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Abstract

The objective of this project is to develop a biomedical knowledge extraction system
that facilitates the process of obtaining relevant information for rare disease
research. The system is designed to address the common challenges faced by
biomedical researchers when accessing and processing information distributed

across multiple heterogeneous data sources.

The project focuses on developing a platform that provides key information in a
structured and efficient manner, significantly reducing the time for extracting
critical information from weeks to minutes. This allows researchers to fully invest
their efforts in analysis and decision-making based on the obtained information,

thus optimizing biomedical research processes.

Although the system has been developed in specific collaboration with
representatives from the Institute for Rare Disease Research (IIER) associated
with the Instituto de Salud Carlos III, its modular and extensible architecture
allows its application in other biomedical research contexts. The project has been
developed in a real working environment, where the obtained requirements, as
well as the product validation and the different prototypes built have been
elaborated under the context of a concrete need from a real client. This
characteristic translates into more detailed attention to the different development
phases and the obligation to put into practice transversal competencies that go
beyond the usual objectives of a Final Degree Project, such as effective

communication, time management, and work in multidisciplinary teams.

The specific need addressed by the system lies in the widespread difficulty of
obtaining useful information for decision-making due to the heterogeneous nature
of biomedical data and its irregular distribution among different specialized data

sources.

The system is developed in Python and has an API that allows generating
predefined and modifiable reports. The platform internally and programmatically
accesses different biomedical data sources, transforming the received data to give
them a clear and visual format: it combines information from different sources to

generate a structured final report that facilitates research work.

Keywords: bioinformatics, rare diseases, knowledge extraction, heterogeneous

data processing, biomedical databases.



Resumen

El objetivo de este proyecto es desarrollar un sistema de extraccion de conocimiento
biomédico que facilite el proceso de obtencién de informacion relevante para la
investigacion en enfermedades raras. El sistema esta disenado para abordar los
desafios comunes que enfrentan los investigadores biomédicos al acceder y

procesar informacion distribuida en multiples fuentes de datos heterogéneas.

El proyecto se centra en el desarrollo de una plataforma que proporciona
informaciéon clave de manera estructurada y eficiente, reduciendo
significativamente los tiempos de extraccién de informacion determinante de
semanas a minutos. Esto permite a los investigadores invertir plenamente su
esfuerzo en el analisis y toma de decisiones basadas en la informacién obtenida,

optimizando asi los procesos de investigacion biomédica.

Aunque el sistema ha sido desarrollado en colaboraciéon especifica con
representantes del Instituto de Investigacién de Enfermedades Raras (IIER)
asociado al Instituto de Salud Carlos III, su arquitectura modular y extensible
permite su aplicacién en otros contextos de investigacion biomédica. El proyecto se
ha desarrollado en un entorno de trabajo real, donde los requisitos obtenidos, asi
como la validacién del producto y los distintos prototipos construidos se han
elaborado bajo el contexto de una necesidad concreta de un cliente real. Esta
caracteristica se traduce en una atenciéon mas detallada a las distintas fases de
desarrollo y a la obligacion de poner en practica competencias transversales que
van mas alla de los objetivos habituales de un Trabajo de Fin de Grado, como la
comunicaciéon efectiva, la gestion de tiempos y el trabajo en equipos

multidisciplinares.

La necesidad especifica que aborda el sistema reside en la dificultad generalizada
para obtener informacién util para la toma de decisiones debido al caracter
heterogéneo de los datos biomédicos y su irregular distribuciéon entre distintas

fuentes de datos especializadas.

El sistema esta desarrollado en Python y dispone de una API que permite generar
informes predefinidos y modificables. La plataforma accede internamente y de
forma programatica a las distintas fuentes de datos biomédicos, transformando los
datos recibidos para darles un formato claro y visual: combina la informacién de
distintas fuentes para generar un informe final estructurado que facilite el trabajo

de investigacion.
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1. Introduccion

Una enfermedad rara es aquella que afecta a un nimero reducido de personas en
comparacion con la poblaciéon general. En la Union Europea, se considera rara a
una enfermedad que afecta a menos de 5 personas por cada 10.000 habitantes.
Estas enfermedades suelen ser cronicas, progresivas y, en muchos casos, de origen
genético. Se estima que existen entre 7.000 y 8.000 enfermedades raras, que en

conjunto afectan aproximadamente al 6-8% de la poblacién. (1)

Las enfermedades raras, a menudo, no se atienden con la severidad que merecen
por su aparicidon escasa y su dificil diagnoéstico y tratamiento: al ser los casos

registrados tan escasos, las enfermedades raras son en gran medida, desconocidas.

La informaciéon que se tiene sobre ellas es infima, lo que hace que su investigacion
sea lenta y dificultosa. Segun la Federacion Espanola de Enfermedades Raras
(FEDER) (2), el tiempo promedio para obtener un diagnéstico en Espana es

superior a 4 afios, llegando en un 20% de los casos a més de una década. (3)

Ademas de la escasez de datos, el acceso a ellos tiene una carga manual muy
pronunciada, ralentizando asi aun mas los procesos de investigacion y diagndstico
de estas enfermedades; los datos rara vez se encuentran estandarizados, y no
existe un repositorio centralizado que contenga toda la informacion necesaria para

que los investigadores de enfermedades raras puedan cumplir con sus labores.

De la combinacién de estas caracteristicas se deriva que uno de los primeros puntos
de mejora en los procesos de investigacién de enfermedades raras reside en la
manera en la que los datos clave se recogen. Citando a SpringerLink: la capacidad
de combinar datos heterogéneos distribuidos en todo el mundo es criticamente
importante para impulsar la investigacién sobre enfermedades raras, pero
presenta una serie de desafios metodologicos, representacionales y de

automatizacion:

“The ability to combine heterogeneous data distributed across the globe is critically
important to boost research on rare diseases, but it presents a number of
methodological, representational and automation challenges. In this scenario,
biomedical ontologies are of critical importance for enabling computers to aid in

information retrieval and analysis across data collections.” (4)



Por tanto, se identifica la necesidad de desarrollar una solucion que aborde estos
desafios mediante la automatizacion de la recoleccion de datos y la integracion de
fuentes biomédicas heterogéneas, con el objetivo de reducir considerablemente el
tiempo invertido en la obtencién de conocimiento a través de accesos programaticos

estructurados.

1.1. Contexto general

El Instituto de Investigacién de Enfermedades Raras (IIER) (5) es una institucién

espanola dedicada al estudio e investigacién de enfermedades raras.

El IIER forma parte del Sistema Nacional de Salud y su objetivo principal es
mejorar el diagndstico, tratamiento y calidad de vida de los pacientes que padecen

estas enfermedades.

Con el objetivo de establecer un canal de colaboracién entre la UPM y el IIER, se
dio cabida a este proyecto en el que se pretende la mejora en las investigaciones y
estudios llevados a cabo por el segundo mediante la implementacion, por parte del
primero, de un producto software personalizados que atiendan a sus necesidades

concretas.

Una de estas necesidades esta relacionada con la dificultad que los investigadores
asumen a la hora de encontrar informaciéon relevante relacionada con
enfermedades raras a investigar. Es en este punto donde el sistema desarrollado
en este TFG se ofrece como una solucién, que se describira en detalle en los

siguientes capitulos.

Es importante destacar que una de las necesidades fundamentales del proyecto,
dada la naturaleza cambiante del ecosistema de datos biomédicos, es la de crear
un sistema que sea lo suficientemente flexible para tolerar cambios en las fuentes
y la estructura de los datos ya que los requisitos del sistema cambian al ritmo que
aparecen nuevas fuentes de datos de interés; la modularidad y extensibilidad del
sistema son dos de los retos mas importantes que se presentan en el desarrollo de

esta solucion.



1.2. Contexto del cliente

Para una explicacién mas concisa sobre el desarrollo de este proyecto, el cliente
final para el que se crea este sistema facilita la siguiente informacion y contexto

sobre el proyecto:

El programa SpainUDP (https://spainudp.isciii.es/ ) es un programa desarrollado

en el Instituto de Investigacién de Enfermedades Raras (IIER) del Instituto de
Salud Carlos III (ISCIII) en Madrid. Su principal objetivo es la busqueda del
diagnodstico de aquellas personas en las que se sospecha una enfermedad rara
(enfermedad que ocurre en menos de 5 personas de cada 10.000) o ultrarrara
(menos de 1 de cada 50.000), que, tras afios de bisqueda en el sistema sanitario,
todavia no ha sido determinada, por lo que es preciso pasar del plano asistencial al
plano de la investigacién para tratar de encontrar ese diagnéstico (que a su vez
serd la puerta al tratamiento). De este modo, SpainUDP se alinea con los objetivos
del consorcio internacional IRDiRC (International Rare Diseases Research
Consortium), que establece los objetivos que, a nivel mundial, deben guiar toda

investigacion sobre enfermedades raras.

El programa aborda diferentes vias innovadoras y colaborativas de estudio e
investigacion, a nivel nacional e internacional. Tras completar varias fases de
estudio de cada paciente, si se encuentra una variante en un gen con potencial
efecto patogénico, se emite un informe indicando estos datos. La informacién
adicional sobre el gen afectado se recupera a través de multiples fuentes y recursos

de internet.

Con los objetivos de: (i) sistematizar y dar robustez a la busqueda de esta
informacién, (i1) armonizar la secuencia de extraccién de datos, (iii) acortar el
tiempo de recuperacién de los datos més relevantes (p.ej., clase, expresién, vias
afectadas, interacciones, potenciales fArmacos o moléculas con actividad asociada)
y (iv) homogeneizar y complementar los informes emitidos por el programa para
los clinicos y para el propio programa, se establece una colaboracion con el

Departamento de Sistemas Informaticos de la Universidad Politécnica de Madrid.


https://spainudp.isciii.es/

A través de esta colaboracion cientifica se construye una herramienta que facilita
la creaciéon de estos informes complementarios, actualizables y escalables, a partir

de la extracciéon automatica de multiples fuentes de informacion.

1.3. Objetivos

El objetivo principal del proyecto es desarrollar un sistema que sea capaz de
obtener informaciéon sobre distintos elementos de la biomedicina obtenida de
distintas fuentes y organizar esta informaciéon en un formato ordenado y visual,
atendiendo a los requerimientos especificados por los profesionales del ITER. Esta
solucién debe atender a la posibilidad de que las fuentes consultadas dejen de ser
accesibles y a la posibilidad de incluir nuevas fuentes de informacién a lo largo del

tiempo.
Para lograr este objetivo principal se identifican los siguientes objetivos especificos:

* Identificar y analizar las necesidades de investigacion: Colaborar con el grupo
de investigacion del IIER para determinar los requisitos especificos del sistema
y las funcionalidades necesarias para apoyar la investigaciéon en enfermedades

raras.

 Evaluar y caracterizar fuentes de datos biomédicos: Investigar y catalogar las
fuentes de datos biomédicos disponibles, analizando su relevancia, accesibilidad

y calidad de informacién en el contexto de enfermedades raras.

* Desarrollar un sistema de integracién de datos biomédicos: Crear una
plataforma capaz de obtener, procesar y combinar informacion de multiples

fuentes heterogéneas de datos biomédicos de forma automatizada.

* Implementar una arquitectura robusta y escalable: Disefiar un sistema con
capacidades de tolerancia a fallos, modularidad y extensibilidad que permita su

evoluciéon y mantenimiento a largo plazo.

* Facilitar el acceso a informacién biomédica compleja: Desarrollar interfaces
y mecanismos que permitan a investigadores no técnicos acceder y utilizar

eficientemente la informacion integrada.

* Crear una solucién interoperable: Desarrollar un backend que pueda
integrarse facilmente con interfaces graficas externas y otros sistemas de

analisis biomédico.



* Garantizar el cumplimiento normativo: Asegurar que la solucién respete las

politicas de uso de datos y la legislacion aplicable en el manejo de informacion

biomédica.

+ Validar la utilidad practica del sistema: Demostrar la efectividad de la

solucién mediante casos de uso reales y la validacién con usuarios finales del

dominio de investigacion.

1.4. Estructura del documento

Este documento se estructura en diez capitulos principales, cada uno de los cuales

aborda un aspecto clave del desarrollo del proyecto:

Capitulo 1 — Introduccién

Presenta el contexto general del problema, el cliente, los objetivos del

proyecto y la estructura del documento.
Capitulo 2 — Estado de la cuestion

Analiza las herramientas existentes en el ambito de la extraccién de
conocimiento biomédico, identifica sus limitaciones y justifica la necesidad

de la solucién propuesta.
Capitulo 3 — Metodologia de desarrollo

Describe las metodologias tradicionales y agiles consideradas, asi como el

enfoque hibrido adoptado para el desarrollo del sistema.
Capitulo 4 — Diserio de la solucién

Expone el proceso de elicitacion de requisitos, las distintas arquitecturas

evaluadas y la solucién final basada en principios SOLID.
Capitulo 5 — Implementacién de la solucion

Detalla la implementacion técnica de la API y la interfaz grafica, incluyendo

los endpoints, flujos de trabajo y mecanismos de interaccion.
Capitulo 6 — Validacién y verificacion

Explica las pruebas realizadas para asegurar el correcto funcionamiento del

sistema y la validacién por parte del cliente.

Capitulo 7 — Consideraciones ambientales, sociales y éticas



Reflexiona sobre el impacto del proyecto en términos de legalidad,

accesibilidad, sostenibilidad y contribucion a los ODS.
o Capitulo 8 — Conclusiones

Resume los logros alcanzados, las competencias adquiridas y la valoracion

final del proyecto.
o Capitulo 9 — Referencias

Recoge todas las fuentes bibliograficas y documentales utilizadas a lo largo

del trabajo.
o Capitulo 10 — Anexos

Incluye documentacion técnica complementaria como guias de desarrollo y

el inventario de extraccién de informacion.

2. Estado de la cuestion

2.1. Aplicaciones y fuentes relacionadas

A continuacion, se van a describir brevemente algunas aplicaciones y fuentes de
informacién relacionadas con la extracciéon de conocimiento en el campo de la
biomedicina. Se evaluara su impacto, asi como sus pros y sus contras para

desarrollar el proyecto con toda la informacion posible.

2.1.1. Pharos

Pharos es una aplicacion web interactiva desarrollada por el programa
Illuminating the Druggable Genome (IDG) de los Institutos Nacionales de Salud
(NIH) de Estados Unidos. Esta plataforma proporciona acceso integrado a
informacién sobre targets farmacologicos, con especial énfasis en proteinas poco
estudiadas que podrian representar nuevas oportunidades terapéuticas. Pharos
integra datos de multiples fuentes incluyendo UniProt, ChEMBL, DrugCentral, y
TCRD (Target Central Resource Database), organizando la informacién en
diferentes niveles de conocimiento: Tclin (targets con farmacos clinicos aprobados),
Tchem (targets con actividad quimica conocida), Thio (targets con actividad

biolégica conocida), y Tdark (targets con conocimiento limitado). (6)



Por su interfaz facil de utilizar y su eficiente extraccion de informacion que
presenta, usamos esta aplicacion no solo como referencia para crear nuestro

sistema sino también como fuente de informacién integrada en el proyecto.

