Bioinformatica

PEDECIBA - Maestria en Bioinformatica (12/2010 - 12/2010)

Especializacion

Asistente

Asignaturas:

INTRODUCCION A LA GENOMICAY BIOINFORMATICA EN SALTO, 16 horas, Tedrico-Practico
Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica/

Maestria por PEDECIBA (10/2010 - 10/2010)

Maestria

Organizador/Coordinador

Asignaturas:

Computational Methods for Next-generation Sequencing Data and Transcriptomics, 30 horas,
Tedrico-Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / Bioinformatica

SECTOR EXTRANJERO/INTERNACIONAL/OTROS - BRASIL

Instituto Carlos Chagas
VINCULOS CON LA INSTITUCION

Colaborador (09/2010 - a la fecha)
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Colaboradora en el marco de mi tesis de docto 4 horas semanales

Becario (03/2010 - 09/2010)

4 horas semanales
ACTIVIDADES

PASANTIAS

Colaboradora externa del laboratorio de Biologia Basica de Celulas-Tronco dirigido por Bruno
Dallagiovanna, con el que estamos co-dirigiendo una estudiante de posgrado. (09/2010 - alafecha)

ICC-Fiocruz, Laboratorio de Biologia Basica de Células-Tronco, PR

4 horas semanales

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / Trascriptémica

SECTOR EDUCACION SUPERIOR/PRIVADO - UNIVERSIDAD CATOLICA DEL URUGUAY - URUGUAY

Departamento de Informatica y Ciencias de la Computacion
VINCULOS CON LA INSTITUCION

Funcionario/Empleado (08/2019 - 02/2022)

Docente 20 horas semanales
ACTIVIDADES
PROYECTOS DE INVESTIGACION Y DESARROLLO

ABORDAJE MULTIDISCIPLINARIO PARA DESENLACES EN SALUD BUCAL EN ESCOLARES DE
MONTEVIDEO, URUGUAY (08/2020 - 02/2022)

Recientemente surgié un sistema de manejo de riesgo y control de caries (CariesCare
International,CCl). El propodsito de este trabajo es evaluar su efectividad clinicaa 12 meses, en
términos de evitarla progresion de lesiones de caries, el dolor odontogénicoy elriesgo a desarrollar
caries, mediante el andlisis metagendmico de la microbiota bucal, asi como los determinantes
psicosociales de la poblacion y satisfaccion del usuario mediante la Teleodontologia. Una fortaleza
del nuevo sistema es el enfoque de minima intervencién sin generacién de aerosoles, lo que se
adecuia en términos de bioseguridad a la realidad requerida durante la pandemia por Covid-19, de
la mano de la cariologia moderna minimamente invasiva y con sustancial evidencia cientifica de
respaldo. La investigacion planteada sirve para orientarla formulacion de politicas publicas
preventivas en salud oral en la infancia en Uruguay.

5 horas semanales

Investigacion

Integrante del Equipo

Concluido

Alumnos encargados en el proyecto:

Pregrado:1

Financiacion:

Vicerrectoria de Investigacion e Innovacion, Uruguay, Apoyo financiero

Equipo: LUCIA SPANGENBERG , FERNANDEZ-CALERO T, Magdalena San Martin, HERMIDA L
Palabras clave: genomica mircrobioma odontologia

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / microbioma

Puesta a punto de un sistema para el monitoreo de comunidades microbianas en sistemas de
tratamientos de efluentes (02/2020 - 02/2022)

El objetivo de este proyecto fue implementar y poner a punto un sistema para el monitoreo de
comunidades microbianas en sistemas de tratamiento de efluentes.
5 horas semanales
Investigacion
Integrante del Equipo
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Concluido

Equipo: LUCIA SPANGENBERG, FERNANDEZ-CALERO T, DOMINGUEZ, M
Palabras clave: microbioma genomica

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinforméatica / genomica

Caracterizacién de las fluctuaciones anuales en las comunidades microbianas en sistemas de
tratamientos de efluentes (07/2021 - 02/2022)

El objetivo de este proyecto es utilizar el sistema de monitoreo desarrollado en el proyecto "Puesta
a punto de un sistema para el monitoreo de comunidades microbianas en sistemas de tratamientos
de efluentes" para la caracterizacion anual de las comunidades microbianas de sistemas de
efluentes y evaluar su relacion con distintos pardmetros.

5 horas semanales

Investigacion

Integrante del Equipo

EnMarcha

Equipo: LUCIA SPANGENBERG , DOMINGUEZ, M, FERNANDEZ-CALERO T

Palabras clave: genomica microbiana bioinformatica

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informaciony Bioinformatica / genomica

DOCENCIA

INGENIERIA EN INFORMATICA (08/2019 - 02/2022)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Programacioén 1, 90 horas, Tedrico-Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Computacién/

SECTOR EDUCACION SUPERIOR/PRIVADO - UNIVERSIDAD ORT URUGUAY - URUGUAY

Facultad de Ingenieria
VINCULOS CON LA INSTITUCION

Funcionario/Empleado (08/2017 - 12/2017)

Docente Bioinfo 1 4 horas semanales

Funcionario/Empleado (08/2014 - 12/2014)

Docente de bioinformética Il 4 horas semanales

Funcionario/Empleado (03/2014 - 08/2014)

docente de bioinformética | 4 horas semanales

Funcionario/Empleado (03/2012 - 08/2012)

Docente de bioinformaética | 4 horas semanales
ACTIVIDADES

DOCENCIA

Ingenieria en Sistemas (03/2014 - a la fecha)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Bioinformatica 1, 4 horas, Tedrico-Préctico
Bioinformatica 2, 4 horas, Tedrico-Préctico
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Areas de conocimiento:
Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

Ingenieria en Sistemas (03/2012 - 08/2012)

Grado

Asistente

Asignaturas:

Bioinformatica 1, 4 horas, Teorico-Practico

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

SECTOR EXTRANJERO/INTERNACIONAL/OTROS - BRASIL

Universidad Federal da Bahia

VINCULOS CON LA INSTITUCION

Colaborador (11/2012 - 04/2015)

4 horas semanales
ACTIVIDADES
PROYECTOS DE INVESTIGACION Y DESARROLLO

INVESTIGACAO DOS MECANISMOS GENETICOS E MOLECULARES EM BIOFILMES DE LEPTOSPIRA
(11/2012 - alafecha)

Los biofilmes son considerados como el principal modo de vida de procariotas y participan en la
patogenicidad de varias enfermedades infecciosas. Los mecanismos genéticos de la produccién de
biofilmes y su regulacion son conocidos para algunas bacterias, sin embargo poco se sabe de los
mismos en Leptospira. Este proyecto intenta aportar en la dilucidacion de los mecanismos
responsables de la formacion y regulacién de biofilm en Leptospira.

