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Introducción

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


La secuenciación del genoma humano ha 
impactado la investigación del cáncer a 
nivel molecular.

Medicina Traslacional

Facilitar la Transición desde la investigación 
básica hacia el tratamiento clínico al 
paciente.


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



Datos Ómicos

Genómica
Estudio integral e interdisciplinarios del 
genoma

• Definir función genica basado en su 
secuencia 

• Determinar la interacción entre genes

Transcriptómica
Estudio y comparación de los conjuntos 
de ARNm o transcriptomas.

• Análisis de microarrays 
• Determinación de expresion genica

Proteómica
Estudio del conjunto de proteínas, 
estructura y función expresados a partir 
de un genoma determinado.

• Identificación de los componentes de 
proteína. 

• Expresion diferencial 
• Caracterización de las interacciones 



Datos Clínicos

• Privacidad 
• Exactitud 
• Completitud 
• Estandarización 

• Integración funcional a nivel de servicios 
• Interoperabilidad entre sistemas

Gestión Clínica
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Integración



Plataformas de integración

Metas 

• Almacenar e integrar 
datos clínicos y ómicos 

• Cruce de información 

• Marco de análisis 
(generación de 
hipótesis médica)

DATOS 
OMICOS

DATOS 
CLINICOS

Fichas

Lab.

ETL

Q-BI

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



Desiderata

• Privacidad 

• Interoperabilidad 

• Granularidad 

• Mantenimiento 

• Personalización 

• Análisis Predictivo
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Plataformas de integración [8]

• i2b2 (Informatics for Integrating Biology & the 
Bedside).

• ICOD (Integrated Clinical Omics Database). 

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

• BRISK (Biology-Related Information Storage 
Kit).

Características

Soporte de interoperabilidad limitada o 
nula. 
Uso de estándares limitado. 
Integración con herramientas estadísticas 
de terceros (R). 
En almacén local o cloud. 
Privacidad de datos (anonimicidad) 

[8] Canuel et al.



i2b2 [14]

• Plataforma Opensource 

• National Center for Biomedical Computing (NCBC) 

• Cores 

• Harvard Hospitals 

• MIT 

• Harvard School of Public Health 

• Harvard Medical School 

• Harvard/MIT Division of Health Sciences and 
Technology

[14] Natter et al.



i2b2 - Core

Núcleo

Conectores

Cliente Web

Opcional



i2b2 - Core
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i2b2 - Personalización

Annotating
Genomic

Data

Pathology

De-
identification

of Data
Big Data
NoSQL

Data Mining

SHRINE
[5]

Acceder a banco de datos 
genéticos

Anonimizar / re-identificar data de 
paciente

Acceder a volumenes masivos de 
datos  local o en la nube

Realizar análisis predictivo

Integrar investigaciones en forma 
regional / nacional

Analizar y recuperar información

Acceder a información de biopsias 
y banco de imágenes digitales

[5] McMurry et al.



i2b2 | Query



Análisis Predictivo | R [12]

Integración de información para 
estudios estadísticos analíticos y 
predictivos.

Estudio de grandes volúmenes de 
datos.

Custer

Data Mining

Epitools

[12] Segagni et al.

ACP

Machine Learning



Plataformas de integración
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Plataformas de integración
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ETL (Extract, Transformation and Load)

• 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 
• Rápido, incremental, con un proceso de desarrollo aditivo



Perspectivas



i2b2 y Big Data

Integración de datos no relacionales 
y no estructurados. 

• Sistemas de monitoreo de 
paciente. 

• Experimentos Next Generation 
Sequencing.

i2b2



SHRINE (Shared Health Research Information Network) 

• 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 inclusión/exclusión. 

• La información es agregada, protege la privacidad 
del paciente. 

• Genera investigaciones a nivel regional o nacional.

http://catalyst.harvard.edu/spotlights/shrine.html

Future ideas: Shrine 

Conclusions 

Shared Health Research Information Network (SHRINE) 
 

• Developed by Harverd Catalyst: the Harvard Clinical and Translational  Science 
Center 

• Compiling large groups of well-characterized patients 
• Determine the aggregate total number of patients at partecipating  hospitals 

who meet a given set of inclusion and exclusion criteria 
• Because counts are aggregate, patients privacy is protected 

 
http://catalyst.harvard.edu/spotlights/shrine.html 

 
• Connections between FSM 

institutes in the north part of Italy 
(e.g. biobank network: a 
prototype could be ready in the 
coming months) 

• Connections between all FSM 
institutes  

• Open to other national and 
international research institutes 

http://catalyst.harvard.edu/spotlights/shrine.html


Onco-i2b2ONCO-i2b2: System Architecture 
Data Sources 

Clinical Data   Research Data  “-omics” data 
[in progress] 

Laboratory of Biomedical Informatics for Clinical Research 
Fondazione Salvatore Maugeri - FSM - Hospital, Pavia, italy 

Personalización

7 web plugins. 
1 Módulo de integración con R. 
1 Módulo de procesamiento de 
lenguaje natural. 
Múltiples tareas ETL. 

Oncología (2010): 28.838 
Cardiología (2009): 6.334



ETL: Talend Open Studio

 • Herramientas de análisis.   

 • Integración de operaciones / procesos.   

 • Sincronización o replicación de bases de datos.    

 • Transformaciones de datos complejos y carga.   

 • Calidad de datos.   

www.talend.com

http://www.talend.com


Conclusiones

• La interrelación de datos clínicos requiere 
estandarización de la información. 

• Procesos de ETL (extraccion, transformación y 
carga) es determinante en la obtención de 
datos relevante. 

• i2B2 se presenta como la opción mas 
ampliamente aceptada. 

• i2B2 Requiere desarrollo de modelos 
específicos a la necesidad. 

• El gran volumen de datos requiere adopción 
de plataformas de Big Data para 
almacenamiento y análisis.
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