Sin embargo, se han identificado limitaciones significativas en el uso de Pharos
como herramienta principal de investigacién. La plataforma presenta problemas
recurrentes de disponibilidad y estabilidad, experimentando caidas frecuentes del
servicio que interrumpen los flujos de trabajo de investigaciéon y comprometen la
fiabilidad del acceso a los datos. Ademas, aunque Pharos proporciona informacion
valiosa sobre targets farmacolégicos, no incluye toda la informacion especializada
necesaria para la investigacion comprehensiva de enfermedades raras que
requieren las investigadoras, como datos especificos de variantes genéticas,
fenotipos clinicos detallados, o informacién sobre la prevalencia y manifestaciones

especificas de estas condiciones poco frecuentes.
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Figura 1. Ejemplo de bisqueda de un gen en Pharos. Fuente: https://pharos.nih.gov/
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2.1.2. PandaOmics

PandaOmics es una plataforma de inteligencia artificial desarrollada por Insilico
Medicine que revoluciona el descubrimiento de farmacos mediante el andlisis
integrado de datos 6micos multimodales. Esta aplicaciéon web utiliza algoritmos de
aprendizaje automatico avanzados y redes neuronales profundas para identificar
y priorizar targets farmacoldgicos, predecir asociaciones target-enfermedad, y
generar hipoétesis de investigacion basadas en la integracion de datos gendémicos,
transcriptomicos, proteémicos y fenotipicos. PandaOmics se distingue por su
capacidad para procesar grandes voliumenes de datos bioldgicos heterogéneos y
proporcionar insights accionables para el desarrollo de terapias, especialmente en
areas de necesidad médica no satisfecha como las enfermedades raras y el

envejecimiento. (7)

Aunque nuestro sistema no hace analisis con inteligencia artificial, PandaOmics
ha servido como referencia para el disenno de nuestra arquitectura de integracion
de datos y la conceptualizacién de workflows de analisis biomédico. Su enfoque de
integraciéon de multiples fuentes de datos biomédicas y la presentacién de
resultados estructurados han inspirado nuestro sistema de proveedores de datos y

la arquitectura de orquestacion de workflows.

A su vez, adoptamos principios similares de integracién de datos de UniProt,
OpenTargets, Pharos y otras fuentes especializadas, proporcionando una interfaz

unificada para el acceso a informacién biomédica compleja.
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Figura 2. Ejemplo de Workflow en PandaOmics. Fuente:
https://pharma.ai/pandaomics/help/workflow

No obstante, PandaOmics presenta una limitacién fundamental para la comunidad
investigadora: se trata de una plataforma comercial de pago que requiere
suscripciones costosas, lo que la hace inaccesible para muchos investigadores
académicos y grupos de investigacion con recursos limitados. Esta barrera
econémica impide que la comunidad cientifica pueda aprovechar plenamente sus
capacidades, especialmente en el contexto de la investigacion en enfermedades
raras, donde los recursos suelen ser escasos. Por tanto, se adoptaron principios
similares de integracién de datos de UniProt, OpenTargets, Pharos y otras fuentes
especializadas, pero desarrollando una interfaz unificada de cédigo abierto y acceso

gratuito para la informacién biomédica compleja.
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2.1.3. Uniprot

UniProt es una base de datos de proteinas de acceso libre y ampliamente
reconocida que proporciona informacién completa y de alta calidad sobre
secuencias y funciones de proteinas. Desarrollada por una colaboracion entre el
Instituto Europeo de Bioinformatica (EMBL-EBI) (8), el Instituto SIB de
Bioinformatica Suizo (9) y el Protein Information Resource (PIR) (10), UniProt
integra datos de multiples fuentes y proporciona anotaciones detalladas sobre
estructura, funcién, localizacién subcelular, variantes genéticas, enfermedades
asociadas e interacciones proteicas. La base de datos se organiza en secciones
claramente estructuradas que incluyen informacién general, secuencias,
anotaciones funcionales, patologia y referencias bibliograficas, con enlaces
cruzados a mas de 150 bases de datos especializadas. UniProt se compone de tres
componentes principales: UniProtKB (base de conocimiento), UniRef (clusters de

secuencias) y UniParc (archivo de secuencias). (11)

Una de las principales fortalezas de UniProt es su naturaleza gratuita y de acceso
abierto, lo que la convierte en un recurso fundamental para la comunidad
investigadora mundial. La plataforma proporciona informacion meticulosamente
curada y estructurada por secciones tematicas, cada una respaldada por
referencias bibliograficas de alta calidad que permiten la verificacion y
profundizacién en los datos presentados. Esta organizacion sistematica facilita la
navegacion y comprension de la informacién proteica compleja, mientras que su
API REST permite el acceso programatico eficiente para aplicaciones

bioinformaAaticas.
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Figura 3. Ejemplo de resultado de bisqueda en UniProt para la proteina Transtirretina.
Fuente: https://www.uniprot.org/uniprotkb/P02766/entry

Sin embargo, para el contexto especifico de la investigacién en enfermedades raras,
UniProt presenta limitaciones importantes. Aunque contiene informacién valiosa
sobre proteinas asociadas a estas condiciones, no incluye toda la informacién
especializada necesaria para la investigaciéon comprehensiva de enfermedades
raras que requieren las investigadoras, como datos integrados sobre prevalencia
de enfermedades, tratamientos especificos disponibles, informacién farmacolégica
detallada sobre compuestos terapéuticos, o analisis de pathways especificos
relacionados con la patogénesis. Ademas, el acceso a la informacién requiere
navegacion manual a través de la interfaz web para consultas exploratorias
complejas, lo que resulta en un proceso laborioso y poco eficiente cuando se necesita
consultar multiples proteinas o realizar analisis comparativos extensos, limitando
significativamente la productividad en proyectos de investigacién que requieren

procesamiento de grandes volimenes de datos interrelacionados.

2.2. Analisis comparativo y carencias identificadas

Del analisis de las herramientas existentes se identifican las siguientes carencias:

1. Falta de especializacién en enfermedades raras: Las plataformas actuales

abordan el campo biomédico de forma general
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2. Acceso limitado a datos integrados: No existe una solucién de cédigo abierto

que integre multiples fuentes especializadas

3. Dependencia de acceso manual: La mayoria requiere navegacién manual por

interfaces web

4. Falta de workflows personalizables: Las herramientas no permiten crear

flujos de trabajo adaptados a necesidades especificas de investigacion

2.3. Tecnologias de implementacion utilizadas

Tras hacer un analisis de los productos presentes actualmente en el sector y
evaluar las distintas caracteristicas de cada uno, se explica a continuacién las

tecnologias utilizadas para el desarrollo del proyecto.

2.3.1. HTTP

HTTP (Hypertext Transfer Protocol) es un protocolo de aplicacién para sistemas
de informaciéon distribuidos, colaborativos e hipermedia. Es la base de la
comunicacién de datos en la World Wide Web, donde los documentos de hipertexto
incluyen hipervinculos a otros recursos a los que el usuario puede acceder
facilmente. (12)

En este proyecto, HT'TP sirve como el protocolo fundamental sobre el que se
construyen todas las comunicaciones con servicios externos, APIs bioinformaticas
y entre los componentes internos del sistema, como la comunicacién entre el front
y el backend. La gestion eficiente de solicitudes y respuestas HTTP es crucial para
optimizar el rendimiento y la escalabilidad del sistema. La importancia de este
protocolo se observa en el hecho de que nuestro sistema actiia tanto como de

servidor (emisor de informacién) como cliente (receptor de informacién).
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Figura 4. Representacion explicativa del protocolo HT'TP. Fuente:
https://researchhubs.com/post/computing/web-application/the-hypertext-transfer-
protocol-http.html

2.3.2. GraphQL

GraphQL es un lenguaje de consulta y manipulacién de datos para APIs, asi como
un entorno para ejecutar estas consultas con datos existentes. Proporciona una
descripcion completa y comprensible de los datos en la API, otorga a los clientes el
poder de solicitar exactamente lo que necesitan, facilita la evolucién de las APIs a

lo largo del tiempo y habilita potentes herramientas de desarrollo. (13)

En nuestro caso, utilizamos GraphQL para optimizar la recuperaciéon de datos
complejos e interrelacionados de fuentes bioldgicas, permitiendo consultas
especificas que recuperan exactamente la informacién necesaria en cada caso de
uso, reduciendo la sobrecarga de transferencia de datos y mejorando la eficiencia
del sistema cuando se trabaja con grandes conjuntos de datos bioldgicos. Algunas
fuentes de datos como Pharos y OpenTargets exigen el conocimiento de esta

tecnologia para el acceso programatico a sus datos.
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Figura 5. Ejemplo de uso de GraphQL para el acceso programatico a Pharos.

2.3.3. Git

Git es un sistema de control de versiones distribuido gratuito y de cédigo abierto
disenado para manejar todo desde proyectos pequenos hasta muy grandes con
velocidad y eficiencia. Fue creado por Linus Torvalds en 2005 para el desarrollo
del kernel de Linux. Git permite a los desarrolladores rastrear cambios en archivos
y coordinar el trabajo en esos archivos entre multiples personas, manteniendo un

historial completo de todas las modificaciones realizadas en el proyecto. (14)

En nuestro proyecto, Git es fundamental para el control de versiones del codigo
fuente, permitiendo la colaboraciéon eficiente entre desarrolladores, el seguimiento
de cambios en los diferentes componentes del sistema y la gestion de ramas para
el desarrollo de nuevas funcionalidades. La estructura distribuida de Git facilita el
trabajo en paralelo en diferentes médulos del sistema, manteniendo la integridad
del cédigo y permitiendo la reversion de cambios cuando sea necesario. Lo
utilizamos junto a los repositorios en remoto de GitHub que se explicaran mas

adelante.
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030 MINGW64:/c/Users/chand/OneDrive/Desktop

$ cd oneDrive/

~/0neDrive
$ cd Desktop/

~/0neDrive/Desktop
$ git clone https://github.com/Yuvrajchandra/sample-github-repository.git
Cloning into 'sample-github-repository’..
remote: Enumerating objects: 3, done.
remote: Counting objects: 100% (3/3), done.
remote: Compressing objects: 100% (2/2), done.
remote: Total 3 (delta 0), reused 0 (delta 0), pack-reused 0
Receiving objects: 100% (3/3), done.

~/0neDrive/Desktop
$ |

Figura 6. Representacién de la linea de comandos de Git: Git Bash.

2.3.4. Python

Python es un lenguaje de programacion interpretado, de alto nivel y de proposito
general, creado por Guido van Rossum y lanzado por primera vez en 1991. (15) Su
filosofia de disefio enfatiza la legibilidad del c6digo con su notable uso de espacios
en blanco significativos. Python se caracteriza por su sintaxis clara y expresiva que
permite escribir codigo conciso y legible, lo que reduce el costo de mantenimiento
del programa. Soporta maultiples paradigmas de programacién, incluyendo
programacion orientada a objetos, imperativa, funcional y procedural. Python
cuenta con un sistema dinamico de tipos y gestiéon automatica de memoria, siendo
adecuado para desarrollo rapido de aplicaciones y como lenguaje de scripting para

conectar componentes existentes.

Dentro del lenguaje de Python, se destaca el uso de algunos elementos que se

explica a continuacion.
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2.3.4.1. Pandas

Pandas es una biblioteca de software libre para el lenguaje de programacion

Python que proporciona estructuras de datos y herramientas de analisis de datos

de alto rendimiento y faciles de usar. En particular, ofrece estructuras de datos y

operaciones

para manipular tablas numéricas y series temporales. Pandas es

fundamental para la ciencia de datos, permitiendo importar datos de varios

formatos de archivo, manipular, transformar y analizar datos de manera eficiente.

(16)

En nuestro sistema, Pandas se utiliza para procesar los datos obtenidos de diversas

fuentes bioldgicas, estructurar la informacién en DataFrames, y realizar analisis

cruzados que permiten identificar patrones y relaciones entre genes, proteinas y

enfermedades raras.

In [2]:

In [25]:

Out[25]¢

# The convention is to import Pandas with shortcut 'pd’
import pandas as pd
import os

# You can create a database using a dictionary of lists.
# Each column is a dictionary key and the key becomes the column name.
# All the lists need to be the same length, and these become the rows.
new _dataframe = pd.DataFrame(
{
"eolumn_1": [1,2,3,4,5],

"another column": ['this', 'column', 'has', 'strings', 'insidel'],
"float_column": [0.1, 0.5, 33, 48, 42.5558],
"binary solo": [True, False, True, True, False]

}
)

# you can look at your new dataframe in Jupyter, by simply typing it's name:
new _dataframe

another_column binary_solo column_1 float column

0 this True 1 0.1000
1 column False 2 0.5000
2 has True 3 33.0000
3 strings True 4 48.0000
4 inside! False 5 42,5558

Figura 7. Representacion de ejemplo de un Pandas Dataframe
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2.3.4.2. Requests

Requests es una biblioteca HTTP para Python que permite enviar solicitudes
HTTP/1.1 de manera extremadamente sencilla. Esta biblioteca abstrae la
complejidad de realizar solicitudes HTTP, proporcionando una API intuitiva para
acceder a servicios web y APIs REST. (17)

En nuestro proyecto, Requests juega un papel crucial al permitir la comunicaciéon
con diversas APIs bioinformaticas como UniProt, Pharos, OpenTargets y Ensembl,
facilitando la obtencion de datos actualizados sobre genes, proteinas y sus

relaciones con enfermedades raras.

import requests <IDOCTYPE html>

<html>
#the required first parameter of the 'get' method "

is the 'url': <body>
X =

requests.get('https://w3schools.com/python/demopa <h1>This is a Test Page</h1>
ge.html")

#print the response text (the content of the </body>
requested file): </html>
print(x.text)

Figura 8. Representacion de ejemplo de una peticion HTTP Get con la libreria Requests

2.3.4.3. Flask

Flask es un micro framework web escrito en Python y basado en la biblioteca WSGI
Werkzeug y la biblioteca Jinja2. Es clasificado como un microframework porque no
requiere herramientas o bibliotecas particulares, manteniendo un nucleo simple

pero extensible mediante diversas extensiones. (18)

En nuestro sistema, Flask proporciona la infraestructura para el servidor web que
expone las APIs RESTful, permitiendo que la aplicacién frontend se comunique
con los diferentes procesadores de datos biolégicos de manera eficiente y

estructurada, facilitando la orquestacion de flujos de trabajo complejos.
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2.3.4.4. BeautifulSoup

BeautifulSoup es una biblioteca de Python para extraer datos de archivos HTML
y XML. Proporciona métodos idiomaticos para navegar, buscar y modificar arboles
de analisis, lo que la convierte en una herramienta valiosa para web scraping y

andlisis de contenido. (19)

En el proyecto, BeautifulSoup se utiliza principalmente para extraer informacion
de recursos web como SelleckChem, donde se obtienen datos sobre compuestos
quimicos y medicamentos relacionados con las proteinas y genes de interés,

enriqueciendo la informaciéon disponible para el analisis de posibles tratamientos.

2.3.4.5. Selenium

Selenium es un framework portable para testear aplicaciones web. Proporciona
una herramienta de reproduccién para crear pruebas funcionales sin necesidad de
aprender un lenguaje especifico de scripting de pruebas. También proporciona una
API que permite escribir scripts de prueba en varios lenguajes de programacion
como Java, C#, Python, etc. (20)

Usamos Selenium para la automatizaciéon de navegadores web, facilitando la
extraccion de datos de sitios que requieren interacciéon dinamica, como portales de
informaciéon farmacolégica donde la informacién no esta disponible a través de
APIs convencionales. Es el caso de aquellas fuentes de datos de las que obtenemos

informacién a través de la técnica del web scraping.
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Applications Places Firefox ESR Thu Dec 26, 13:28

File Edit View Run Device Tools Help

+un OB o

browser.py * 3

Gmail Images  &as sign in

Google

Google Search I'm Feeling Lucky

India

Advertising  Business  About  How Search works Privacy ~ Terms  Settings

>>> %Run browser.py
>>>

Figura 9. Ejemplo de uso de la Libreria Selenium. Se simula de forma programatica el
acceso a la web de Google.