4 horas semanales

UFBA, Biologia Molecular

Investigacion

Integrante del Equipo

EnMarcha

Financiacion:

CAPES/CNPg/MEC, Brasil, Apoyo financiero

Equipo:

Palabras clave: biofilm

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Biologia Celular, Microbiologia /

DOCENCIA

(05/2013-05/2013)

Especializacion

Asistente

Asignaturas:

Herramientas bioinformaticas para el analisis de expresion génica, 30 horas, Tedrico-Practico
Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Biologfa Celular, Microbiologia /

(11/2012-11/2012)

Especializacion

Asistente

Asignaturas:

Herramientas bioinformaticas para el analisis de expresion génica, 40 horas, Tedrico-Practico
Areas de conocimiento:
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Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Biologfa Celular, Microbiologia /

SECTOR EXTRANJERO/INTERNACIONAL/OTROS - ALEMANIA

Universitat Tuebingen (Eberhard-Karls)
VINCULOS CON LA INSTITUCION

Colaborador (02/2011 - 03/2011)
Investigador 40 horas semanales

Funcionario/Empleado (12/2007 - 06/2008)

Ayudante de cdtedra 10 horas semanales
ACTIVIDADES

LINEAS DE INVESTIGACION

Desarrollo de software para la inferencia de redes de sefiales de transduccién (02/2007 - 06/2008 )

Las proteinas sensoriales reaccionan a los cambios del exterior transduciendo sefiales hacia el
interior de la célula. Estas sefales se van integrando hasta activar un pequefio grupo de células
"core", las cuales activan a proteinas blanco como factores de transcripcién. Esta estructura se
denomina bow tie y les permite a las células responder apropiadamente a condiciones ambientales
complejas. Se desarrolld una herramienta en Java llamada BowTieBuilder que infiere las redes de
sefales a partir de multiples proteinas fuente (p. ej. receptores en la superficie celular) y proteinas
blanco (p. ej. factores de transcripcion). Dadas las interacciones proteina-proteina de un organismo
y las proteinas fuente y blanco que provea el usuario, se van ensamblando pathways agregando la
proteinas intermedias que maximicen la probabilidad del pathway. A su vez para validar el resultado
obtenido se implementaron distintas heuristicas y medidas de calidad.
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Produccion cientifica/tecnolégica

Mi trabajo en el drea de bioinformatica utiliza las tecnologias de secuenciacién masiva (o NGS; Next
Generation Sequencing) para comprender eventos gendmicos en diferentes escenarios como ser
expresion diferencial de genes/ARN no codificantes/seudogenes en diferentes condiciones. Mi
enfoque principal en este contexto es estudiar los procesos de diferenciacion de células madres
(mayormente células madre mesenquimales) a diferentes tipos celulares como ser adipocitos,
condrocitos, cardiomiocitos, etc.

Este tipo de proceso es muy complejo desde el punto de vista de la regulacion transcriptional y
sobre todo post-transcriptional.
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Los ARN no codificantes se revelaron como actores importantes en este proceso de regulacion.
Conlas

tecnologfas de RNA-seq hemos logrado avances en dilucidar los mecanismos de ambos tipos de
regulacion involucrados en la diferenciacién, sobre todo en la adipogénesis. Futuros trabajos (ya en
marcha) se centrardn en otros procesos de diferenciacion, incluso partiendo

de células iPS (induced pluripotent stem cells).

En otro contexto utilizamos las tecnologias de secuenciacion masiva para el resecuenciado del
genoma humano. Estamos desarrollando metodologias y estrategias para el analisis de variantes
alélicas de individuos, con el fin de poner a punto un "pipeline de analisis" para analizar la
variabilidad de la poblacidn uruguaya. La informacién obtenida de este proyecto de interés nacional
es el punto de partida para diferentes aplicaciones en el drea de la farmacogendmica, genética de
poblaciones y bioinformatica.

Por otro lado, el costo y complejidad de los experimentos y analisis de datos de NGSyy la
disponibilidad de dichos experimentos en bases de datos publicas, indican que una buena estrategia
de optimizacién pasaria por el andlisis de los resultados obtenidos en estudios previos, mejorando el
disefio experimental para nuevos andlisis e integrando los nuevos resultados a los existentes (meta-
andlisis centrado en datos de secuenciacion masiva). A esto se agrega las capacidades de
generacion de nuevas hipétesis a partir de los resultados obtenidos por mineria de datos. En este
sentido, hemos investigado las relaciones entre expresion génica (tanto de microarrays como de
RNA-seq), modificaciones en histonas (ChIP-seq) y ademas hemos incluido datos de redes de
regulacion basados en datos de NGS.

Por otro lado, se estéd poniendo a punto la técnica para resecuenciar con tecnologfas de NGS genes
especificos relacionados a fenotipos de interés para poder caracterizar a la poblacién uruguaya.
Nuestro particular interés en este caso son los genes BRCA1y BRCAZ2 relacionados con el cancer
de mama hereditario. A raiz de un estudio preliminar se determina la existencia de ciertas variantes
alélicas/mutaciones presentes en las mujeres uruguayas con alta frecuencia. Para lograr
caracterizar la poblacién total se ampliara el estudio a varias pacientes.
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Naya, H , Bruno Dallagiovanna
BMC Genomics, v.: 20 p.:219 2019
Medio de divulgacién: Internet
Lugar de publicacion: BMC Genomics
E-ISSN: 14712164
WEB OF SCIENCE™

Cell cycle genes are downregulated after adipogenic triggering in human adipose tissue-derived stem
cells by regulation of mMRNA abundance (Completo, 2019)

