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INntroduccion

La génesis y el desarrollo de enfermedades
de alto impacto como el cancer y otras esta
relacionado a la disfuncion de los genes.

La secuenciacion del genoma humano ha
impactado la investigacion del cancer a
nivel molecular.

Medicina Traslacional

Facilitar la Transicion desde la investigacion
basica hacia el tratamiento clinico al
paciente.

Desarrollo de nuevas drogas y/o
procedimientos que basados en data
genomica promuevan un tratamiento
personalizado.



Datos Omicos

GenOmica
Estudio integral e interdisciplinarios del
genoma

Transcriptomica
Estudio y comparacion de los conjuntos
de ARNm o transcriptomas.

ProteOmica

Estudio del conjunto de proteinas,
estructura y funcion expresados a partir
de un genoma determinado.




Datos Clinicos

Registros Médicos
Hospitalarios

Gestion Clinica HRE

Registros Médicos
Personales
N

Registros Médicos
s\ \a\

* |ntegracion tuncional a nivel de servicios = \
* |nteroperabilidad entre sistemas \

 Privacidad

e Exactitud

« Completitud
 Estandarizacion







» Almacenar e integrar DATOS
datos clinicos y dmicos

OMICOS

Cruce de informacidn .

CLINICOS
* Marco de andlisis

(generacién de
hipétesis médical)

ETL: Extract Transform Load
Q-Bl: Query Business Intelligence
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Privacidad

Interoperabilidad

Granularidad

Mantenimiento
Personalizacién

Andlisis Predictivo
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DATOS
CLINICOS

ETL: Extract Transform Load
Q-Bl: Query Business Intelligence

DATOS
OMICOS




Plataformas de integracion

i12b2 (Informatics for Integrating Biology & the
Bedside).

 |COD (Integrated Clinical Omics Database).

 IDASH (Integrating data for analysis,
anonymization and sharing).

 BRISK (Biology-Related Information Storage
Kit).

[8] Canuel et al.
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Caracteristicas

Soporte de interoperabilidad limitada o
nula.

Uso de estandares limitado.

Integracion con herramientas estadisticas
de terceros (R).

En almacén local o cloud.

Privacidad de datos (anonimicidad)
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e Plataforma Opensource

MIT-EECS |
HoH b
e National Center for Biomedical Computing (NCBC) mscaibtil COmpu,.,a. J
J Hospitals 4 problems

Core 1: Scie . Core 3: Tools &

Implementation
e Cores
Novel Software
methodologies . Development ‘

 Harvard Hospitals

HMS-Atfiliated

e MIT g’g % g Hospitals
* Harvard School of Public Health s At i 5
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e Harvard Medical School Harvarg

* Harvard/MIT Division of Health Sciences ana L mm
Technology N

[14] Natter et al.
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Opcional

Natural Patient
Language = Counts
Processing Plug-in

, PFT
Nucleo - Processing

"Web Client
Application
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Natural Patient
Project
Language Counts
M ment - -\
AT Processing Plug-in
/ Flle PFT 4 Annotating

Genomic
Data

De-
Web Client identification

Application of Data

Pathology
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Computing ' '
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Acceder a volumenes masivos de
datos local o en la nube

Anonimizar / re-identificar data de

De- paciente
identification

of Data

Big Data
NoSQL

Annotating
Genomic

Data Acceder a banco de datos

genéticos

Realizar analisis predictivo

Pathology
Integrar investigaciones en forma

regional / nacional

Acceder a informacion de biopsias
y banco de imagenes digitales

Data Mining

Analizar y recuperar informacion

[5] McMurry et al.
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Navigate Terms

-5 1000 Genomes Demographics

=[5 Clinical Trials

/5] Custom Metadata

/5] Demographics

B El Diagnoses

~ l fiil Circulatory system
I Eil Conditions in the perinatal period
o} fb_.| Congenital anomalies