2.3.5. React

React es una biblioteca de JavaScript de cédigo abierto desarrollada por Facebook
(ahora Meta) para construir interfaces de usuario, especialmente para aplicaciones
web de una sola pagina (SPA). Fue creada por Jordan Walke y lanzada
publicamente en 2013. React se basa en un enfoque declarativo y componente-
basado que permite a los desarrolladores crear interfaces de usuario complejas
mediante la composicion de componentes reutilizables. Su arquitectura utiliza un
Virtual DOM que optimiza las actualizaciones del DOM real, mejorando

significativamente el rendimiento de las aplicaciones web. (21)

En el proyecto, React se utiliza para el desarrollo del frontend de la interfaz de
usuario que consume la API del sistema backend. Su capacidad para manejar el
estado de la aplicacién y renderizar componentes de manera eficiente permite crear
una experiencia de usuario fluida y responsive para la visualizacién de los informes

biomédicos generados. La modularidad de React facilita la creacion de
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componentes especializados para diferentes tipos de datos (tablas, graficos,

secciones de informacién) que pueden ser reutilizados a lo largo de la aplicacién.

2.3.6. Node.js

Node.js es un entorno de ejecucion de JavaScript del lado del servidor construido
sobre el motor V8 de Chrome, creado por Ryan Dahl en 2009. Node.js permite
ejecutar JavaScript fuera del navegador web, utilizando un modelo de E/O no
bloqueante y orientado a eventos que lo hace ligero y eficiente. Su ecosistema
incluye npm (Node Package Manager), el mayor repositorio de bibliotecas de
software del mundo, que facilita la gestion de dependencias y la reutilizacién de
cédigo. (22)

En el proyecto, Node.js proporciona el entorno de ejecuciéon para las herramientas
de desarrollo del frontend, incluyendo la gestiéon de dependencias, el proceso de
build y el servidor de desarrollo para la aplicacion React. Su capacidad para
manejar multiples conexiones concurrentes de manera eficiente y su amplio
ecosistema de paquetes lo convierten en una plataforma ideal para el desarrollo de
aplicaciones web modernas y la integracién con diversas herramientas de

desarrollo.

2.3.7. Tkinter

Tkinter (Tk interface) es la biblioteca estdndar de Python para crear interfaces
graficas de usuario (GUI), incluida por defecto en la distribucién estdndar de
Python. Basada en el toolkit Tk de Tcl, Tkinter proporciona una interfaz orientada
a objetos para crear aplicaciones de escritorio multiplataforma. Fue desarrollada
originalmente por Guido van Rossum y ha sido parte integral del ecosistema
Python desde sus primeras versiones, ofreciendo widgets basicos como ventanas,

botones, menus y campos de texto. (23)

En el proyecto, Tkinter se utiliza para crear prototipos rapidos de interfaces de
usuario durante las fases iniciales de desarrollo y validacién con el cliente. Su
simplicidad y disponibilidad inmediata en Python lo convierten en una
herramienta ideal para crear demos funcionales y mockups interactivos que
permiten validar conceptos de interfaz de usuario antes de proceder con el

desarrollo del frontend web definitivo en React. La facilidad de uso de Tkinter
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permite iterar rapidamente sobre diferentes disenos de interfaz y recoger feedback

temprano del usuario.

2.4. Herramientas colaborativas

2.4.1. Microsoft Teams

Microsoft Teams es una plataforma unificada de comunicaciéon y colaboraciéon que
combina chat persistente en el lugar de trabajo, reuniones de video,
almacenamiento de archivos e integracion de aplicaciones. Este servicio se integra
con el conjunto de productividad de Office 365 y cuenta con extensiones que pueden

integrarse con productos que no son de Microsoft.

Se hace uso de Microsoft Teams para la comunicaciéon entre los miembros del
equipo, la coordinacion de tareas, el intercambio de documentaciéon técnica y la
realizaciéon de reuniones de seguimiento, facilitando un entorno colaborativo

eficiente.

2.4.2 OneNote

OneNote es una aplicacion de toma de notas digitales desarrollada por Microsoft
que forma parte del ecosistema de Microsoft 365. Esta herramienta colaborativa
permite crear, organizar y compartir notas estructuradas en formato de cuaderno
digital, facilitando la captura y gestion de informacién de manera flexible y
accesible desde multiples dispositivos y plataformas con sincronizacion automatica
en la nube. (11)

En el contexto del desarrollo del proyecto, OneNote se utiliza como plataforma
central para la documentacién agil y colaborativa de ideas emergentes. El equipo
de desarrollo emplea esta herramienta para registrar apuntes rapidos durante las
reuniones con el cliente del ITER y las sesiones internas de planificacién,
aprovechando sus capacidades de dibujo y esquematizacién para representar
arquitecturas de sistema, flujos de datos y disefios de interfaces de manera visual.
La naturaleza colaborativa en tiempo real permite que ambos miembros del equipo
contribuyan simultaneamente, manteniendo un registro dinamico y centralizado

de los puntos emergentes inmediatos que van surgiendo a lo largo del proyecto.
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Figura 10. Representacion de uso de OneNote para discutir ideas de proyecto.

2.4.3 GitHub

GitHub es una plataforma de desarrollo colaborativo basada en la nube que utiliza
Git como sistema de control de versiones. Fue fundada en 2008 por Tom Preston-
Werner, Chris Wanstrath y PJ Hyett, y posteriormente adquirida por Microsoft en
2018. GitHub proporciona hosting para repositorios de codigo fuente, facilitando la
colaboracion entre desarrolladores a través de caracteristicas como pull requests,
issues, wikis, y herramientas de revisién de cédigo. La plataforma se ha convertido
en el estandar de facto para el desarrollo de software colaborativo, albergando

millones de proyectos de cédigo abierto y privado. (24)
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En nuestro proyecto, GitHub desempenia un papel especialmente fundamental
como plataforma de alojamiento y colaboraciéon para el desarrollo del proyecto.
Utilizamos GitHub para mantener tanto el repositorio del backend

(https://github.com/MarioBravoCuadro/RareDiseaseFinder) como el frontend

(https://github.com/jennygatv/front-RD/), permitiendo la colaboracién efectiva

entre los miembros del equipo mediante el uso de ramas para gestionar el
desarrollo de nuevas funcionalidades y correcciones de coédigo. La visibilidad
publica de nuestros repositorios facilita la transparencia del proyecto y permite

contribuciones de la comunidad cientifica.
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8 RareDiseaseFinder (Pubiic

¥ main ~ P 15 Branche » 0 Tags Add file ~ <> Code ~

8 MarioBravoCuadro Added READMEmd

B docs

B eamples Added unipart not
B src ast adjustments.
B tests Last adjustments.
[ .gitignore

[ LICENSE.tet

[ README.md

[ outputjson

(Y poetrylock

[ pyproject.toml

[0 README & MIT license

RareDiseaseFinder

python 3.5+ ﬂask! license MIT

Descripcion

RareDiseaseFinder es un sistema de blsqueda de informacién sobre enfermedades raras que funciona como el
backend de un sistema mas amplio. Este sistema permite realizar blsquedas exhaustivas de informacién biomédica a
través de multiples fuentes de datos especializadas, proporcionando resultados integrados y estructurados.

Figura 11. Representacion del repositorio de nuestro proyecto. Fuente:
https://github.com/MarioBravoCuadro/RareDiseaseFinder

3. Metodologia de desarrollo

La eleccion de una metodologia de desarrollo correcta es esencial para poder
completar el proyecto de manera organizada y ordenada. Existen diferentes
enfoques en materia de desarrollo software, cada una de ellas con sus puntos

positivos y negativos. Una de las responsabilidades es baremar las diferentes
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metodologias existentes y seleccionar la que mejor se adapte, pero no sélo a los

desarrolladores; también al contexto del proyecto y a las personas implicadas.

Dentro de las metodologias de desarrollo software, éstas se clasifican en dos
grupos: metodologias tradicionales y agiles. Entre estas dos filosofias se
encuentran las metodologias mixtas que mezclan elementos de ambas vertientes,

pero sin despreciar el uso de reglas y procesos establecidos.

En este apartado se describiran algunas de estas metodologias y se dara una

explicacion de la adopcion o rechazo de los elementos de cada una de ellas.

3.1. Metodologias tradicionales

Las metodologias tradicionales se caracterizan por definir total y rigidamente los
requisitos al inicio de los proyectos de ingenieria de software. Los ciclos de
desarrollo son poco flexibles y no permiten realizar cambios, al contrario que las
metodologias agiles; lo que ha propiciado el incremento en el uso de las segundas.
(25)

Aun sabiendo estas caracteristicas, evaluaremos algunas de las metodologias
tradicionales mas comunes para ver qué elementos de estas podriamos incluir en

nuestra metodologia de trabajo personalizada.
Algunos de los ejemplos mas destacados de esta metodologia son:

e Cascada (Waterfall): Modelo lineal y secuencial donde cada fase debe
completarse antes de iniciar la siguiente. Este modelo establece una
progresion ordenada a través de requisitos, disefno, implementacion,

verificacién y mantenimiento. (26)
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Figura 12. Representaciéon del modelo en cascada. Fuente:
https://blog.ganttpro.com/es/metodologia-de-cascada/

o Para nuestro proyecto no es ideal, puesto que el entorno es muy
cambiante, sin una definicién clara al principio del desarrollo y con

actualizaciones constantes del dominio.

Rational Unified Process (RUP): Metodologia que divide el proyecto en
cuatro fases (inicio, elaboracién, construccién y transicién) con multiples

iteraciones, pero manteniendo un enfoque formal en la documentacion y el
modelado UML. (27)
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Figura 13: Representacion del modelo RUP. Fuente: https://lean-management.site/rup/

o Adoptamos su filosofia incremental y el uso del modelado UML para
algunos elementos como los diagramas de clases, aunque
desestimamos su rigidez en las fases de desarrollo ante la naturaleza

flexible de nuestro proyecto.

e Modelo en V: Extension del modelo en cascada que enfatiza la verificacion y
validacién en cada etapa, estableciendo una correspondencia entre las fases

de desarrollo y pruebas. (28)
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Figura 14: Representacion del modelo en V. Fuente: https://dorleco.com/v-model-

development-techniques-to-design/

o Desestimamos su estructura secuencial puesto que no se asocia con
las necesidades de la solucién. Ademas, el largo tiempo que transcurre
entre la fase de elicitacién de requisitos y la de los tests de aceptacion
no tendria sentido en un proyecto como el nuestro cuyos requisitos

estan en constante evolucion.

3.2. Metodologias agiles

Las metodologias agiles surgieron como respuesta a las limitaciones percibidas en

los enfoques tradicionales, especialmente en entornos donde los requisitos cambian

con frecuencia. Reconocen la naturaleza impredecible del desarrollo de software y

se adaptan a ella en lugar de intentar controlarla mediante una planificacién

extensa. (29)

A continuacién se evaluaran las principales metodologias agiles mas utilizadas

para seleccionar de cada una de ellas aquellos elementos que sean tutiles para el

transcurso del proyecto.
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Algunos de los ejemplos mas destacados de las metodologias agiles son:

Scrum: Marco de trabajo iterativo e incremental que organiza el desarrollo
en sprints de duracién fija (tipicamente 2-4 semanas), con roles definidos
como Product Owner, Scrum Master y equipo de desarrollo. (30) Esta
metodologia ademas incluye actividades especiales como reuniones diarias
entre desarrolladores, definiciéon del trabajo de cada sprint o reuniones

retrospectivas de cada iteracion.

SCRUM PROCESS (@\
//@@ dgooh  eoum
T

Daily Stand Up

000

il

Product Team Sprint ol
rint Review
Qoumes 1-4 Weeks i die
Sprint Retrospective
Product Sprint Planning Sprint Finished
Backlog Meeting Backlog Work

Figura 15: Representacion de la metodologia Scrum. Fuente: https:/melonhelp.com/que-

es-la-metodologia-scrum/

o Esta metodologia resulta especialmente interesante, no sélo por su
caracter incremental en el que el producto final va ganando valor de
forma progresiva a medida que se van incluyendo funcionalidades,
sino por la comunicacién regular y diaria entre los desarrolladores. Se
desestiman los roles y las actividades de grupo tipicas de Scrum
puesto que el proyecto no cuenta con un equipo lo suficientemente
numeroso para ello al ser tan solo dos desarrolladores que ademas

asumen funciones de entrevistador con el cliente final.

Extreme programming (XP): Metodologia que enfatiza en la calidad del
cédigo mediante practicas como la programaciéon en parejas, desarrollo

guiado por pruebas, integracién continua y refactorizacién frecuente (31) .
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Figura 16: Representacion de la metodologia XP. Fuente:
https://contenteratechspace.com/blog/what-is-extreme-programming-in-agile/

o Este modelo es especialmente interesante por su naturaleza
altamente adaptativa: es idoéneo para proyectos en los que los
requisitos del cliente no estan claros y cambian a menudo, De él se
adoptan la comunicacién constante con el cliente haciendo entrega,
en periodos muy cortos de tiempo, pequenas funcionalidades que el

cliente pueda validar rapidamente.

Kanban: Enfoque visual para la gestién del flujo de trabajo que limita el
trabajo en progreso y optimiza la entrega continua. (32) Ofrece una
definicion clara para darle un estado especifico a cada elemento a
desarrollar en el proyecto.
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Disponible Siguiente En curso Testeando

Figura 17: Representacion de un tablero Kanban. Fuente:
https://www.pipedrive.com/es/blog/metodo-kanban

e Aunque decidimos no adoptar ningiin elemento de la metodologia Kanban,
reconocemos gracias a esta metodologia la importancia de incluir un
elemento puramente visual que permita hacer un seguimiento constante
de los elementos del sistema. En especifico, encontramos muy util este
planteamiento para hacer un seguimiento del estatus de desarrollo del
acceso a cada fuente de datos biomédicos; cada fuente de datos puede
encontrarse en distintas fases: investigacion de la fuente, implementacion,

testeo y completada.

3.3. Enfoque de metodologia adoptado

Para el desarrollo del sistema se adopta un enfoque hibrido que combina distintos
elementos tanto de metodologias tradicionales como agiles, adaptandose asi a las
necesidades especificas del proyecto y al contexto de colaboracion con los
investigadores del ITER.

Como se ha repasado en el punto anterior, se han consultado exhaustivamente
algunas de las metodologias mas utilizadas de estas dos filosofias del desarrollo

software, resultando en el enfoque explicado a continuacion.
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3.3.1. Estrategia de desarrollo dual

La dinamica de trabajo con los investigadores del ITER nos ha obligado a tomar dos
enfoques simultaneos para el proyecto. Por un lado, existia la necesidad de poder
compartir ideas sobre la solucién de forma directa y clara con los investigadores,
tratando de llevar nuestros avances y ocurrencias a un entorno no técnico en el que
hacernos comprender y llegar a la soluciéon mas cercana a sus necesidades posible.
Por el contrario, era necesario trabajar en un entorno que asegurara la calidad de
la solucién, donde poder plantear con la debida planificaciéon los aspectos mas
abstractos del proyecto para construir un software robusto y sostenido por
conceptos técnicos previamente trabajados y discutidos, exigiendo asi una claridad
manifiesta en los requisitos y el disefio de nuestro sistema y en los patrones y

principios software aprendidos a lo largo de la titulacion.