Bruna H Marcon, Patricia Shigunov, LUCIA SPANGENBERG, Isabela T. Pereira, Alessandra M de
Aguiar, Rocio Amorin, Carmen K Rebelatto, Alejandro Correa, Dallagiovanna, B
Scientific Reports, v.: 9 p.:5611 2019
Palabras clave: transcriptomics adipogenesis post-transcriptional regulation
Areas de conocimiento:
Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Bioguimica y Biologia Molecular /
Bioinformatica
Medio de divulgacién: Internet
E-ISSN: 20452322
WEB OF SCIENCE™

Mutation update for the SATB2 gene (Completo, 2019)

Zarate YA, Bosanko KA, Caffrey AR , Bernstein JA , Martin DM, Williams MS |, Berry-Kravis EM,
Mark PR, Manning MA, Bhambhani V, Vargas M, Seeley AH , Estrada-Veras JI, van Dooren MF,
Schwab M, Vanderver A, Melis D, Alsadah A, Sadler L, Van Esch H, Callewaert B, Oostra A,
Maclean J, Dentici ML, Orlando V, Lipson M, Sparagana SP, Maarup TJ, Alsters SI, Brautbar A,
Thropp EK, Naidu S, Lees M, Smith DM, Turner L, Raggio V, LUCIA SPANGENBERG, Garcia-
Mifalr S, Roeder ER, Littlejohn RO, Grange D, Pfotenhauer J, Jones MC , Balasubramanian M,
Martinez-Monseny A, Blok LS, Gavrilova R, Fish JL

Human Mutation, 2019

Palabras clave: genomics SATB2

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
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Informacion y Bioinformatica / genomica humana
Medio de divulgacién: Internet
E-ISSN: 10981004
DOI: 10.1002/humu.23771
WEB OF SCIENCE™

Gene expression analysis of human adipose tissue-derived stem cells during the initial steps of in vitro
osteogenesis (Completo, 2018)

Anny Waloski Robert, Addeli Bez Batti Angulski, LUCIA SPANGENBERG, Patricia Shigunov,
Isabela Tiemy Pereira, Paulo Sergio Loiacono Bettes, Naya H, Alejandro Correa,
DALLAGIOVANNA, B., Marco Augusto Stimamiglio

Scientific Reports, v.: 8 p.:4739 2018

Palabras clave: osteogenesis stem cell transcriptomics RNA-seq

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Ciencias Bioldgicas / bioinformatica
Medio de divulgacién: Internet

E-ISSN: 20452322

DOI: 10.1038

WEB OF SCIENCE™

Deep sequencing discovery of causal mtDNA mutations in a patient with unspecific neurological
disease (Completo, 2018)

LUCIA SPANGENBERG , Martin Grafa, Santiago Mansilla, Jennyfer Martinez, Gonzalo Greif,
Nélida Montano, Alicia Vaglio, Rosario Guecaimburu, Carlos Robello, Laura Castro, Celia Quijano,
Victor Raggio, Naya H
Mitochondrion, 2018
Palabras clave: Mitochondrial disease genomics
Areas de conocimiento:
Ciencias Médicas y de la Salud / Otras Ciencias Médicas / Otras Ciencias Médicas / Bioinformatica
Medio de divulgacién: Internet
ISSN: 15677249

WEB OF SCIENCE™

Polysome profiling followed by RNA-seq of cardiac differentiation stages in hRESCs (Completo, 2018)

Isabella T. Pereira, LUCIA SPANGENBERG, Anny Robert, Rocio Amorin, Marco Stimamiglio,
Naya, H, DALLAGIOVANNA, B.

Scientific Data, v.: 5p.:18028 2018

Palabras clave: Cardiomyocyte differentitationtranscriptomics

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Bioguimica y Biologia Molecular /
Bioinformatica

Medio de divulgacién: Internet

E-ISSN: 20524463

https://www.nature.com/sdata/

IncRNAs are associated with polysomes during adipose-derived stem cell differentiation (Completo,
2017)

B. DALLAGIOVANNA, ISABELAT. PEREIRA, ANA CAROLINA ORIGA-ALVES, P. SHIGUNOV, H.
NAYA , LUCIA SPANGENBERG
Gene, v.: 17 p.:30082 - 30083, 2017
Palabras clave: adipogenesis INcCRNA RNA-seq stem cell
Areas de conocimiento:
Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Biologia y Biologia de la Evolucién /
Lugar de publicacion: web
ISSN: 03781119
DOI:j.gene.2017.02.004
WEB OF SCIENCE™

3697G > Ain MT-ND1 is a causative mutation in mitochondrial disease (Completo, 2016)

LUCIA SPANGENBERG , M. GRANA, G. GREIF, SUAREZ-RIVERO JM, KRYSZTAL K, TAPIEA,
BOIDIM, FRAGAV, LEMES A, GUECAIMBURU R, CERISOLA A, SANCHEZ-ALC3aZAR JA, C.
ROBELLO, RAGGIOV, H.NAYA

24


https://doi.org/10.1002/humu.23771
https://doi.org/10.1038
https://doi.org/j.gene.2017.02.004

Mitochondrion, v.: 24 28, p..54 - 59,2016
Palabras clave: Next Generation Sequencingleigh disease mitochondrial disease
Areas de conocimiento:
Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /
Medio de divulgacién: Internet
ISSN: 15677249
DOI: 10.1016/j.mit0.2016.03.006
WEB OF SCIENCE™

Transcriptome Sequencing Reveals Wide Expression Reprogramming of Basal and Unknown Genes in
Leptospira biflexa Biofilms (Completo, 2016)

G IRAOLA, LUCIA SPANGENBERG , BRUNO LOPES BASTOS, M. GRANA , LARISSA
VASCONCELOS , AUREAALMEIDA, G. GREIF, C.ROBELLO, PAULARISTOW , H. NAYA
mSphere,v.: 12,2016

Palabras clave: Transcriptomics biofilm Leptospira

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica/

E-ISSN: 23795042

Polysome profiling shows the identity of human adipose-derived stromal/stem cells in detail and
clearly distinguishes them from dermal fibroblasts. (Completo, 2014)