E@ Acute Rheumatic@09:55:26 [12-1-2014] [demo]
Eﬁ AAA [12-3-2014)] [demo]
Eﬁ BY PATIENTSET@15:13:25 [9-15-2014] [demo]
El b Cardiac Related Queries
E@ Ischemic heart @10:21:45 [12-3-2014] [demo]
[ Patients with Ischemic Heart facts
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Previous Queries

EE Population@21:58:03 [12-12-2014] [demo]
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[12] Segagni et al.
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Dataset

ETL: Extract Transform Load
Q-BI: Query Business Intelligence




Talend/Hadoop DATOS
OMICOS
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SNOMED

SHRINE

NoSQL

ETL: Extract Transform Load . :

Q-Bl: Query Business Intelligence _ Cloud DB
IHE: Big Data

SHRINE: o




Entrada: Sistemas de origen

e | Especificos

Registros Médicos B E

electronicos "‘ Salud Primaria
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Estados Crénicos

[ Eventos
Cardiovasculares
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Datos Hospitalarios —
administrativos Repositorio de >
Metadatos S —

Estrategias de
Data Warehouse Tratam%entos

Integrado comparativo

IR

i

el
A

ETL

Ciencia Basica
(biomarcadores, genémica)
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Otorga Consistencia

- definiciones de datos

- reglas de negocio

- definiciones de reportes

Farmaceutica

Basado en el modelo de datos de i2b2 (Hechos=medidas, dimensiones=conceptos o descripciones)
Arquitectura escalaba, el contenido es mareado a los conceptos en repositorio de metadatos
Rapido, incremental, con un proceso de desarrollo aditivo
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2b2 vy Big Data

Integracion de datos no relacionales
y no estructurados.

Sistemas de monitoreo de
paciente.

Experimentos Next Generation
Sequencing. .
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SHRINE (Shared Health Research Information Network)

@@ @Q QQ @ SHRINE

- Basada en plataforma i2b2.

+ Desarrollada por Harverd Catalyst: the Harvard
Clinical and Translational Science Center

- Compila grandes grupos de pacientes bien
caracterizados.

- Determina la cantidad de pacientes de cada
hospital participante definidos en base a criterios
de inclusion/exclusion.

- La informacion es agregada, protege la privacidad
del paciente.

- (Genera investigaciones a nivel regional o nacional.

SHRINE
Adapter

©

SHRINE
Adapter

SHRINE
Hub

SHRINE
Adapter

SHRINE

Query Entry Point

SHRINE

Web Client

Biobank #1
@ i2b2

I

Biobank #3
@ i2b2«—

Biobank #2
@ i2b2

SHRIME Adapter

® SHRINE
R User
http://catalyst.harvard.edu/spotlights/shrine.html
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Onco-12b?2

1. Pathology Unit

Laboratory of Biomedical Informatics for Clinical Research

Fondazione Salvatore Maugeri -

Z. Biobank "Bruno Boerci”

ANONYMIZED
BARCODE

BIOBANK DB

| " 3. FSM HIS

RESEARCH

CLIENT |

FSM - Hospital, Pavia, italy

Personalizacion

/ web plugins.
1 Modulo de integracion con R.

1 Modulo de procesamiento de
lenguaje natural.

Multiples tareas ETL.

Oncologia (2010): 28.838
Cardiologia (2009): 6.334
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ETL: Talend Open Studio

Herramientas de analisis.

Integracion de operaciones / procesos.
Sincronizacion o replicacion de bases de datos.
Transformaciones de datos complejos y carga.

Calldad de datOS Project Metadata
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Conclusiones

 La interrelacion de datos clinicos requiere
estandarizacion de la informacion.

 Procesos de ETL (extraccion, transformacion y
carga) es determinante en la obtencion de
datos relevante.

e [2B2 se presenta como la opcidon mas
ampliamente aceptada.

e 2B2 Requiere desarrollo de modelos
especificos a la necesidad.

 El gran volumen de datos requiere adopcion
de platatformas de Big Data para
almacenamiento y analisis.
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