Esta dicotomia entre la forma de afrontar el desarrollo del proyecto nos hizo
inclinarnos por una estrategia que consiste en dos ramas de desarrollo cuyas
caracteristicas potencian lo mas util y lo mas necesitado de las metodologias de

desarrollo software.

3.3.2. Rama de prototipos rapidos (enfoque agil):

En esta rama, se hace uso de prototipos desechables que nos permiten validar
rapidamente las necesidades reales del cliente en un formato comprensible para el

grupo de investigacion del IIER. Sus caracteristicas principales son:

e Implementada en Google Colab: Plataforma en la nube que permite un
despliegue rapido con configuraciones minimas. Esta plataforma
proporciona un entorno de ejecuciéon inmediato sin necesidad de
instalaciones locales complejas. Esta es una eleccion clave para demostrar
funcionalidades a los investigadores del IIER sin las barreras técnicas que

podrian presentar otros entornos de desarrollo.

e Orientada a la validacion temprana con usuarios finales: Este enfoque
permite verificar la utilidad real de las funcionalidades desarrolladas no solo
desde las primeras etapas del proyecto, sino de forma constante a lo largo
del mismo. Gracias a esta caracteristica, reduciendo asi el riesgo de invertir
recursos en caracteristicas que no satisfacen las necesidades especificas de

los investigadores del ITER; el software desarrollado en este proyecto
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pertenece a un dominio altamente especializado donde la experiencia del

usuario es critica.

Permite desarrollar prototipos de "usar y tirar": La elaboracion de
implementaciones experimentales que pueden ser descartadas sin impacto
significativo en el desarrollo global facilita la exploracion de multiples
aproximaciones a los distintos problemas de obtencién, procesamiento o
presentacion de informaciéon que puedan surgir dinamicamente. Esta
flexibilidad es especialmente valiosa en un proyecto de estas caracteristicas,
donde las necesidades del cliente pueden evolucionar durante el proceso de

desarrollo.

Facilita la interactividad y demostracién inmediata: Los cuadernos de
Google Colab permiten combinar cédigo, visualizaciones y explicaciones en
un formato interactivo donde los investigadores pueden observar resultados
en tiempo real y proponer modificaciones sobre la marcha. Este nivel de
interactividad resulta fundamental para validar la correcta obtencion de
datos biomédicos complejos y garantizar que la herramienta responde

adecuadamente a las exigencias de los investigadores del ITER.

Prioriza la velocidad de implementacion sobre la estructura del cddigo:
Adoptar un enfoque inicialmente en la funcionalidad por encima de la
arquitectura, permite presentar soluciones operativas en plazos reducidos,
factor crucial para nosotros al trabajar con equipos de investigacion con
limitaciones temporales y franjas de tiempo reducidas y muy marcadas.
Esta priorizacion facilita una evaluacién temprana de la viabilidad de
integrar las distintas fuentes de datos biomédicos que el cliente exige, no
sélo teniendo en cuenta si incluir cierta funcionalidad es plausible o no, sino

evaluando también el factor de tiempo y esfuerzo que supondria incluirla.

Genera retroalimentacion rapida de las investigadoras del IIER: La
disponibilidad de prototipos funcionales en todas las iteraciones del proyecto
establece un ciclo de retroalimentacion continua que permite refinar en todo

momento las funcionalidades segin las necesidades especificas de los
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investigadores del IIER. Este dialogo constante entre desarrolladores e
investigadores minimiza el riesgo de desviaciones conceptuales en este
dominio tan especializado y ayuda a los investigadores, que no tienen un
trasfondo técnico, a ver de primera mano los avances del proyecto, entiendo
asi en mas detalle el funcionamiento y las caracteristicas completas del

sistema.

3.3.3. Rama de desarrollo formal (enfoque tradicional)

Aunque esta rama incorpora elementos iterativos del desarrollo agil, se denomina

como "tradicional" por su base en el diseno previo y requisitos validados. Este

enfoque permite construir una solucién que combina la solidez estructural

necesaria para un sistema de obtencién de informacién biomédica complejo con la

capacidad de adaptaciéon a las necesidades emergentes en la investigacion de

enfermedades raras. Las caracteristicas de esta rama son las siguientes:

Implementada en el repositorio principal de GitHub: La centralizacién del
desarrollo en un sistema de control de versiones profesional facilita la
colaboracion estructurada entre desarrolladores, el seguimiento riguroso de
cambios y la integracion continua. Esta infraestructura tecnoldgica
proporciona la base necesaria para un desarrollo sostenible y mantenible a
largo plazo, crucial para un sistema que debe evolucionar con el avance de
nuevos accesos programaticos y nuevas fuentes biomédicas que puedan

requerirse en el futuro.

Se inicia tras la validacion de conceptos en los prototipos: Este enfoque
secuencial, aunque mantiene elementos iterativos, se fundamenta en la
premisa de que solo las funcionalidades completamente validadas por los
usuarios finales merecen una implementacién formal. Esta transicién
controlada, entre exploracion de posibles funcionalidades y consolidacién de
las funcionalidades reales, optimiza recursos y garantiza que el esfuerzo de
desarrollo se concentre exclusivamente en caracteristicas de valor

demostrado para la investigacion en enfermedades raras.

Aplica principios SOLID y patrones de disefio: La implementacion

sistematica de estos principios de ingenieria del software no es meramente
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una decision técnica, sino una estrategia deliberada para asegurar que el
sistema sea modificable, extensible y mantenible a largo plazo. Estos
principios guian la estructura del cédigo hacia una mayor cohesiéon y menor
acoplamiento, facilitando la integracion de nuevas fuentes de datos

biomédicos sin comprometer la estabilidad del sistema.

Arquitectura previamente disefiada: A diferencia del enfoque puramente
agil, en esta rama se invierte tiempo sustancial en el disefno arquitecténico
previo a la implementaciéon. Esta planificacion anticipada establece los
fundamentos estructurales del sistema, considerando aspectos como
escalabilidad, rendimiento y seguridad desde las primeras etapas, lo que
minimiza la necesidad de refactorizaciones profundas en fases avanzadas

del desarrollo.

Documentacion técnica completa: Se elabora una documentacion exhaustiva
que abarca desde diagramas arquitectéonicos hasta especificaciones
detalladas de interfaces, proporcionando una referencia clara para el
desarrollo y facilitando la incorporacién de nuevos miembros al equipo. Esta
practica, caracteristica de metodologias tradicionales, resulta especialmente
valiosa en un dominio cientifico donde la precisiéon en la interpretacion de

datos es critica.

Iteraciones con alcance definido: Aunque mantiene el caracter iterativo
propia de enfoques agiles, cada ciclo de desarrollo se ejecuta sobre requisitos
completamente validados y especificados, con un alcance claramente
delimitado. Esta combinacion de planificacion detallada con entregas
incrementales permite mantener la direcciéon estratégica del proyecto
mientras se incorpora la retroalimentacion de los investigadores de manera

estructurada.

Enfoque en calidad y robustez: Mas alla de la funcionalidad, esta rama
prioriza aspectos como la gestion de errores, pruebas unitarias y de
integracion, y optimizaciéon de rendimiento. Este énfasis en la calidad

resulta fundamental para una herramienta que debe procesar datos
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biomédicos complejos y proporcionar resultados confiables para la
investigacion cientifica en enfermedades raras, donde la precision es

1mperativa.

3.4. Caracteristicas transversales de la metodologia

La implementacion efectiva de nuestra estrategia hibrida descansa sobre diversos
elementos transversales que articulan la colaboracion entre el equipo de desarrollo
y los wusuarios finales. Estos componentes metodolégicos han resultado
fundamentales para el éxito del proyecto, facilitando tanto la comunicaciéon como
el seguimiento estructurado del desarrollo. A continuacién, se describen cada uno
de estos elementos transversales y se justifican para cada uno de ellos su uso y

utilidad dentro de la metodologia de desarrollo propuesto.

3.4.1. Validacién continua mediante reuniones periédicas

Un elemento central de nuestra metodologia ha sido el establecimiento de un ciclo
regular de reuniones semanales con las investigadoras IIER. Estas reuniones se

realizan por Microsoft Teams, y en ellas hay tres roles muy marcados:

e Equipo de desarrollo: conformado por los alumnos desarrolladores del
proyecto. Se encargan de concretar las reuniones, proponer dudas y pedir
aclaraciones en caso de ser necesario. Son los que se encuentran en contacto

mas directo con los investigadores del ITER.

e C(Cliente/usuario final: conformado por los investigadores del ITER. Aclaran
dudas, ceden documentacion relevante sobre las fuentes a incluir y
describen en detalle la informacion clave que necesitan para tomar

decisiones en su campo.

e Supervisores: conformado por los tutores del TFG, cuya funcién es la de
aclarar dudas de caracter legal y administrativo, asesorando al equipo de
desarrollo siempre que sea necesario en las implicaciones que las decisiones
de proyecto puedan tener tanto en el presente como en una futura linea de

trabajo.

Adicionalmente, estas sesiones presentan caracteristicas distintivas que

potencian su eficacia:
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Demostracion de prototipos funcionales: En cada reunién se presentan las
implementaciones desarrolladas en Google Colab, mencionadas
anteriormente, durante la semana. Estas demostraciones proporcionan una
experiencia interactiva donde las investigadoras pueden observar el
comportamiento real del sistema con datos biomédicos relevantes para su
trabajo; los investigadores comparan los datos que ellos obtienen
manualmente frente a los datos que el sistema obtiene de forma
programatica y prestan atencion a las diferencias y al formato que los datos
adoptan. La revision de estos puntos les ayuda a tomar una mejor decision
sobre qué pasos seguir mas adelante y hace que el sistema que se desarrolla
se acerque lo maximo posible a lo que el cliente realmente necesita,

gestionando de forma éptima las expectativas del cliente.

Validacion en tiempo real: A diferencia de revisiones basadas en documentos
o descripciones abstractas propias de metodologias tradicionales, estas
demostraciones permiten a los usuarios finales interactuar directamente
con la herramienta en desarrollo, permitiéndoles evaluar con precision si las
funcionalidades implementadas satisfacen sus necesidades especificas.
Estas revisiones son claves para ahorrar tiempo y anadir precision a los
requisitos del sistema, y no limita a documentar posteriormente en detalle
los distintos conceptos de este; se trata de una practica que aporta gran valor

al proyecto sin cerrar la puerta a la documentaciéon clasica.

Retroalimentacién inmediata: La estructura de estas reuniones facilita que
los investigadores proporcionen feedback detallado sobre aspectos tanto
funcionales como de usabilidad, sefialando areas de mejora o confirmando
que las implementaciones cumplen con sus requisitos profesionales en el

contexto de la investigacion biomédica.

Este aspecto ademas de aportar un valor técnico y de comunicacion, dota de
gran transparencia en la dinamica de trabajo, dando lugar a un entorno de
confianza entre las partes interesadas. Un entorno que, citando el
manifiesto agil, permite descubrir verdades incémodas en etapas
tempranas, cuando aun son baratas de corregir, y fomenta la colaboracion
genuina entre personas con diferentes especialidades y prioridades,

transformando potenciales conflictos en oportunidades de innovacién. (33)
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En nuestro caso, este enfoque ha permitido detectar y corregir desviaciones
con un coste minimo, al identificarlas no solo en las etapas tempranas del
desarrollo, sino a medida que iban surgiendo a lo largo del proyecto,
situacién muy comun teniendo en cuenta el ambiente altamente cambiante

en el que el sistema se desenvuelve.

3.4.2. Instrumentos de seguimiento y documentacién

Para garantizar una gestion efectiva del conocimiento y facilitar la coordinacion
entre los diferentes participantes del proyecto, se implementan diversos
Iinstrumentos de seguimiento. Estos instrumentos de seguimiento han sido
esenciales para la trazabilidad del proyecto y han permitido gestionar la creacién
de los distintos elementos de nuestra solucién de una manera clara, justificada y
ordenada. También destaca que estos documentos han sido esenciales para
guardar registro de todas las modificaciones y actualizaciones del proyecto
teniendo en mente su caracter de cambio continuo. Los elementos que se
describiran a continuacién pueden encontrarse en nuestro repositorio de GitHub

para el proyecto:

https://github.com/MarioBravoCuadro/RareDiseaseFinder/tree/main/docs/guides

Algunos de estos instrumentos de seguimiento y documentacién son:

3.4.2.1. Canal de difusién de seguimiento

Se cred un canal de difusion dentro del proyecto con el equipo de desarrollo donde
se escribia diariamente las novedades y avances diarios que se completaban a lo
largo del proyecto. De esta forma, el equipo de desarrollo se mantenia actualizado
en todos los puntos referentes al proyecto y facilitaba asi la toma de decisiones y el

seguimiento de cada uno de los elementos del sistema.
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https://github.com/MarioBravoCuadro/RareDiseaseFinder/tree/main/docs/guides

H @ MARIO BRAVO CUADRO 13/5 16:37

Estatus 13/05/2025

® Reestructuracién de c6digo: Se ha cambiado a la clase padre BaseProcessor el método fetch puesto que todos los procesadores
obtienen informacién de su Retriever y la reorganizan con su Parser. Esta gestién de llamadas la hacen todos de la misma forma.

@ Responder

@ EMIL STELIAN PINTILIE 14/5 1:29
®

StringDb implemented

Figura 18. Representacion del canal de difusién de seguimiento. Creacién propia.

3.4.2.2. Registro estructurado de fuentes biomédicas

Se ha desarrollado un documento Excel exhaustivo que cataloga cada una de las
fuentes de datos biomédicos que se han tenido en cuenta para el sistema, ya sean
fuentes integradas o fuentes tenidas en cuenta por indicaciones del cliente. Este
Excel puede encontrarse en el repositorio de GitHub del proyecto: Este registro

incluye campos especificos como:

o Identificacién y descripciéon de la fuente: Nombre, URL, tipo de
informacién proporcionada y relevancia para la investigacién en

enfermedades raras.
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Fuente de datos

Descripcion

https://pharos.nih.gov/

https://fwww.orpha.net/es

Pharos es una base de datos de informacion sobre proteinas y
compuestos, enfocada en la biologia de los farmacosyla
investigacién de medicamentos. Proporciona datos sobre dianas
terapéuticas, compuestos bioactivos y su relacion con
enfermedades.

Sudisponibilidad es irregular. No es fiable.

Orphanet es una base de datos publica que proporciona
informacion sobre enfermedades raras, su diagnostico,
tratamiento y recursos disponibles. Esta destinada a pacientes,
profesionales de la salud, investigadores y otros interesados en el
area de enfermedades raras. Ademas de informacion sobre
enfermedades, Orphanet ofrece datos sobre medicamentos
huérfanos, ensayos clinicos y expertos en enfermedades raras.