J.ZYCH, LUCIA SPANGENBERG , M. STIMAMIGLIO, A. ABUD, P. SHIGUNOV , MARCHINI F, C.
KULIGOVSKI1, AXEL R. COFRE, A.SCHITTINI, AGUIARAM  SENEGAGLIA A, PAULORS.
BROFMAN, S. GOLDENBERG, B. DALLAGIOVANNA , H.NAYA , A. CORREA
Stem Cells and Development, 2014
Palabras clave: Transcriptomics Mesenchymal stem cellfibroblast NGS
Areas de conocimiento:
Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /
Medio de divulgacion: Internet
ISSN: 15473287
E-ISSN: 15578534
WEB OF SCIENCE™

Role of alternative polyadenylation during adipogenic differentiation: an in silico approach.
(Completo, 2013)

LUCIASPANGENBERG, A. CORREA, B. DALLAGIOVANNA , H. NAYA
PLoS ONE,v.:8 10,2013
Palabras clave: Alternative polyadenylation miRNA linear models
Areas de conocimiento:
Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /
E-ISSN: 19326203
WEB OF SCIENCE™

How does evolutionary variation in Basal metabolic rates arise? A statistical assessment and a
mechanistic model. (Completo, 2013)

DANIEL E.NAYA , LUCIASPANGENBERG, H. NAYA , FRANCISCO BOZINOVIC
Evolution,v.: 67 5,p.:1463 - 1476,2013

Palabras clave: Phylogenetic mixed models metabolic rate

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

Medio de divulgacién: Internet

ISSN: 00143820

E-ISSN: 15585646

DOI:

Polysome profiling shows extensive posttranscriptional regulation during human adipocyte stem cells
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differentiation into adipocytes (Completo, 2013)

LUCIA SPANGENBERG, P. SHIGUNOV, A. ABUD, AXEL R. COFRE , M. STIMAMIGLIO, C.
KULIGOVSKI1, J.ZYCH , A.SCHITTINI, A. TAVARES COSTA, C. REBELATTO, PAULORS.
BROFMAN, S. GOLDENBERG, A. CORREA , H.NAYA, B. DALLAGIOVANNA

Stem Cell Research, 2013

Palabras clave: Stem cell differentiationadipogenesis post-transcriptional regulation

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

Medio de divulgacién: Internet

ISSN: 18735061

DOI:10.1016

WEB OF SCIENCE™

Thermal conductance and basal metabolic rate are part of a coordinated system for heat transfer
regulation. (Completo, 2013)

DANIEL E. NAYA , LUCIA SPANGENBERG, H. NAYA , FRANCISCO BOZINOVIC

Proceedings of the Royal Society B Biological Sciences, v.: 280 1767 ,p.:2013162 - 2013162,2013
Palabras clave: endothermy macrophysiology bayesian models

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

Medio de divulgacién: Internet

E-ISSN: 14712954

DOI: 10.1098

Reduced set of virulence genes allows high accuracy prediction of bacterial pathogenicity in humans
(Completo, 2012)

GIRAOLA, GVAZQUEZ, LUCIASPANGENBERG, H. NAYA
PLoS ONE, 2012
Palabras clave: SVM classifier Pathogenicity prediction
Areas de conocimiento:
Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / Bioinformatica
Medio de divulgacién: Internet
E-ISSN: 19326203
WEB OF SCIENCE™

Latitudinal Patterns in Rodent Metabolic Flexibility (Completo, 2012)

DANIEL E. NAYA , LUCIASPANGENBERG, H.NAYA , FRANCISCO BOZINOVIC

The American Naturalist,v.: 179 p.:172-179,2012

Palabras clave: metabolic flexibility

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Ecologia /

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / Bioinformatica

ISSN: 00030147

E-ISSN: 15375323

WEB OF SCIENCE™

Identifying associations between amino acid changes and meta information in alignments (Completo,
2011)

LUCIA SPANGENBERG, BATTKE F, M. GRANA, NIESELT K, H. NAYA
Bioinformatics, 2011

Palabras clave: amino acid properties phylogenetic mixed model

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / Bioinformatica

Medio de divulgacién: Papel

ISSN: 13674803

E-ISSN: 14602059

WEB OF SCIENCE™
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BowTieBuilder: modeling signal transduction pathways (Completo, 2009)

JOCHEN SUPPER, LUCIA SPANGENBERG , HANNES PLANATSCHER , ANDREAS DRAGER,
ADRIAN SCHRODER, ANDREAS ZELL
BMC Systems Biology, v.: 367, p.:1- 13,2009
Areas de conocimiento:
Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /
Medio de divulgacioén: Internet
E-ISSN: 17520509
DOI:10.1186/1752-0509-3-67
Este articulo fue uno de los top ten mas lefdo de la editorial
WEB OF SCIENCE™

PUBLICACION DE TRABAJOS PRESENTADOS EN EVENTOS

Post-transcriptional regulation during adipogenic differentiation via RNAseq data (SOLiD) (2013)

LUCIASPANGENBERG, A. CORREA, B. DALLAGIOVANNA, H. NAYA
Publicado

Completo

Evento: Internacional

Descripciéon: Workshop em Regulagdo Pos Transcricional em Eucariotos
Ciudad: Curitiba

Ano del evento: 2013

Palabras clave: Stem cell differentiationNGS SOLID

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

Estudios bioinformaticos de la diferenciacién de CELULAS MADRE mesenquimales con tecnologias de
nueva generacion (2012)

LUCIASPANGENBERG, A.ABUD, P. SHIGUNOV, A COFRE, M. STIMAMIGLIO, C.

KULIGOVSKI1, J. ZYCH , A.SCHITTINI, A. TAVARES COSTA, C.REBELATTO, P. BROFMAN, S.

