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Estudio bioinformatico para la identificacion de potenciales modelos de
enfermedades genéticas usando el panel NCI-60

RESUMEN

Las enfermedades genéticas son un grupo heterogéneo de enfermedades hereditarias
con baja prevalencia en la poblacion. Por ello, los datos disponibles para la
investigacion suelen ser limitados. El cancer se caracteriza por ser un grupo
heterogéneo de enfermedades que aparecen por la acumulacion de mutaciones. El
Instituto Nacional del Cancer ha desarrollado el panel NCI-60, un cribado de lineas
celulares de cancer, con el fin de avanzar en la investigacion del cancer y la
enfermedad. En este TFG investigamos el panel NCI-60 en cuanto a su uso potencial
como modelo complementario para el estudio de enfermedades genéticas. Se utiliza la
base de datos DepMap para obtener datos relacionados con el panel e identificar genes
esenciales para diferentes lineas celulares. A continuacion, utilizando el lenguaje de
programacion R, comparamos estos genes esenciales con Monarch, una base de datos
que contiene informacién sobre enfermedades genéticas. La seleccion de los genes
esenciales se realiza utilizando una puntuacion de fitness establecida por DepMap. Asi,
se obtiene un conjunto de datos que relaciona cada linea celular con una serie de
enfermedades genéticas, en funcidén de los genes esenciales. Por ultimo, se realizan
analisis de enriquecimiento funcional para determinar las vias en las que estan
implicados los genes esenciales. Los resultados indican que existe una relacion directa
entre la esencialidad de un gen y la probabilidad de estar relacionado con una
enfermedad genética. Ademas, se ha podido determinar que existen lineas celulares

especificas para el estudio de una determinada enfermedad.
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enriquecimiento



Bioinformatic study for identification of potential genetic disease models using
the NCI-60 panel

ABSTRACT

Genetic diseases are a heterogeneous group of inherited diseases with low prevalence
in the population. As such, there is often limited data available for research. Cancer is
characterized as a heterogeneous group of diseases that appear because of the
accumulation of mutations. The National Cancer Institute has developed the NCI-60
panel, a screen of cancer cell lines, in order to advance research of cancer and disease.
In this TFG we investigate the NCI-60 panel in terms of its potential use as a
complementary model for the study of genetic diseases. The DepMap database is used
to obtain data related to the panel to identify essential genes for different cell lines. Then,
using the R programming language, we compare these essential genes to Monarch, a
database containing information on genetic diseases. The selection of essential genes
is performed using a fitness score established by DepMap. Thus, a dataset is obtained,
which relates each cell line to a series of genetic diseases, based on the essential
genes. Finally, functional enrichment analyses are performed to determine the pathways
in which the essential genes are involved. The results indicate that there is a direct
relationship between the essentiality of a gene and the probability of being related to a
genetic disease. In addition, it has been possible to determine that there are specific cell

lines for the study of a particular disease.
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