Figura 19. Representacion de la descripcién de las fuentes. Creacién propia.

o Caracteristicas de acceso: Disponibilidad de APIs oficiales, formatos

de datos soportados, limitaciones de consulta y requisitos de

autenticacion.

o Detalles técnicos de implementacién: Protocolos de comunicacion

utilizados, estructura de las respuestas, particularidades de la

normalizacién de datos y desafios especificos de integracion.

e Documentacién adicional: Documentaciéon de apoyo que pueda servir

para entender mejor la fuente y sus accesos: videos explicativos,

documentacion oficial, archivos descargables de apoyo, etc.
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Estado de uso: Indicador del estado de la fuente. Indica si la fuente

°
/ . . . Va . .
esta implementada en el sistema, si esta pendiente de hacerse o si se
. s . ., .
incluye de forma estatica con la inserciéon de un link a la web de la
misma.
AP1 Formato de datos Detalles técnicos | Documentacion ttil En uso
Video explicativo de Pharos
https://www.youtube.com/watch?v=E
Hariamos un fetch a través de una consulta GraphQLy lo Vir va8xa¥
pasariamos a JSON. https://pharos.nih.gov/api
GraphQL APl RDF o JSON Hay muchas APls desarrolladas para esta web, seria Si
interesante investigar su funcionamiento para aplicarlo no sélo Doc detallado de Pharos
a la extraccidn sino también al procesamiento de los datos.  |https:/pdfs.semanticscholar.org/cag86
/314ac0b18d0ecYaded7377329e24b7
18d562.pdf
) . ) . L Debemas registrarnos para el acceso
API RESTful basada Configurariamos los parametros de bisqueda y enviariamos = 1 APl aqui:
enHTTPS para JSON o XML una solicitud HTTP GET para quedarnos con la informacidny aut: No
acceder a sus datos procesarla a traves de un JSON hitps:A/omim.argfapi
ORDO (Orphanet Rare Disease Ontology) es una ontologia
especializada en enfermedades raras que forma parte del
proyecto Orphanet. ORDO tiene como objetivo proporcionar
una estructura formal para clasificar y categorizar las
enfermedades raras de manera sistematica. Esta ontologia se
utiliza para mejorar la interoperabilidad entre bases de datos,
investigaciony atencion médica relacionada con https://www.orpha.net/consor/cgi-
SPARQL endpoint RDF o XML enfermedades raras. bin/index.php https: d No

code.eu/introduction/
Algunas bases de datos a las que accedemos como OMIM
utilizan dicha ontologia a la hora de estructurar sus datos.
Esta estructura puede ser un buen punto de partida para
entender como se organizan los datos.

Figura 20. Representacion de la informacién clave de la fuente. Creacion propia.

Este documento se corresponde con el apartado del anexo: Excel de seguimiento de fuentes

3.4.2.3. Guia de Desarrollador BackEnd

Esta guia proporciona las especificaciones completas para la implementacion de

nuevos proveedores de datos biolégicos en el sistema. Se utiliza este documento

para guiar a los desarrolladores que continlien en la mejora del proyecto en la

correcta integracion de fuentes de datos biomédicos. La guia explica la arquitectura
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del sistema, las metodologias de implementacién paso a paso, y los patrones de

herencia que garantizan la consistencia y mantenibilidad del codigo base.

Se trata de un documento de suma importancia puesto que no sélo permite el
desarrollo de nuevas integraciones de datos de acuerdo con los estandares
arquitectonicos del sistema y los requisitos de escalabilidad, sino que también
sirve como documento explicativo del patréon de disefio utilizado que ayuda a
futuros desarrolladores a comprender de forma clara la estructura modular del

proyecto y como extender sus capacidades.

Este documento se corresponde con el apartado del anexo: Guia de desarrollador Backend

3.4.2.4. Guia de Desarrollador Frontnd

Esta documentaciéon técnica proporciona las especificaciones completas para la
comunicacién entre el frontend y backend a través de la API REST. Se usa este
documento para explicar a la desarrolladora de la interfaz de usuario como el
frontend del sistema debe comunicarse con el backend, asi como una explicacién
de la légica utilizada y de coémo el front debe responder a los distintos pasos por los

que transita el sistema.

Este documento es de suma importancia porque no sélo permite el desarrollo de
una interfaz de acuerdo con las especificaciones del cliente y los requisitos del
sistema, sino que también sirve como documento explicativo del funcionamiento
del sistema que ayuda a futuros desarrolladores a entender de una forma clara los

elementos mas técnicos del proyecto.

Este documento se corresponde con el apartado del anexo: Guia de desarrollador

Frontend

3.4.2.5. Inventario de extracciéon de informacién

Este documento proporciona un catalogo exhaustivo de todas las capacidades de
extraccion de datos del sistema, organizando la informaciéon en siete secciones
tematicas que abarcan desde descripcion basica hasta referencias bibliograficas.
Este documento permite proporcionar a desarrolladores, investigadores y usuarios
finales una visiéon completa de los tipos de informaciéon biomédica que pueden
obtenerse del sistema, detallando cada método disponible, su funcién especifica, y

las posibilidades de agrupacion y estructuracion de los datos resultantes.
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Como en los documentos anteriores, no sbélo permite comprender el alcance
completo de las capacidades del sistema de acuerdo con las necesidades de
investigacion en enfermedades raras y los requisitos de integraciéon de datos
biomédicos, sino que también sirve como documento de referencia que ayuda a
usuarios y desarrolladores a identificar qué informaciéon esta disponible, coémo
acceder a ella, y como puede combinarse para crear workflows personalizados que

optimicen sus investigaciones especificas.

Este documento se corresponde con el apartado del anexo: Inventario de extracciéon

de informacién

4. Diseno de la solucion

En este apartado se presentaran todos los pasos y consideraciones que se han

llevado a cabo para esbozar los elementos que componen la solucién final.

4.1. Elicitacion y especificaciéon de Requisitos

Al tratarse de un proyecto que se desarrolla en un contexto real, la elicitacién de
requisitos se ha conseguido a través de una serie de reuniones semanales donde
representantes del IIER y del equipo de desarrollo llegan a un consenso con el que

se determina con exactitud qué debe hacer el sistema.

Estas reuniones periddicas se realizan como talleres de requisitos donde se
concretan conjuntamente cada uno de los requisitos del sistema, donde los clientes
son los investigadores del IIER, los entrevistadores lo componen el equipo de

desarrollo y los mediadores son los tutores del Trabajo de Fin de Grado.

Destaca también el caracter multidisciplinar de estas reuniones, puesto que los
conocimientos de los participantes asi como sus antecedentes profesionales son
muy variados: por un lado, los investigadores del IIER poseen un gran
conocimiento en el campo de la biomedicina, pero ninguno en el de la informatica;
el experto en frontend del grupo de investigaciéon de la UPM, que ayuda con su
conocimiento de interfaces pero no conoce el contexto del proyecto; los tutores del
Trabajo de Fin de Grado, que tienen amplia experiencia en gestiéon de proyectos
pero no se sumergen por completo en el contexto de este; y finalmente, el equipo de
desarrolladores, que poseen conocimientos en el area de la informatica pero no

poseen la experiencia ni el conocimiento del dominio del sector de la salud.
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Esta diversidad de perfiles obliga a adoptar una postura de comunicacion proactiva
durante el desarrollo del proyecto, lo que ha implicado un esfuerzo constante por
mantener un lenguaje neutral que todas las partes interesadas pudieran entender.
Asimismo, la necesidad de interpretar adecuadamente las necesidades y
requerimientos del cliente, desde el punto de vista de un campo de conocimiento
ajeno al equipo de desarrollo como es el de la salud, manifiesta la necesidad de a ir
un paso mas alla en la comprension del contexto, la terminologia especifica y los
objetivos del proyecto, garantizando asi una colaboracion efectiva y una integracion

coherente de los distintos elementos que lo componen.
Los contenidos para la elicitacion de requisitos incluyen:
e Apuntes sobre las reuniones en OneNote.
e Documentos Word explicativos con la estructura esperada del reporte final.

e Un documento Excel de seguimiento donde se registran todas las fuentes

planteadas a incluir en el sistema y cémo se accede a ellas (si se accede).

e Documentaciéon especifica de los accesos programaticos de cada fuente en

especifico.

e Presentaciones PowerPoint y otros prototipos que se han ido creando

durante el desarrollo del proyecto.

Tras todas las reuniones atendidas, los requisitos del proyecto serian los

siguientes:

4.1.1. Requisitos de usuario

Son descripciones sobre que tiene que ofrecer el sistema y las restricciones sobre

las que este debe funcionar.

Requisitos funcionales:

IDENTIFICADOR | DESCRIPCION IMPORTANCIA

REQ-U-FUN-1 Como usuario quiero tener la capacidad de hacer una busqueda sobre | Alta

diferentes fuentes de biomedicina.

REQ-U-FUN-2 Como usuario quiero tener la capacidad de seleccionar entre los diferentes | Alta

tipos de flujos de busqueda sobre fuentes de biomedicina.
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REQ-U-FUN-3 Como usuario quiero tener la capacidad de seleccionar informacién adicional | Media
a obtener en la bisqueda de una fuente especifica.

REQ-U-FUN-4 Como usuario quiero tener la capacidad de afnadir filtros opcionales de | Baja
ordenamiento sobre fuentes que me permitan hacerlo.

REQ-U-FUN-5 Como usuario quiero tener la capacidad de seleccionar el gen o proteina a | Alta
buscar.

REQ-U-FUN-6 Como usuario quiero tener la capacidad de ver el estado de las fuentes para | Baja
saber su disponibilidad.

REQ-U-FUN-7 Como usuario quiero tener la capacidad de ver que fuentes van a ser | Alta
consultadas en cada flujo de trabajo.

REQ-U-FUN-8 Como usuario quiero tener la capacidad de generar el informe a partir de la | Alta
busqueda que haya seleccionado.

REQ-U-FUN-9 Como usuario quiero tener la capacidad de descargar el informe. Alta

De estos requisitos se han validado todos.
Requisitos no funcionales:

IDENTIFICADOR DESCRIPCION IMPORTANCIA

REQ-U-NOFUN-1 Como usuario quiero que las busquedas sean faciles de realizar. Alta

REQ-U-NOFUN-2 Como usuario quiero que las busquedas se realicen en un tiempo razonable. | Alta

REQ-U-NOFUN-3 Como usuario quiero que me acorten el tiempo que tardo en buscar | Alta

informacién sobre fuentes biomédicas.
REQ-U-NOFUN-4 Como usuario quiero que se me presente informacién de fuentes fiables y | Alta

verificables.

4.1.2. Requisitos del sistema

Son descripciones que establecen con detalles, las funciones y restricciones

operativas que tiene el sistema.

Requisitos funcionales:

IDENTIFICADOR

DESCRIPCION

IMPORTANCIA

REQ-S-FUN-1

El sistema debe tener la capacidad de permitir hacer bisquedas a fuentes

biomédicas

Alta
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REQ-S-FUN-2 El sistema debe tener la capacidad de permitir seleccionar diferentes tipos de | Alta
“Workflows”, siendo estos flujos de bisqueda y procesamiento de informacién
biomédica

REQ-S-FUN-3 El sistema debe tener la capacidad de permitir al usuario seleccionar campos | Media
de informacién adicional a buscar en alguna de las fuentes.

REQ-S-FUN-4 El sistema debe tener la capacidad de permitir aplicar filtros de | Baja
ordenamiento adicional en campos de algunas fuentes.

REQ-S-FUN-5 El sistema debe tener la capacidad de permitir introducir el término del gen | Alta
o proteina a buscar.

REQ-S-FUN-6 El sistema debe tener la capacidad de generar el informe solicitado. Alta

REQ-S-FUN-7 El sistema debe tener la capacidad de descargar el informe generado. Alta

REQ-S-FUN-8 El sistema debe de informar al usuario de la disponibilidad de las fuentes | Alta
antes de realizar la busqueda.

REQ-S-FUN-9 El sistema debe de informar al usuario de las fuentes que se van a consultar | Alta
antes de realizar la bisqueda.

De estos requisitos se han validado todos.
4.1.3. Requisitos no funcionales

IDENTIFICADOR DESCRIPCION IMPORTANCIA

REQ-S-NOFUN-1 El sistema debe de disponer de una interfaz facil de utilizar por usuarios | Alta

relacionados al campo de la investigacién.

REQ-S-NOFUN-2 El sistema debe de realizar las consultas, procesamiento y generacién del | Alta

informe en un tiempo inferior a los 20 minutos.

REQ-S-NOFUN-3 El sistema debe soportar realizar la busqueda de términos de genes y | Media

proteinas sin que este falle.

REQ-S-NOFUN-4 El sistema debe tener la capacidad de realizar las busquedas sin que el | Baja

sistema falle.

REQ-S-NOFUN-5 El sistema debe tener la capacidad de conseguir el estado de disponibilidad | Alta

de una fuente cada 1 minuto.

REQ-S-NOFUN-6 El sistema debe tener la capacidad de generar el informe solicitado sin que | Alta

este contenga formatos incorrectos o este illegible o corrupto.

REQ-S-NOFUN-7 El sistema debe tener la capacidad de descargar el informe generado en un | Alta

formato HTML.

REQ-S-NOFUN-8 El sistema debe tener la capacidad de descargar el informe generado en un | Alta

formato PDF.

REQ-S-NOFUN-9 El sistema debe de estar disponible solo para el uso de las investigadoras. Alta

REQ-S-NOFUN-10 El sistema debe de tener una interfaz grafica ambientada en la | Medio

biomedicina.
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REQ-S-NOFUN-11 El sistema debe de ser accesible desde un navegador basado en Chronium | Alta
o Firefox

De estos requisitos se han validado todos menos REQ-S-NOFUN-8, debido a
limitaciones de tiempo, sin embargo, el cliente para la primera entrega acepta el
requisito REQ-S-NOFUN-7 como equivalente.

Requisitos inesperados:

IDENTIFICADOR DESCRIPCION IMPORTANCIA

REQ-S-INE-1 El sistema ofrece una vista del buscador minimalista en el caso de que quiera | Baja
usar el mismo Workflow, campos adicionales y filtros que la consulta
anterior, en esta se muestra solamente el campo de busqueda sin la

informacién de la disponibilidad de las fuentes en diferentes Workflows.

REQ-S-INE-2 El sistema permite visualizar el informe desde la propia aplicacién. Alta
REQ-S-INE-3 El sistema genera un indice interactivo en la ventana de la visualizaciéon del | Media
informe.

Se han validado todos los requisitos con alto grado de satisfaccién por parte del

cliente.

4.2. Problemas en el diseno y soluciones planteadas

El disefo del sistema comenzd en etapas tempranas, al principio, al no tener todos
los requisitos claros y tener requisitos sobre fuentes cambiantes, se ha decidido
desarrollar un Producto Minimo Viable (PMV) en la herramienta Google Collab, al
cabo de pocas semanas el codigo existente estaba altamente acoplado y no era
mantenible ni sostenible, tras esto al tener mas claro los requisitos del sistema se
empezo a disenar una arquitectura que se iria adaptando en diferentes iteraciones
hasta llegar a la arquitectura final, las diferentes fases se van a documentar a

continuacidn.

4.2.1. Arquitectura V1

La primera iteraciéon de la arquitectura consistia en un Pipeline definido en un
notebook de Google Collab. Se extraian los datos de las diferentes fuentes con
diferentes métodos, llamadas a API’s de diferentes tipos, o el uso de scrappers con

Sellenium, se procesaban los datos obtenidos y se almacenaban en Pandas
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dataframes, al final el sistema contaba una celda donde se creaba el informe y se

mostraba.

Esta aproximacion fue util hasta que se empezo a tener mas de 5 fuentes, las cuales
sumaban complejidad, anidacién y poca modularidad del codigo, otro problema que
tenia la arquitectura era la dificultad de gestionar los casos en los que una fuente

no estaba disponible o traia datos en formatos inesperados.

A pesar de evolucionar la arquitectura, Google Collab se sigui6é utilizando para

desarrollar y validar los nuevos requisitos de fuentes que iban surgiendo.

Figura 21. Tamano del cédigo tras 4 semanas de desarrollo.