GOLDENBERG , A.CORREA, H. NAYA , B. DALLAGIOVANNA
Publicado

Resumen

Evento: Nacional

Descripcién: Sociedad Uruguaya de Biociencias

Ciudad: Piridpolis

Ano del evento: 2012

Palabras clave: células madre mesenquimales diferenciacion
Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informaciony Bioinformatica / transcriptémica

Medio de divulgacién: Papel

Identifying associations between amino acid changes and meta information in alignments (2012)

LUCIA SPANGENBERG , BATTKE F, M. GRANA | NIESELT K, H. NAYA
Publicado

Resumen

Evento: Internacional

Descripcion: ISCB

Ciudad: Santiago de Chile

Ano del evento: 2012

Palabras clave: Bioinformatics Amino acid changes in alignments

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

Medio de divulgacién: Internet

A comparative study of CLL transcriptomic: Microarrays and NGS (2011)

LUCIA SPANGENBERG, BIANCHI' S, N.REGO, PRITSCH O, DIGHIERO G, H. NAYA
Publicado
Resumen
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Evento: Internacional

Descripcién: Escuela Latinoamericana de Genética Humana

Ciudad: Caxias do Sul (Brasil)

Ano del evento: 2011

Palabras clave: Chronic Lymphocytic Leukemia Microarrays Next Generation Sequencing
Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / Bioinformatica

Medio de divulgacién: Papel

An easy way to incorporate phylogenetic uncertainty in the comparative model (2010)

LUCIASPANGENBERG, N.REGO, HECTOR ROMERO , H. NAYA
Publicado

Resumen

Evento: Internacional

Descripcion: ISCB - LA 2010

Ciudad: Montevideo

Ano del evento: 2010

Palabras clave: phylogenetic mixed model bayesian model average
Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / Bioinformatica

Medio de divulgacion: Papel

Evaluando la robustez del metodo comparativo (2010)

LUCIASPANGENBERG, N. REGO, HECTOR ROMERO , H. NAYA
Publicado

Resumen

Evento: Internacional

Descripcién: Congreso de la Sociedad Uruguaya de Biociencias

Ano del evento: 2010

Palabras clave: phylogenetic mixed model bayesian model average
Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / Bioinformatica

Medio de divulgacién: CD-Rom

TEXTOS EN PERIODICOS O REVISTAS

Farmacogendmica: aportes de las nuevas tecnologias hacia una medicina personalizada (2013)

Tendencias en Medicina
Revista
LUCIA SPANGENBERG, NAYAH

Palabras clave: genomica medicafarmacogenomica

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

Medio de divulgacién: Papel

Fecha de publicacién: 01/10/2013

Produccion técnica
PRODUCTOS

MyATGC (2017)

, Software
LUCIA SPANGENBERG , RAGGIO V,HERRERA G, ROJASM | VAZQUEZ L, H.NAYA , LOPEZ F

Pais: Uruguay

Disponibilidad: Restricta

Institucién financiadora: ANI|

Palabras clave: interpretacion mutaciones medicina genomica Procesamiento de lenguaje natural
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Medio de divulgacién: Otros
Plataforma para la interpretacion de variantes humanas encontradas por NGS.

bacfier (2013)

, Software

LUCIASPANGENBERG, G IRAOLA , H. NAYA

Un programa escrito en Java para la prediccion de la patogenicidad en bacterias. El paper asociado
"Reduced set of virulence genes allows high accuracy prediction of bacterial pathogenicity in
humans"

Pais: Uruguay

Disponibilidad: Irrestricta

Institucion financiadora: Institut Pasteur de Montevideo

Palabras clave: patogenicidad prediccion

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica /

Medio de divulgacion: Internet

https://code.google.com/p/bacfier/

bcool: Bringing to light significant Columns correlated with Organism Labels (2011)

, Software

LUCIASPANGENBERG, H. NAYA

Paquete de R para la identificacion de columnas de alineamientos asociados a meta data
Pais: Uruguay

Disponibilidad: Irrestricta

Institucién financiadora: Instituto Pasteur de Montevideo

Palabras clave: amino acid properties phylogenetic mixed model R packages

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / Bioinformatica

Medio de divulgacién: Internet
http://cran.r-project.org/web/packages/bcool/index.html

BowtieBuilder (programa para la inferencia de redes de sefales en la célula) (2009)

, Software

LUCIASPANGENBERG

Programa que calcula redes de sefiales de transduccién en la célula con la ayuda de estructuras bow
tie

Pais: Alemania

Disponibilidad: Irrestricta

Institucién financiadora: German Federal Ministry of Education and Research

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Computaciéon/

Medio de divulgacién: Internet

Evaluaciones
EVALUACION DE PROYECTOS
EVALUACION INDEPENDIENTE DE PROYECTOS

Proyecto CSIC(2021)

Uruguay
Cantidad: Menos de 5
Proyectos de Vinculacién Universidad - Sociedad y Produccion

Proyecto CSIC(2019)

Uruguay
Cantidad: Menos de 5

EVALUACION DE PUBLICACIONES
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REVISIONES

Publicacion en Human Genetics (2023 )

Tipo de publicacion: Anales
Cantidad: Menos de 5

Publicaciones en revistas arbitradas internacionales (2021 )

Tipo de publicacién: Anales
Cantidad: Menos de 5

Publicaciones en revistas arbitradas (2019 / 2019)

Tipo de publicacion: Anales
Cantidad: Menos de 5

EVALUACION DE EVENTOS Y CONGRESOS

LatinR 2018, Argentina (2018 / 2018)

Revisiones
Argentina

LatinR

JURADO DE TESIS

Ingenieria Matematica (2021)

Jurado de mesa de evaluacién de tesis

Sector Educacién Superior/Publico / Universidad de la Republica/ Facultad de Ingenieria / Centro
de Matematica, Uruguay

Nivel de formacién: Maestria

Ingenieria en computacion, UDELAR (2011/2011)

Jurado de mesa de evaluacién de tesis

Sector Educacion Superior/Publico / Universidad de la Republica / Facultad de Ingenieria / Inco,
Uruguay

Nivel de formacion: Grado

Plataforma de Integracion de aplicaciones biolégicas basada en ESB, estudiantes Javier Deferrari,
Santiago Lopez, Jorge Sosa

Formacion de RRHH

TUTORIAS CONCLUIDAS
POSGRADO

Construction of a Post-Transcriptional Regulatory Network During Cardiomyocyte Differentiation
(2020 - 2024)

Tesis de doctorado

Sector Extranjero/Internacional/Otros / Insituto Carlos Chagas/Fiocruz / Curitiba, Brasil
Programa: Programa de Pés-graduacdo em Biociéncias e Biotecnologia

Tipo de orientacion: Cotutor en pie de igualdad ( LUCIA SPANGENBERG)