4.2.2. Arquitectura V2

Para abarcar los diferentes tipos de mecanismos de recoleccion de datos;
Sellenium, GraphQL, API’'s Restfull se decidi6 separar las responsabilidades en
Cliente y Parser.
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Pharos

«clientePharos» «parserPharos»
Cliente Parser

fetchData()

searchData(searchTerm)

Figura 22. Diagrama de clases conceptual de Cliente y Parser

El Cliente de cada fuente se encargaria de implementar los mecanismos de
conexion y peticién de datos de la fuente mientras que el Parser implementaria
mecanismos para decodificar, ordenar y seleccionar los puntos de la informacién

que fuesen interesantes para el informe.

Tras el disefio de los Clientes y los Parsers se encontré otro problema, el
acoplamiento entre las fuentes, esto nace a raiz de que hay fuentes que tienen como
entrada la salida de otra fuente, esto con mas clases generaria problemas de

acoplamiento al escalar a un nimero mayor de fuentes.

En la figura 24 se puede observar como el Parser de Pharos hace uso de del
Scrapper de Selleckchem y Cliente de Uniprot, el cliente de Parser de Pharos haria

una llamada a Selleckchem y Uniprot y anidaria la salida a los datos de Pharos.
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BaseWebScraper

BaseClient BaseParser

+fetch_data(url, params, headers) : : dict

PharosClient PharosParser
-GRAPHQL_URI: String

+get_target_dblist(arg)

+query_g

selleckchem uniprot

SelleckchemScraper UniProtClient UniProtParser

-SEARCH_URL: String -BASE_URI: String

DataFrame

+get_by_id(uniprot_id) : : Dict on(data) : : DataFrame

DataFrame
DataFrame
) : : DataFrame

+parse_all(data) : : Dict

Figura 23. Diagrama de clases conceptual indicando acoplamiento entre diferentes
fuentes

Para solucionar el acoplamiento de datos se decidié anadir un componente superior
llamado orquestador el cual interactuaria con otro médulo llamado DataSource,

este se encargaria de llamar a cada implementacion de las fuentes.

Se introdujo un nuevo moddulo que seria el procesador, una interfaz que se
comunicaria con el Cliente y el Parser, de esta manera se desacoplaba y el
procesador solo tenia que saber que término buscar y se encargaba de devolver el

Dataframe con la informacion.
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Orchestrator

-Dict sources

+run(selected_sources: List, identifier: str) : : Dict>

«interface»
DataSource

processors

UniProtProcessorimpl SelleckchemProcessorimpl PharosProcessor

+fetch(identifier: str) : : Dict +fetch(identifier: str) : : Dict +fetch(identifiel

uses

.
[
uses
uniprot sel\eichem pharos l

UniProtClient UniProtParser SelleckchemScraper PharosClient PharosParser

Figura 24. Diagrama de clases conceptual indicando el componente de nivel superior
llamado Orquestador, DataSource y Procesadores

Esta solucién seguia presentando el problema del acoplamiento, como se indica en

la siguiente figura.
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Orchestrator

+run(selected_sources: List, identifier: str) : : Dict>

-_run_uniprot(identifier: str) : : Dict
-_run_pharos(identifier: str) : : Dict

PharosProcessor UniProtProcessor

+fetch(identifier: str) : : Dict +fetch(identifier: str) : : Dict

PharosClient PharosParser UniProtClient UniProtParser

SelleckchemProcessor

+get_drug_info(drug_name: str) : : List
+get_drug_link(drug_name: str) : : str

Figura 25. Diagrama de clases conceptual indicando el componente de nivel superior
llamado Orquestador, DataSource y Procesadores

Frente a la imposibilidad de desacoplar las dependencias de datos se decidié pensar
en diferentes mecanismos manteniendo los conceptos de Procesador Cliente y

Parser.

4.2.3. Arquitectura V3

Para intentar solucionar el acoplamiento se estudiaron diferentes soluciones que

ofrecian diferentes campos.

e Big Data:
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El problema al que se estaba enfrentando eran similares a los del campo del
BigData, la ingesta de datos, procesamiento y posterior visualizacién, tras
investigar pipelines se encontr6 la similitud con los Pipelines ETL (Extract
Transform Load), El acoplamiento en estos casos se producia también en la ingesta

de los datos.

ETL PIPELINE

Staging area

Extract

Prepared data

ELT PIPELINE

Data warehouse

Figura 26. Representacion del concepto del pipeline ETL. Fuente:
https://estuary.dev/blog/data-pipeline-automation/

Se estudié la viabilidad de utilizar herramientas del ecosistema Apache, como el
orquestador Apache Airflow, el cual ofrecia una solucién robusta para la ejecucion

continua, programada y controlada de flujos de trabajo complejos.

Siguiendo la recomendacién de Apache, parecia una herramienta viable:

“Airflow® is designed for finite, batch-oriented workflows. While you can trigger
DAGs using the CLI or REST API, Airflow is not intended for continuously
running, event-driven, or streaming workloads. That said, Airflow often
complements streaming systems like Apache Kafka. Kafka handles real-time
ingestion, writing data to storage. Airflow can then periodically pick up that data
and process it in batch. If you prefer clicking over coding, Airflow might not be the

best fit. The web UI simplifies workflow management, and the developer
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experience 1s continuously improving, but defining workflows as code is central to

how Airflow works — so some coding is always required.” (34)

Pero debido a la complejidad que anadiria tener un orquestador tan complejo del

cual usariamos muy pocas caracteristicas, se decidié descartar su uso.
e Servicios usados en WEB:

Se investigaron diferentes patrones que se usaban en la web para solucionar el
problema y se encontraron dos patrones principales, el patron Orchestrator y el

patron Choreography.

e Patrén Orchestrator:

Es un patrén utilizado en arquitectura web para gestionar multiples servicios. Se
basa en un componente central llamado orquestador, que coordina de
manera inteligente las llamadas a los servicios especificos, controlando el

flujo y la logica de las interacciones.
e Patron Choreography:

También gestiona servicios, pero lo hace sin un componente central. En este
patron, cada servicio conoce su papel y actiia de acuerdo con una légica predefinida,
reaccionando a eventos. En este caso, se usaria una orquesta (orquestador) para

acoplar diferentes fuentes y centralizar su interaccion.
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Choreography Orchestration

Service A Events el Service B Service A Service B

/ A

Events Events Events

!

Service C Service D Service C Service D

in

Orchestrator

i

Figura 27. Representacion del patrén Choreography y Orchestration. Fuente;
https://www.linkedin.com/pulse/microservices-orchestration-vs-choreography-sachin-gupta

Se usara una combinacién de ambas arquitecturas prescindiendo de ciertas
cualidades como pueden ser la reaccién por eventos o la necesidad de

transaccionalidad.

En primer lugar, se introduce el concepto de Workflow Step, cada fuente tiene
uno y este se representa la unidad que se encarga de comprobar si la fuente esta
disponible y procesar los datos el cual se comunica con el procesador de esta, para

posteriormente devolver un dataframe con la informacion pedida.

Por encima esta el Workflow, es la orquestra, en esta unidad se encuentran los
diferentes Steps de las diferentes fuentes y aqui es donde se combinan los datos y
se organizan las llamadas a las fuentes, de esta forma se consigue controlar el

acoplamiento para que solo este en este modulo.

El encargado de gestionar cada Workflow es el Orquestrador, el cual se encarga
de seleccionar entre diferentes Workflows y prepararlos para hacer las llamadas
correspondientes, este se encarga de usar un Workflow o no dependiendo de la
disponibilidad de sus Steps o fuentes, ademas se encarga de suministrar el campo
de busqueda al Workflow que a su vez se lo suministra a los Steps y estos a sus

respectivos procesadores.
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Orchestrator
+availableSteps[]
+createWorkflow(workflowSteps|])
+startWorkflow(workflow)

+getAvailableSteps()
+decodeSearchParams(searchConfigFilters)

Workflow

+getSteps()

!

formado por
WorkflowStep

+getStatus()
+process()

!

Processor

+getData()

Figura 28. Diagrama de clases conceptual indicando como se relaciona el Orquestador
con los Workflow y los Workflow Steps

4.3. Refinamiento de la Arquitectura siguiendo los Principios SOLID

Siguiendo los principios SOLID se refiné la arquitectura de forma que se
garantizara un disefio robusto, mantenible y extensible para el sistema de
Workflows de procesamiento de datos biomédicos. Este refinamiento permitié
crear una estructura que respeta las mejores practicas del disefio orientado a

objetos y facilita la evolucién del sistema.
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4.3.1. Aplicacion de los Principios SOLID

4.3.1.1. Principio de Responsabilidad Unica (SRP)

Siguiendo los principios SOLID se refiné la arquitectura de forma que se

asignara una responsabilidad especifica a cada componente:

e Orchestrator: Exclusivamente responsable de la orquestaciéon de
workflows y gestion de pasos disponibles.

e BaseWorkflow: Clase base que define la estructura fundamental para
todos los workflows.

e  Workflow: Implementacion concreta que concentra la logica de
coordinacién y secuenciaciéon de pasos.

e BaseWorkflowStep: Clase base que establece el comportamiento
fundamental para todos los pasos.

e  WorkflowStep: Implementacion especializada en la ejecucion individual
de cada paso del proceso.

e Processor: Dedicado exclusivamente al procesamiento y transformacion
de datos.

e C(liente: Maneja inicamente las comunicaciones con servicios externos.

e DParser: Especializado en el parseo y transformaciéon de formatos de los

datos.

4.3.1.2. Principio Abierto/Cerrado (OCP)

Siguiendo los principios SOLID se refiné la arquitectura de forma que se pudiera

extender la funcionalidad sin modificar el cédigo existente:

e Se establecieron las clases base BaseWorkflow y BaseWorkflowStep como
fundamento para extensiones.
e Kl sistema permite la incorporacion de nuevos tipos de workflows
heredando de BaseWorkflow.
e Los nuevos pasos de procesamiento se pueden agregar mediante herencia
de BaseWorkflowStep.
La arquitectura esta abierta a extensiones, pero cerrada a modificaciones en las

clases base.
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4.3.1.3. Principio de Sustitucién de Liskov (LSP)

Siguiendo los principios SOLID se refiné la arquitectura de forma que se

garantizara la intercambiabilidad de implementaciones:

e  Workflow puede sustituir completamente a BaseWorkflow sin
comprometer la funcionalidad.

e  WorkflowStep es completamente intercambiable con BaseWorkflowStep.

e Las clases derivadas respetan fielmente el comportamiento definido por
sus clases base.

e (Cualquier instancia de las clases base puede ser reemplazada por sus

1mplementaciones concretas.

4.3.1.4. Principio de Segregacién de Interfaces (ISP)

Siguiendo los principios SOLID se refiné la arquitectura de forma que se crearan

clases base cohesivas y especificas:

¢ BaseWorkflow contiene exclusivamente métodos relacionados con la
gestién de workflows (getSteps(), getAvailableSteps().

e BaseWorkflowStep se limita a operaciones esenciales de ejecucion
(getStatus(), process().

e Las clases base son granulares y evitan dependencias innecesarias en las
clases derivadas.

e (Cada clase base proporciona solo la funcionalidad que realmente

necesitan sus implementaciones.

4.3.1.5. Principio de Inversién de Dependencias (DIP)

Siguiendo los principios SOLID se refiné la arquitectura de forma que se

invirtieran las dependencias hacia abstracciones:

e Orchestrator depende de la clase base BaseWorkflow en lugar de
implementaciones concretas.

e Workflow se compone de elementos BaseWorkflowStep, favoreciendo la
flexibilidad.

e Las dependencias se orientan hacia las clases base abstractas, no hacia
implementaciones especificas.

e Kl acoplamiento se reduce al depender de abstracciones estables.
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Orchestrator

+availableSteps[]

+createWorkflow(workflowSteps][])
+startWorkflow(workflow)
+getAvailableSteps()
+decodeSearchParams(searchConfigFilters)

maneja
+getSteps()
+getAvailableSteps()

WorkflowStep

+getSteps() +getStatus()
+getAvailableSteps() +process()

+getStatus()
+process()

+getData()
+getData2()

’ Cliente Parser

Figura 29. Diagrama de clases conceptual de la arquitectura refinada.

Para explicar el diseno final del sistema se ira explicando desde un nivel alto

iterando por los distintos mdédulos del sistema.

En primer lugar, el sistema se divide en el siguiente arbol:
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 SRC

~ rarediseasefinder

» biodata_providers

? core

» orchestrator

Figura 30. Representacion de la jerarquia de médulos del cédigo fuente.
El proyecto a alto nivel sigue una arquitectura por capas donde se separan las

responsabilidades en 3 médulos principales.

En la siguiente figura se detalla la relacién de cada clase:
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+main.py

ontiene”

SourceCode

“contiene”

*incluye” Sistema de orqu

“incluye”

"incluye" "coordina”

DataProviders

+Ensembl
+OpenTargel

“utiliza"

+PPlAtlas
+PantherD

CoreFramework

Figura 31. Descripcion de la jerarquia del sistema por capas.
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e Biodata Providers:

Contiene las implementaciones de las fuentes, en este médulo cada

fuente tiene las implementaciones del Procesador, Parser y Cliente.

v rarediseasefinder
v biodata_providers
v drugcentral
diagram.md
DrugCentralParser.py
DrugCentralProcess...
» DrugCentralScraper....
ensembl
> guidetopharmacology
> opentargets
N EINGET
> pharmgkb
» pharos
> ppiatlas
> selleckchem

» stringdb

> uniprot

Figura 32. Arbol con la estructura del médulo Biodata_Providers

Se puede observar en la siguiente el flujo de los datos para una fuente en

especifico como puede ser Pharos:
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Consulta APl de Pharos

PharosClient

+get_target_info(target_id: str) : dict Procesa datos de targets farmacologicos
+search_targets(query: str) : list i
+get_target_diseases(target_id: str) : list

+get_target_ligands(target_id: str) : list

"datos API"

i

PharosParser

BaseClient
+parse_target_data(raw_data: dict) : dict Filtra por clase de target
+parse_disease_associations(raw_data: dict) : list 44
+parse_ligand_data(raw_data: dict) : list

+extract_target_class_info(data: dict) : dict

DN

"datos parseados”

PharosProcessor
v

BaseParser
+process_target_data(data: dict) : dict
+filter_by target class(data: list, target_class: str) : list
+normalize_target_names(data: dict) : dict
+get_status_code() : int

BaseProcessor

Figura 33. Diagrama ilustrando flujo de datos entre objetos Cliente, Parser y Procesador
para la fuente Pharos.

e Core:

Contiene las clases Base de Procesador, Cliente y Parser, donde se
implementan los métodos minimos que tiene cada entidad, también tiene
clases donde se implementan utilidades como puede ser parsear
Dataframes a objetos JSON.
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arediseasefinder
biodata_providers
~ core

__init__.py
BaseClient.py
BaseFilter.py
BaseParser.py
BaseProcessor.py
BaseRetriever.py
BaseScraper.py
constants.py

diagram.md

errors.py
utils.py

Figura 34. Arbol con la estructura del médulo Core

Se destaca BaseRetriever que sirve como clase padre de BaseClient y
BaseScrapper, se decidi6 usar esta abstraccion para separar las
responsabilidades de cada clase, de esta forma BaseClient se centra en
implementar mecanismos para las peticiones a las APIs y BaseScrapper
implementa mecanismos para usar Sellenium, de esta forma para el nivel
superior, el Procesador, no hay problema para hacer el fetch en fuentes que

tienen distinta naturaleza de obtencién de datos.
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wabstract»
BaseScraper

+BASE_URL: str

romeDriver() : Options

+check_data()
[
E—

"extiende" "extiende” "configura® "contiene” “utiliza" "contiene”

v v v [

«abstract» «selenium» «selenium»

BaseRetriever Options ‘WebDriver

+fetch(id: str) : dict

element()

+find_elements()

arequests»

Response

Figura 35. Diagrama de clases indicando la herencia de Base Retriever

¢ Orquestrator:

Contiene las diferentes clases para la gestion y uso de los workflows,

ademas de tener la implementacién del servidor Flask para la API.