Nombre del orientado: Aruana Hansel

Pais: Brasil

Palabras Clave: diferenciacion de celulas madre bioinformatica RNAseq

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Ciencias Bioldgicas / bioinformatica

GRADO

Estrategias de machine learning para el an ?alisis de historias cl ??nicas electr ?onicas para la detecci ?
on precoz de enfermedades raras (2022 - 2023)

Tesis/Monografia de grado
Sector Organizaciones Privadas sin Fines de Lucro/Sociedades Cientifico-Tecnolégicas / Institut
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Pasteur de Montevideo / Institut Pasteur de Montevideo / Unidad de Bioinformatica, Uruguay
Programa: Licenciatura en Bioquimica

Tipo de orientacion: Cotutor en pie de igualdad ( LUCIA SPANGENBERG, Leticia Cagnina)
Nombre del orientado: Matias Rolando

Pais: Uruguay

Palabras Clave: Enfermedades raras procesamiento de lenguaje natural aprendizaje automatico
Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinforméatica

Base de datos de variantes estructurales representativas de la poblacién uruguaya (DBStructUR) (2022
-2023)

Tesis/Monografia de grado

Sector Organizaciones Privadas sin Fines de Lucro/Sociedades Cientifico-Tecnolégicas / Institut
Pasteur de Montevideo / Institut Pasteur de Montevideo / Unidad de Bioinformatica, Uruguay
Programa: Licenciatura en Ingenieria Bioldgica

Tipo de orientacién: Cotutor en pie de igualdad ( LUCIA SPANGENBERG , Camila Simoes, Gaston
Note)

Nombre del orientado: Lucia Urquiola

Pais: Uruguay

Palabras Clave: variantes estructurales

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica

Identificando variantes patogénicas en regiones no codificantes del genoma humano

Tesis/Monografia de grado

Sector Organizaciones Privadas sin Fines de Lucro/Sociedades Cientifico-Tecnoldgicas / Institut
Pasteur de Montevideo / Institut Pasteur de Montevideo / Unidad de Bioinformatica, Uruguay
Tipo de orientacién: Tutor Unico o principal

Nombre del orientado: Omega Petrazzini

Pais: Uruguay

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica

Estudio de 41 marcadores genéticos de riesgo para la enfermedad de Alzheimer de inicio tardio en 20
genomas uruguayos y 26 del mundo

Tesis/Monografia de grado

Sector Educacién Superior/Publico / Universidad de la Republica/ Facultad de Ciencias , Uruguay
Programa: Licenciatura en Biologia Humana

Tipo de orientacién: Cotutor en pie de igualdad

Nombre del orientado: Melanie Nuesch

Pais: Uruguay

Palabras Clave: genomica medica Alzheimer

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Biologia y Biologia de la Evolucion

BioWiz: Una suite informatica enfocada al laboratorio

Tesis/Monografia de grado

Sector Educacion Superior/Privado / Universidad ORT Uruguay / Facultad de Ingenieria, Uruguay
Tipo de orientacién: Asesor

Nombre del orientado: Federico Machado, Roque Giordano

Pais: Uruguay

Palabras Clave: suite informaticajava

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica

OTRAS

Analisis de RIP-seq en tripanosomatidos
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Otras tutorias/orientaciones

Sector Extranjero/Internacional/Otros / Instituto Carlos Chagas , Brasil

Tipo de orientacién: Asesor

Nombre del orientado: Saloe Bispo

Pais: Brasil

Palabras Clave: NGS SOLID RIP-seq

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Otros Tépicos Bioldgicos / Bioinformatica

Analisis de regiones intergénicas de espiroquetas

Otras tutorias/orientaciones

Sector Extranjero/Internacional/Otros//, Uruguay

Nombre del orientado: Elma Leite

Pais: Uruguay

Palabras Clave: Leptospira BLAST

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinforméatica

miRNAs en la diferenciacion de células madre

Otras tutorias/orientaciones

Sector Extranjero/Internacional/Otros /, Brasil

Tipo de orientacién: Asesor

Nombre del orientado: Carol Origa

Pais: Brasil

Palabras Clave: células madre mesenquimales diferenciacion miRNAs

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica

TUTORIAS EN MARCHA

POSGRADO

Implementaci ?on de herramientas de aprendizaje autom ?atico para la identificaci ?on de genes
asociados a enfermedades raras neurol ?ogicas (2023)

Tesis de doctorado

Sector Organizaciones Privadas sin Fines de Lucro/Sociedades Cientifico-Tecnoldgicas / Institut
Pasteur de Montevideo / Unidad de Bioinformética, Uruguay

Programa: PEDECIBA Biologia

Tipo de orientacién: Tutor Unico o principal

Nombre del orientado: Camila Simoes

Pais/Idioma: Uruguay,

Palabras Clave: genomica medicainteligencia artificial genomica humana

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / genomica humana

Clasificacion de los subtipos de Cancer de Pulmén de Células Pequenas basada en aprendizaje
automatico: implicaciones para el pronéstico y la seleccion de la terapia (2022)

Tesis de maestria

Sector Organizaciones Privadas sin Fines de Lucro/Sociedades Cientifico-Tecnolégicas / Institut
Pasteur de Montevideo / Institut Pasteur de Montevideo / Unidad de Bioinformatica, Uruguay
Programa: Maestria en Bioinformatica (PEDECIBA)

Tipo de orientacion: Cotutor en pie de igualdad ( LUCIA SPANGENBERG, Eike Staub)

Nombre del orientado: Nicole Kiedansky

Pais/Idioma: Uruguay,

Perfil genético de la Esclero-Hialinosis Focal y Segmentaria Primaria en Uruguay (2021)

Tesis de maestria
Sector Organizaciones Privadas sin Fines de Lucro/Sociedades Cientifico-Tecnolégicas / Institut
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Pasteur de Montevideo / Institut Pasteur de Montevideo / Unidad de Bioinformatica, Uruguay
Programa: PROINBIO

Tipo de orientacion: Cotutor en pie de igualdad ( LUCIA SPANGENBERG, Jose Boggia )
Nombre del orientado: Federico Yandian

Pais/Idioma: Uruguay,

Palabras Clave: enfermedad renal genomica medica

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia / Bioinformatica

Utilizacién de tecnologias de secuenciado masivo para la deteccién de variantes estructurales y
haplotipos largos asociados a enfermedades (2021)

Tesis de maestria

Sector Organizaciones Privadas sin Fines de Lucro/Sociedades Cientifico-Tecnolégicas / Institut
Pasteur de Montevideo / Institut Pasteur de Montevideo / Unidad de Bioinformatica, Uruguay
Programa: Maestria en Bioinformética (PEDECIBA)

Tipo de orientacién: Tutor Unico o principal

Nombre del orientado: Mariana Brandes

Medio de divulgacién: Internet

Pais/Idioma: Uruguay, Espafol

Palabras Clave: genomica medicavariantes estructurales

Desarrollo de herramienta para el analisis de ADN mitocondrial en el contexto de enfermedades raras
(2020)

Tesis de maestria

Sector Organizaciones Privadas sin Fines de Lucro/Sociedades Cientifico-Tecnoldgicas / Institut
Pasteur de Montevideo / Institut Pasteur de Montevideo / Unidad de bioinformatica, Uruguay
Programa: Maestria en Bioinformatica (PEDECIBA)

Tipo de orientacién: Tutor Unico o principal

Nombre del orientado: Gonzalo Javiel

Medio de divulgacién: Internet

Pais/Idioma: Uruguay, Espafiol

Palabras Clave: medicina genomica enfermedades mitocondriales plataforma de analisis

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica

Otros datos relevantes
PREMIOS, HONORES Y TITULOS

Anneke Levelt-Senger's Prize 2023 (2023)

(Internacional)

premio internacional IANAS

Postulada por la academia Nacional de Ciencias Uruguaya para el premio internacional IANAS -
Women for Science Winner of Anneke Levelt-Senger's Prize 2023, obteniendo una mencién
honorifica.

Gran premio Nacional de Medicina (2021)

(Nacional)

Academia Nacional de Medicina

?Desarrollo e implementacion de procedimientos gendmicos para el diagnodstico de susceptibilidad
hereditaria al cdncer de mamay ovario en el hospital universitario?. Cayota, A., Delgado, L.,
Artagaveytia, N, Silveyra, N., Ximénez, S., Manrique, G., Simoes, C., Spangenberg, L., Naya, H.,
Sanguinetti, J., Blanco, V., Possi, T., Camejo, N., Castillo, C., y Cataldi, S.

Premio al proyecto "Vigilancia epidemiolégica del COVID-19 en las fronteras uruguayas y analisis de
su transmision en el interior del pais" (2020)

(Nacional)

Fundacion Manuel Perez

Se obtuvo un premio por ser uno de los 7 proyectos aprobados en el llamado de la Fundacién
Manuel Perez parala lucha contrael COVID-19
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ProExport (2017)

(Internacional)

URUGUAY XXI

ProExport es una herramienta que potencia la exportacion de servicios. En este marco el programa
selecciona a determinado emprendimientos para participar de una gira comercial a un pais de
interés. En este caso fue Colombia (Bogotd). En dicha gira, Uruguay XXI| selecciona una agenda para
tener reuniones intensivas durante dos dias y facilitar la exportacién de servicios.

seedstars for emerging countries (2017)

(Internacional)

Seedstars

Premio a emprendedores innovadores para competir en Suiza por una inversién de 500.000
dolares. Se gand la fase regional (Uruguay) lo que nos permitié ir acompetir contra los otros
ganadores regionales en un evento global en Laussane.

MIT Technology Review under 35 (Uruguay-Argentina) (2016)

(Internacional)

MIT Technology Review

Obtuve un premio de innovacion por el desarrollo de un algoritmo de determinacion de
patogenicidad de mutaciones en el marco de mi start-up GenLives incubada en BIOESPINN en el
area de genomica médica. El premio fue otorgado por MIT-TR. Ganaban 10 participantes de todo
Uruguay y Argentina. Fuimos 3 uruguayosy 7 Argentinos los ganadores.

PRESENTACIONES EN EVENTOS

26th Human Genome Meeting - HUGO-HGM 2023 (2023)

Congreso

URUGENOMES a national human genomics project

Brasil

Tipo de participacién: Conferencista invitado

Nombre de la institucion promotora: HUGO

Alcance geografico: Internacional Palabras Clave: genomica humana genomica de poblaciones
Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / genomica

EMBO | EMBL Symposium: Reconstructing the human past: using ancient and modern genomics (2022)

Congreso

Indigenous ancestry in the Uruguayan population

Alemania

Tipo de participacién: Poster

Nombre de la institucion promotora: EMBL

Alcance geografico: Internacional Palabras Clave: genomica humana aDNA ADN antiguo
Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / genomica

Women in Bioinformatics & Data Science LA Conference (2021)

Congreso

Charla oral del trabajo en gendmica de poblacione y gendmica médica

Argentina

Tipo de participacion: Conferencista invitado

Nombre de la institucion promotora: Women in Bioinformatics & Data Science LA Conference
Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Genéticay Herencia / Bioinformatica

Primer simposio Ecuatoriano-Venezolano de Jévenes en Bioinformatica (2021)

Congreso

Avances de la genomica humana en el contexto cientifico-medico uruguayo

Venezuela

Tipo de participacién: Conferencista invitado Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Ciencias Bioldgicas / Bioinformatica
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Genome Informatics (2018)

Congreso

Urugenomes project

Inglaterra

Tipo de participacién: Expositor oral

Carga horaria: 40

Nombre de la institucion promotora: Welcome Trust Genome Center Palabras Clave: Genomics
Population genomics

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Biologicas / Biologia y Biologia de la Evolucién / Genomica

Move de Movistar (2018)

Otra

MOVE es un evento que Movistar Uruguay organiza desde 2014, un foro de innovaciony
tecnologia donde participan oradores nacionales e internacionales

Uruguay

Tipo de participacién: Expositor oral

Carga horaria: 1

Nombre de la institucion promotora: Movistar Palabras Clave: Speaker en el drea de tecnologias
disruptivas para el diagnéstico médico

Areas de conocimiento:

Ingenieriay Tecnologia/ Ingenieria Médica / Ingenieria Médica / Genomica y secuenciacion

Pasteurizarte (2018)

Encuentro

Pasteurizarte es un evento en el Institut Pasteur de Montevideo en el que se busca combinar la
ciencia, el arte y la sociedad.