~ orchestrator

> Workflows
» WorkflowSteps

diagram.md

IWorkflow.py

IWorkflowStep.py
Orchestrator.py
server.py

Figura 36. Arbol con la estructura del médulo del Orquestrador
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En la secciéon implementacion se explicara en detalle como se gestionan los

diferentes tipos de Workflows junto a los WorkflowSteps.

W

odule»

WorkflowStepsModule

«intel »
IWorkflow

ar »

WorkflowsModule

+workflow
+nam

nar ) +FullWorkflow

o

(): bool

+Pantherdb
+PharmacologyWorkflo

“"contiene”
v
«interface»
IWorkflowStep

+get_status_

+pIC

Figura 37. Diagrama de clases indicando la arquitectura de alto nivel.
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4.4. Funcionamiento interno

En este apartado se profundizara en el disefio de ciertos componentes del sistema,
destacando aquellas soluciones que se han implementado de forma elegante y

eficiente.

4.4.1. Comunicacion entre Workflows, Steps y Procesadores

Para explicar este apartado es necesario explicar en primer lugar el mecanismo
que usan los objetos heredados de BaseWorkflow, BaseWorkflowStep y
BaseProcesador para comunicarse, el procesador necesita recibir un objeto JSON
que contiene el campo de busqueda, el procesador que necesita ser llamado,
métodos del procesador que se van a llamar y los respectivos parametros para estos
métodos, para la implementacion se disenaron sistemas para parsear el JSON
junto a métodos para limitar el control de procesador solo a los métodos que
estuviesen declarados en su mapa de métodos, sobre este mapa se hablara mas

adelante.
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"PROCESSOR": "PharosProcessor",
"CLIENT_SEARCH_PARAMS": [
{
"search_id": "FANCA"

1,
"METODOS_PARSER": [

“"NOMBRE_METODO": "df_info",
"FILTROS_METODO_PARSER": {}

"NOMBRE_METODO": "df_omim",
"FILTROS_METODO_PARSER": {}

"NOMBRE_METODO0": "create_protein_protein_relations_df",
"FILTROS_METODO_PARSER": {
"PRIORIDAD_CLASES": {
STcling N1
"Tchem": 2,
SThiol s 35
"Tdark": 4
h
"PRIORIDAD_PROPIEDADES": {
“p_wrong": 1,
SpEndl a2

Figura 38. Documento JSON que espera el procesador para poder ejecutarse.

Como se comentaba los procesadores esperan recibir las instrucciones mediante
un objeto JSON que sigue la estructura de la figura 39, cada procesador tiene un
mapa de métodos los cuales estan mapeados con las funciones del parser, al
decodificar el JSON, si el nombre del método esta en el mapa del procesador se

hara una llamada a ese método en especifico.
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def get_method_map(self) -> Dict[str, strl:

return {
"df_info": "create_info_df",
"df_omim": "create_omim_df",
"create_protein_protein_relations_df": "create_protein_protein_relations_df",
"df_numero_vias_por_fuente": "create_numero_vias_por_fuente_df",
"df_vias": "create_vias_df",
"ligands": "parse_ligands",
"drugs": "parse_drugs"

Figura 39. Fragmento de cédigo de la clase PharosProcessor indicando el mapa de
métodos

La clase BaseProcessor implementa el mecanismo que comparten todos los hijos
para la decodificacién del JSON, este método itera sobre el JSON comprobando si
el procesador que se va a llamar es el mismo que esta recibiendo el objeto,
comprueba que los métodos estan en el mapa y hace las llamadas, como habiamos
mencionado, algunos métodos tienen parametros que pueden llegar mediante el
JSON, en ese caso se hace una comprobaciéon también en caso de que el método

no admita parametros.
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f parse_filters(self, data: Dict[str, Anyl, filters: list[str, Any]) -> Dict[str, pd.DataFrame]:

NotImplementedError("El parser no estd definido.")
results = {}

for processor in filters:
if processor.get("PROCESSOR") == self.__class__.__name__
for method_config in processor.get("METODOS_PARSER", []):
method_name = method_config.get("NOMBRE_METODO", "")
filter_params = method_config.get("FILTROS_METODO_PARSER", {})
parser_method = self.method_map.get(method_name)
if parser_method and hasattr(self.parser, parser_method):
method = getattr(self.parser, parser_method)
ng"':
results[method_name] = method(data, filter_params)
pt TypeError:
results [method_name] = method(data)
else:
print(f"El procesador {processor['PROCESSOR']} no admite la instruccién {method_name} en el parser.")
return results

Figura 40 Implementacion del método de parseo del JSON.

Los procesadores son gestionados por los Steps, en este caso PharosStep es un
intermediario que espera este filtro del nivel superior que en este caso es el

BaseWorkflow, a continuacién, se hablara como se compone un Workflow.

Como mencionabamos antes el concepto de Workflow responde a la necesidad de
solventar el problema del acoplamiento, al tener varias fuentes, se crea esta
entidad donde se realizan las tareas de preparar los ficheros JSON que se
suministraran a los Steps y estos a los procesadores y donde se realizara
combinacién de datos y preparacion del informe en formato JSON, en la siguiente

figura se muestra un ejemplo de dependencia de datos que existe.
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Figura 41. Diagrama con las dependencias de fuentes.

4.4.2. Funcionamiento filtros editables por el usuario

El sistema dispone de la funcionalidad de personalizar los métodos que se van a
llamar desde el Front, este requisito generaba problemas ya que habia métodos
minimos que siempre debian ejecutarse por dependencia de datos, para solucionar
esto se implemento el concepto de métodos minimos, los cuales estan declarados en
el Workflow y estos se van a ejecutar siempre, se implementaron mecanismos para
calcular los métodos opcionales seleccionables por el usuario, mediante el calculo
de la diferencia del conjunto de todos los métodos (mapa de método del procesador)
y el conjunto de métodos minimos del Workflow, continuacién se adjunta una

imagen con el codigo que realiza la operacion.
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def generate_optional_methods(self) —-> dict:

optional_methods = {}

for step_key, step_config in self.minium_methods_by_step.items():
step_name = step_config.get("step_name", "")
processor = step_config.get("processor", "")
minimum_methods = step_config.get("methods", [])
minimum_method_ids = {method["METHOD_ID"] for method in minimum_methods}

step_instance = None
for step_dict in self.listOfSteps:
if step_name in step_dict:
step_instance = step_dict[step_name]
break

if step_instance is None:
print(f"\033[33mWarning: Step instance not found for {step_name}\033[0m")
continue

all_methods = step_instance.get_method_map()
all_method_ids = set(all_methods.keys())

optional_method_ids = all_method_ids - minimum_method_ids

if optional_method_ids:
optional_methods [step_key] = {
"step_name": step_name,
"processor": processor,
"methods": |
{
"METHOD_ID": method_id,
"METHOD_PARSER_FILTERS": {}
}

for method_id in optional_method_ids

¥

else:

optional_methods [step_key] = {
"step_name": step_name,
"processor": processor,
"methods": []

return optional_methods

Figura 42. Cédigo del método de creacion de métodos opcionales.
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El Workflow ademas implementa funciones para combinar datos de diferentes
fuentes, un sistema de generacion de un informe en formato JSON que contiene la
informacién final que se envia al Font para su representacion y por ultimo un
sistema de staging para gestionar los diferentes estados en los que esta el
Workflow.

El informe final se genera en el Workflow mediante el uso del moédulo
JSONFactory, este ofrece mecanismos para crear la estructura del informe final

junto al ordenamiento del contenido de las fuentes.

E1 Workflow hace también uso del médulo DataframesUtils que contiene funciones
para facilitar el manejo de Dataframes, conversiones de datos, transformaciones y

filtrado de estos.
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FullWorkflow

“utiliza” "implementa” “contiene” "utiliza®

} v |
1"
JSONFactory sinterfaces — autiitys

IWorkflow WorkflowStep DataframesUtils

“crea y configura”

“utlliza”

BaseFilter

Figura 43. Diagrama de clases de Workflow y sus dependencias.

4.4.3. Sistema de Stages y por qué es necesario en el sistema

El concepto de Stage surge ante la necesidad de poder controlar el estado del
Workflow, debido a que se tiene acceso al sistema mediante API, se tiene que
controlar el estado en el que esta el Workflow para evitar que se hagan llamadas
sin un campo de busqueda o cuando el Workflow estd en un estado de

procesamiento.

El sistema puede estar en 3 estados diferentes, Stage 1, Stage 2 y Stage 3
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e Stage 1: Es el estado en el que el Workflow establece los métodos minimos,
y crea los filtros JSON de cada Step, una vez creados se mantienen en el
estado. Desde el Orquestador se pueden hacer peticiones GET para saber el
estado del Workflow, los métodos minimos, opcionales, filtros..., ademas de

ver el estado de disponibilidad de las fuentes de este.

e Stage 2: En este estado el Workflow espera recibir cambios desde el Front, en
este caso, va a actualizar sus filtros, en el caso de que vengan métodos

opcionales, filtros de métodos, o el usuario establezca el campo de bisqueda.

e Stage 3: En este estado el Workflow empieza a procesar, se ejecuta la
combinacion de datos junto y se exporta a un archivo JSON que contiene la
informaciéon del informe, la estructura de este JSON se explicara en el punto
5.1.1

Informacién sobre workPlows) Setear P‘.I‘cr?s,
o wostror en el front wétodes opcionales

setStagea setStages
Stage 1 — Stage 2 — Stage 3

set Sta?e1

Figura 44. Diagrama flujo conceptual de Stages.

5. Implementacion de la solucion

En este capitulo se va a hablar sobre los entregables frutos del proyecto, uno de
propia construccion, la API del proyecto y otra realizada en colaboraciéon con el
Grupo de Aplicacién de Telecomunicaciones Visuales (GATV) de la UPM, la

interfaz grafica.
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5.1.1. Implementacién de la API en Flask

Para implementar la API del proyecto se optdé por utilizar Flask, un micro-

framework ligero y flexible que facilit6é su desarrollo.

La API cuenta con tres modulos de endpoints principales, cada uno relacionado con

las acciones especificas de los Stages descritos en la seccion 4.5.3.

Ademas, la API sigue la especificacion OpenAPI, lo que permite una mejor

documentacion, validacién y mantenimiento de los servicios expuestos.

RareDiseaseFinder_ API®

stage1 Getworkfiows info API A
/stagel/get_workflows Obtiene la lista de workilows disponibles ~
/stagel/steps_available Verilica si lodos los pasos estén disponibles v
/stagel/list_steps Obtiene lalista de nombres de steps del warkflow ~
/stagel/minimum_methods Obtiene a lista de métodos minimas ~
/stagel/optional_methods Obtiens la lista de métodos OPCIONALES ~
/stagel/methods_filters Obtiene los filtros de métodos configurados S
/stagel/set_stage_2 Setea el workflow al stage 2 ~

stage2 setworkilows params API ~
/stage2/set_optional_method Establece un método opcional seleccionado ~
/stage2/set_filter Aplica fitros a un método especifico v
/stage2/set_search_param Establece el parametro de bisqueda para un workflow B
/stage2/set_stage_3 Cambia el workflow al stage 3 ~

stage3 Process workilow API N
/stage3/start_workflow Inicia la sjecucion del workilow y devuelve el resultado JSON sin schema predefinido CAMBIA A STAGE_1 AUTOMATICAMENTE ~
/stage3/set_stage_1 Resetea el workllow al stage 1 "

Figura 45. Swagger del proyecto.

5.1.1.1. Endpoints Stage 1

En los endpoints del médulo Stage 1 tenemos diferentes acciones disponibles, como
habiamos comentado el objetivo del estado Stage 1 es recibir peticiones de tipo

GET, donde se envien los Workflows disponibles, el estado de disponibilidad de los
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Steps, la lista de Steps asociados a un Workflow especifico, la lista con métodos

minimos y opcionales y los filtros para un método de un Step en especifico.

Ademas, cuenta con un endpoint de tipo POST por el cual se cambia el estado del
Workflow a Stage 2.

stage1 Get workiows info AP .
/stagel/get_workflows Obtiene la lista de workilows disponibles N
/stagel/steps_available Verlica sitodos los pasos estan disponibles AV
/stagel/list_steps Obtiene la lista de nombres de steps del workilow v
/stagel/minimum_methods Obtiene lalista de métodos minimos v
/stagel/optional_methods Obtiene la lista de métodos OPCIONALES v
/stagel/methods_filters Obtiene los filtros de métodos configurados v
/stagel/set_stage_2 Setea sl workllow al stage 2 v

Figura 46. Endpoints del Stage 1.

Un ejemplo de peticién con su respuesta se detalla en la imagen siguiente.

Responses

Curl

curl -X "GET" \
"http://localhost:4399/stagel/1ist_steps?workflow_name=Ful INorkflow" \
'

pt: application/json’

Request URL

http://localhast:4999/stagel/List_steps?workflow_name=FullWorkflow

Server response

Code Details

200 Response body

i
"steps": [

"status” h
"step_name": "Uniprot_Step"

“status": b
"step_name”: "Ensembl_Step"

"status”:

"step_name": "Panther_Step”

"status": 200,
"step_name": "Opentargets_Step”

“status”: ’
“step_name": "Stringdb_Step”

“status”:

Figura 47. Respuesta a la peticidn list_steps.
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5.1.1.2. Endpoints Stage 2

Los endpoints del Stage 2 tienen el objetivo de modificar el estado del Workflow,
cuenta con endpoints de tipo POST por los cuales se consigue establecer métodos
opcionales que el usuario elije desde la interfaz grafica, establecer filtros para

métodos y establecer el parametro de btusqueda.

Ademas, cuenta con un endpoint de tipo POST por el cual se cambia el estado del
Workflow a Stage 3.

Stagez Set workflows params API
/stage2/set_optional_method Establece un método opcional seleccionado
/stage2/set_filter Aplica filtros a un método especifico ~
/stage2/set_search_param Establece el parametro de biisqueda para un workflow

/stage2/set_stage_3 Cambia el workflow al stage 3

Figura 48. Endpoints del Stage 2.

5.1.1.3. Endpoints Stage 3

Por ultimo, los endpoints del Stage 3 tienen el objetivo de empezar el Workflow, el
workflow al recibir la peticién start_workflow, comienza a procesar, ejecutando la
busqueda con cada Step, procesando la salida de las distintas fuentes y generando

el informe final.

Ademas, cuenta con un endpoint de tipo POST por el cual se cambia el estado del
Workflow a Stage 1, Aunque al llamar a start_workflow, si se realiza

correctamente la acciéon cambia automaticamente a Stage 1.
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Stagea Process workilow API

/stage3/start_workflow Iniciala ejecucion del workflow y devuelve el resultado JSON sin schema predefinido CAMBIA A STAGE 1 AUTOMATICAMENTE v

/stage3/set_stage_1 Resstea el workflow al stage 1

Figura 49. Endpoints del Stage 3.