Uruguay

Tipo de participacién: Expositor oral

Carga horaria: 1

Nombre de la institucion promotora: Institut Pasteur de Montevideo Palabras Clave: Lo que puede
hacer la gendmica por el deporte.

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genéticay Herencia/ Genomica

Symposium Mitochondria and cell metabolism (2018)

Congreso

Diagnosis of mitochondrial diseases using NGS technologies

Uruguay

Tipo de participacién: Expositor oral Palabras Clave: mitocondria

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Genética y Herencia/ bioinformatica

Seminario Fiocruz pos graduacéo (2017)

Seminario

Seminario para los estudiantes e investigadores del Fiocruz Curitiba

Brasil

Tipo de participacién: Expositor oral

Carga horaria: 1

Nombre de la institucion promotora: Fiocruz Palabras Clave: genomica genomica medica genomica
de poblaciones

Workshop in Cancer Perspectives (2017)

Simposio

Simposio de estudiantes de doctorado del IBIOBA (Instituciéon partner del Max-Plank Institut)
Argentina

Tipo de participacion: Expositor oral

Carga horaria: 18

Nombre de la institucion promotora: IBIOBA Palabras Clave: genomica medicacancer

SmartTalent (2017)

Simposio
Evento motivacional para estudiantes
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Uruguay
Tipo de participacién: Expositor oral
Carga horaria: 1 Palabras Clave: emprendedores motivacional

ANII10 (2017)

Encuentro

Charla paralos 10 afios de ANII

Uruguay

Tipo de participacion: Expositor oral

Carga horaria: 5 Palabras Clave: emprendedores ciencia

| Foro Internacional de Telemedicina y Telesalud-Uruguay (2017)

Congreso

Herramientas de anélisis para interpretacion de la secuenciacion genémica en el contexto clinico
Uruguay

Tipo de participacién: Expositor oral Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / genomica medica

XXII Congreso Latinoamericano de Patologia Clinica (2014)

Congreso

Aportes del secuenciado masivo al analisis gendmico en Medicina

Uruguay

Tipo de participacién: Expositor oral

Carga horaria: 2

Nombre de la institucion promotora: alapac/personas Palabras Clave: Bioinformatica Secuenciado
masivo

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica

Workshop em Regulagio Pés Trascricional em Eucariotos (2013)

Congreso

Post-transcriptional regulation during adipogenic differentiation via RNAseq data (SOLID)
Uruguay

Tipo de participacién: Poster

Carga horaria: 16

Nombre de la institucion promotora: ICC-Fiocruz Palabras Clave: Stem cell differentiationNGS
SOLID

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica

Novos e velhos saberes (2013)

Seminario

Diferenciacdo de células tronco mesenquimais: uma perspectiva de bioinformaética. - Uma jornada
controlada pela expressao e regulacdo -

Brasil

Tipo de participacién: Expositor oral

Carga horaria: 1

Nombre de la institucion promotora: UFBA Palabras Clave: Stem cell differentiation
Transcriptomics NGS SOLID

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informaciony Bioinformatica

Seminario Pasteur (2013)

Seminario

Stem cells differentiation mechanisms from a bioinformatics perspective - gene expression and post
transcriptional regulation

Uruguay

Tipo de participacién: Expositor oral

Carga horaria: 1 Palabras Clave: Stem cell differentiation Transcriptomics NGS SOLID



Areas de conocimiento:
Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinforméatica

SUB (2012)

Congreso

Estudios bioinformaticos de la diferenciacion de CELULAS MADRE mesenquimales con tecnologias
de nueva generacion

Uruguay

Tipo de participacion: Poster

Carga horaria: 16 Palabras Clave: NGS SOLID

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica

ISCB-LA (2012)

Congreso

Identifying associations between amino acid changes and meta information in alignments . ISCB
Chile

Tipo de participacién: Poster

Carga horaria: 24 Palabras Clave: R programming Alignments

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturalesy Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica

ELAG Caxias do Sul (2011)

Congreso

A comparative study of CLL transcriptomic: Microarrays and NGS Escuela Latinoamericana de
Genética Humana

Brasil

Tipo de participacién: Poster

Carga horaria: 40

Nombre de la institucion promotora: ELAG Palabras Clave: Transcriptomics

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica

ISCB-LA (2010)

Congreso

An easy way to incorporate phylogenetic uncertainty in the comparative model

Uruguay

Tipo de participacién: Poster

Nombre de la institucion promotora: International Society for Computational Biology Palabras
Clave: Comparative phylogenetic modelBayesian model averaging

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / Bioinformatica

SPANGENBERG L; REGO N; ROMERO H; NAYA H

Xlll Jornadas de la SUB (2010)

Congreso

Evaluando la robustez del método comparativo

Uruguay

Tipo de participacién: Expositor oral

Nombre de la institucion promotora: Sociedad Uruguaya de Biociencias Palabras Clave: Modelo
filogenético comparativo Promediado bayesiano de modelos

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias de la Computacién e Informacién / Ciencias de la
Informacion y Bioinformatica / Bioinformatica

SPANGENBERG L; REGO N; ROMERO H; NAYAH

JURADO/INTEGRANTE DE COMISIONES EVALUADORAS DE TRABAJOS ACADEMICOS
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CAS: comision académica de seguimiento de doctorado (2018)

Candidato: Florencia Diaz

Tipo Jurado: Tesis de Doctorado

LUCIASPANGENBERG, TORT, J.

Doctorado en Ciencias Bésicas (UDELAR-PEDECIBA) / Sector Organizaciones Privadas sin Fines
de Lucro/Sociedades Cientifico-Tecnoldgicas / Institut Pasteur de Montevideo / Institut Pasteur de
Montevideo / Uruguay

Pais: Uruguay

Idioma: Espanol

Palabras Clave: T. cruzitranscriptomica pequefos ARN

Areas de conocimiento:

Ciencias Naturales y Exactas / Ciencias Bioldgicas / Bioquimica y Biologia Molecular /
Bioinformatica
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