El resultado de start_workflow es un documento en formato JSON que contiene la
informacién del informe, la estructura del documento se compone de
“search_term”, el campo de busqueda que se ha usado para realizar la busqueda,
“date”, la fecha de generaciéon del informe, y “categories”, este ltimo contiene una
lista de objetos compuestos por diferentes secciones en el campo “section” y el

contenido de las diferentes fuentes dentro de content.
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"search_term": "",
"date": "",
"categories":
{
“"section": "DESCRIPCION",
"content": []
}'
{
"section": "PROCESOS",
"content": []

"section": "PATHWAYS",
"content": []

"section": "INTERACCIONES",
"content": []

"section": "ENFERMEDADES",
"content": []

"section": "TERAPEUTICA",
"content": []

"section": "REFERENCIAS",
"content": []

Figura 50. Estructura del documento del informe.

El objeto “content” se compone de 3 diferentes campos, “title” donde se indica la
Fuente y el método que se ha llamado, “display” usado para que el FrontEnd sepa
si tiene que mostrar los datos en forma de tabla o sheet (“ficha”), por dltimo, esta
dispone de un campo “data” donde esta la informacién recibida por la fuente, en

este caso no sigue un schema predefinido.
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"section": "PATHWAYS",
"content™: [
{
"title": "Panther: Pathways",
"display": "table",
"data": |
{
"Pathway": "4\ No se han encontrado datos.",
"Link": "4\ No se han encontrado datos."

}

"title": "OpenTargets: Pathways",
"display": "sheet",
"data": |
{
"Link"™: "https://reactome.org/content/detail/R-HSA-6783310",
"Via": "Fanconi Anemia Pathway",
"Término de nivel superior": "DNA Repair"

"Link": "https://reactome.org/content/detail/R-HSA-9833482",
"Via": "PKR-mediated signaling",
"Término de nivel superior”: "Immune System"

Figura 51. Estructura del objeto content.

5.1.2. Diagrama de secuencia de Stages

En esta seccién se detallan los diagramas de secuencia del Stage respecto a la API:

En la guia del anexo se describe en detalle el intercambio de informacién en los

distintos Stages.
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e Stage 1:

Stage 1 +Por cadaStep

Figura 52. Diagrama de secuencia explicativo del Stage 1.

e Stage 2:
S‘tcxse b S'to«je, 3
*Espera recibir *ESfxe_m recibir
varias por cada varfas por cada
FrontEnd método wmétodo
Rl P POST
Elre para métedo Campo de bisaueda setP;st

Servidor Flasgk

Figura 53. Diagrama de secuencia explicativo del Stage 1.2
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e Stage 3:

+Cowmbio autombtico

rie, S'tou:.!e,

-h’Tie,mloo Je

Pﬁoc_e_s.amie_n‘to

FrontEnd Stage 3 o Stage 1
POST Result
Start Workflow TSON informe

V

Servidor Flask

Figura 54. Diagrama de secuencia explicativo del Stage 1.3

5.1.3. Frontend del sistema

En esta seccién se detalla el proceso de construccion de la interfaz grafica del

sistema. Se adjunta un video como demostracion y guia audiovisual de usuario en

el anexo: Demo audiovisual del Frontend

5.1.3.1. Construccién Interfaz propia con Tkinter

En una fase inicial del desarrollo, se planteé la creacion de una interfaz grafica de
usuario (GUI) mediante la libreria Tkinter, incluida en la biblioteca estandar de

Python. Esta opcion se valord por su simplicidad de uso, portabilidad y por ofrecer
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herramientas suficientes para construir tanto interfaces basicas como mas

complejas sin necesidad de dependencias externas.

El objetivo de esta interfaz era actuar como un mockup funcional, permitiendo
interactuar con los distintos componentes del sistema desde una capa visual. Kl
disenio de la interfaz se abordé utilizando el patréon Modelo-Vista-Controlador
(MVC), lo que facilitaba una separacién clara entre la légica de negocio, la
presentacion y el control de eventos. De este modo, se esperaba poder conectar
facilmente esta interfaz con el orquestador del sistema, permitiendo ejecutar
acciones como la recoleccidon, procesamiento y visualizacién de datos mediante

botones y formularios interactivos.

El desarrollo de esta interfaz se realizé en paralelo con la construcciéon de la
arquitectura del sistema, con la idea de integrar ambos componentes en etapas

posteriores.

Sin embargo, conforme el proyecto avanzaba, se reconsideraron los requisitos y el
contexto de uso de la aplicaciéon. Se concluyd que una interfaz web ofrecia mas
flexibilidad, escalabilidad y accesibilidad, permitiendo a mdultiples usuarios

acceder al sistema desde diferentes dispositivos sin necesidad de instalar software
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Local. Ademas, una soluciéon web facilitaba el despliegue en entornos remotos o en

la nube.

Por estas razones, se tomo la decision de abandonar el desarrollo con Tkinter y
reorientar los esfuerzos hacia el disenio de una aplicacion web, mas alineada con

los objetivos y necesidades del proyecto.

LiveDiseasesFinder

FANCA

searchButton

Figura 55. Interfaz grafica de construccién propia usando Tkinter.
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v [ LiveDiseaseFinderGUI
> [3 ChromeProfileUnique
v [3 Constants
2 guiConstants.py

2 Controllers
2 searchController.py
) core
2 __init__.py
2 client.py
2 constants.py
2 errors.py
2 parser.py
& Scraper.py
2 utils.py
v [©3 Models
2 __init__.py
2 SelleckchemParser.py
2 SelleckchemProcessor.py
2 SelleckchemScrapper.py
v [ Views
2 searchView.py
2 main.py

Figura 56. Raiz del proyecto

5.1.3.2. Colaboracion con el Grupo de Aplicacién de Telecomunicaciones Visuales
(GATV)

Se realizé un trabajo conjunto con el GATV y el cliente para el disefio de mockups
de la interfaz grafica, mediante reuniones de forma reiteradas. Por parte del equipo
de desarrollo, se disenaron mockups que se presentaron a las investigadoras y
posteriormente a la experta en interfaces de usuario (UI), que a su vez refiné los
disefios adaptandolos a nuestros requisitos de desarrollo y usabilidad para los

usuarios en este caso los investigadores del IIER.

A continuacidn, se ilustran los diferentes mockups de la interfaz grafica realizados

por los desarrolladores:
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¢COMO VEMOS LA APP?

DISPONIBILIDAD FUENTES FILTROS
0 Fuente disponible » Workflow

8 Fuente no disponible

API_KEY necesaria

searchButton

Figura 57. Mockup de interfaz grafica propuesta por desarrolladores N°1.

D ruente disponible
€ Fuente no dispanible

API_KEY necesaria

0 LiveDiseasesFinder

DISPONIBILIDAD FUENTES

@ trmbicom

searchButton

Workflows Fuentes Methods Methods filter 1
Workflow 1 Pharos getData1l Hiters tclin
- PRIORIDAD_CLASES
Workflow 2 Uniprot getData2 ] PRIORIDAD_PROPIEDADES tchem
Workflow 3 SelleckChem getData3 tbio

Methods

optionaMethods

Figura 58. Mockup de interfaz grafica propuesta por desarrolladores N°2.

Realizados por la experta en UI:
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WORKFLOW METODOS KEY WORD

v
Workflow 1 getDatal, getData2.... Buscar término

LOGO

'WORKFLOW METODOS KEY WORD

v
Workflow 1 getDatal, getData2.... Buscar término

Bulsquedas recientes

Q Proteinasde __ Q  Genesde___
Workflow 1 | Metédos: minimos Workflow 1| Metédos: minimos | Filtros: Sf
Workflows
Workflow 1 © Workflow 2
Fuente 1 Fuente 1
Fuente 2 Fuente 2
Fuente 3 © Fuente3
Fuente 4 Fuente 4
Fuente 5 Fuente 5

Q  Genesde___
Workflow 1| Metddos: minimos

Workflow 3
Fuente 1
Fuente 2
Fuente 3
Fuente 4

Fuente 5

Genesde ___
Workflow 1| Metédos: minimos

Workflow 4
Fuente 1
Fuente 2
Fuente 3
Fuente 4

Fuente 5

Figura 60. Mockup de interfaz grafica propuesta por la experta en Ul N°2.
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WORKFLOW METODOS

v
@ Workflow 1 getDatal, getData2....

KEY WORD

Buscar término

X

FUENTE 1 ~
I GetDatal + Filtros.
Opcionales Seleccionar todos
(O Getbata2
(O cetpata3
FUENTE 2 ~
GetDatal + Filtros.
GetData2 + Filtros.
Opcionales Seleccionar todos
(O cetpata3
FUENTE 3 v
FUENTE 4 v

Figura 61. Mockup de interfaz grafica propuesta la experta en Ul N°3.

LOGO WORKFLOW
Warkflow 1

METODOS

getDatal, getData2....

KEY WORD

Buscar término

o

Resultados “Proteinasde "

(Exportar PDF) (Exportar Docr)

Titulo 1 Tituda 1
Titulo 2 b
Titulo 3 Titulo 2
Titulo 4 Tabla 2
Subtitulo 4.1
Titulo 3
Subtitulo 4.2 Tabla 3
Titulo 5
. Titulo 4
Titulo 4.1
Tabla 4.1
Titulo 4.2
Tabla 4.2
Titulo 5
Tabla 5

Figura 62. Mockup de interfaz grafica propuesta por la experta en Ul N°4.
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Tras semanas de desarrollo por ambas partes y sucesivas revisiones, el trabajo
culminé en una interfaz refinada y funcional, centrada en la usabilidad y en
facilitar el cumplimiento de los requisitos establecidos por el cliente. El resultado

es una solucién intuitiva y eficaz, alineada con los objetivos del proyecto.

La interfaz grafica esta realizada con el framework React y se ejecuta sobre un

entorno Node.js.

En la pagina principal del buscador nos encontramos con distinta informacion, en
el menu de busqueda se puede seleccionar el Workflow que se desea ejecutar, este
dispone de un indicador de disponibilidad, en caso de que alguna fuente no esté
disponible, no se permitira ejecutar el Workflow, debajo del ment se incluyen los
Workflows con los Steps Detallados, aqui se puede observar la disponibilidad de
las fuentes. Como se puede observar en la figura se dispone de 3 Workflows, Uno
con todas las fuentes, uno sin la fuente Pharos y otro sin la fuente Phanter, después
de realizar estudios internos, estas eran las fuentes que mas suelen no tener
disponibilidad. Siguiendo, en el mend podemos observar otro apartado llamado
Métodos, en este al pulsar saldra un desplegable lateral donde se permite la
seleccion de métodos opcionales y seleccion de filtros. Por dltimo, tenemos el campo
de busqueda donde se introduce el término a consultar y el botén de buscar (icono

lupa).

A continuacién, adjuntamos ilustraciones de la interfaz de usuario final del

sistema:
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Workflows

@ FullWorkflow

@ Uniprot_Step

@ Ensembl_Step

© Panther_Step

@ Opentargets_Step
@ Stringdb_Step

@ Selleckchem_Step
@ DrugCentral_Step
@ Pharmacology._Step

o @ Pharmgkb_Step

K @ DDIAtlas Sten

'WORKFLOW

® FullWorkflow v

© NoPharosWorkflow
@ Uniprot_Step

@ Ensembl_Step

@ Panther_Step

@ Opentargets_Step

@ Stringdb_Step

@ Selleckchem_Step

@ DrugCentral_Step

@ Pharmacology_Step
@ Pharmgkb_Step

@ DDIAtlac Sten

METODOS

KEYWORD

Uniprot_Step, Ensembl_Step, Panther_Step...

© NoPantherWorkflow
@ Uniprot_Step

@ Ensembl_Step

@ Opentargets_Step
@ stringdb_Step

@ Selleckchem_Step
@ DrugCentral_Step
@ Pharmacology_Step
@ Pharmgkb_Step

@ PPIAtlas_Step

@ Dharns Sten

Figura 63. Pagina principal del buscador.

La vista del buscador dispone ademas de una versién alternativa que se activa

pulsando el icono rectangular de la esquina superior derecha.
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localhost:3000

WORKFLOW METODOS

KEYWORD

® FulWorkflow ~ ~ Uniprot_Step, Ensembl_Step, Panther_Step, Opentarget...

Figura 64. Version alternativa de la vista del buscador

WORKFLOW METODOS KEYWORD
® FullWorkflow = Uniprot_Step, Ensembl_Step, Panther_Step...
Norkflows @ FullWorkflow

® NoPharosWorkflow

@ FullWorkflow arosWorkflow @ NoPantherWorkflow

: @ NoPantherWorkflow =
& Uniprot_Step ot_Step & Uniprot_Step
@ Ensembl_Step @ Ensembl_Step @ Ensembl_Step

Figura 65. Desplegable de seleccion de Workflow.
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OPENTARGETS_STEP

STRINGDB_STEP

SELLECKCHEM_STEP

obtener_links_selleckchem + Filtros

Opcionales

obtener_link_selleckchem + Filtros

DRUGCENTRAL_STEP

Figura 66. Desplegable lateral para la seleccion de métodos opcionales.

+ Filtros

create_protein_protein_relations_df

"PRIORIDAD_CLASES": {

"Tclin": 1, '
"Tdark": 4

+ Filtros

Figura 67. Desplegable lateral para la edicion de filtros de método.

93



e®e @M < ¢ © = localhost:3000 @ ¢ M o+

Starting workflow

Figura 68. Pop up indicando que el Workflow ha empezado a ejecutarse.

Al pulsar el botén Buscar, se inicia en el backend el workflow de procesamiento.
Durante su ejecucion, se muestra un pop-up informativo con el estado actual del

proceso.

Una vez generado el informe, se presenta una nueva ventana con un indice
interactivo y la informacién estructurada en tablas. Estas pueden ordenarse de

forma ascendente, descendente o alfabética.

Ademas, se incluye un botén de Exportar, que permite descargar el informe en
formato HTML, elegido por su mayor compatibilidad con contenidos interactivos

frente a las limitaciones del PDF.

Finalmente, un botén de “Nueva Busqueda” permite al usuario volver a la pantalla

del buscador para realizar otra consulta.
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Instiuto de Salud Caros Il

Resultados de "FANCA"

DESCRIPCION

UniProt: Funcidn molecular

UniProt: Referencias de la funcién molecular
UniProt: Localizacion subcelular

Pharos: Informacién del target

Pharos: Informacién de OMIM

PROCESOS
Panther: Procesos

PATHWAYS

Pharos: Pathways
Panther: Pathways
OpenTargets: Pathways

INTERACCIONES

Pharos: Interacciones proteina-proteina
OpenTargets + StringDB: Interacciones
proteina-proteina

UniProt: Interacciones proteina-proteina
PPI Atlas: Interacciones proteina-proteina
Pharos + Selleckchem : Ligandos asociados
PharmGKB: Genes asociados

ENFERMEDADES

UniProt: Enfermedades asociadas
OpenTargets: Enfermedades asociadas

TERAPEUTICA

DrugCentral + Selleckchem: Resultados de
farmacos

Pharos + Selleckchem: Farmacos asociados
OpenTargets: Farmacos conocidos
PharmGKB: Label Annotations
GuideToFarmacology: Link
GuideToFarmacology: Comentarios

REFERENCIAS

UniProt: Publicaciones por enfermedad
PharmGKB: Literatura asociada

° GuideToFarmacology: Referencias
GuideToFarmacology: Interacciones

@

localhost:3000results &

Exportar
DESCRIPCION
UniProt: Funcién molecular

Function DNA repair protein that may operate in a postreplication repair or a cell cycle checkpoint function. May be involved in

interstrand DNA cross-link repair and in the maintenance of normal chromosome stability

UniProt: Referencias de la funcion molecular

Fuente Link

1. No se han encontrado datos. 1. No se han encontrado datos.

Rows per page: 20 ~ 1-1of 1

UniProt: Localizacion subcelular

Location Nucleus

Link https://www.uniprot.orgflocations/SL-0191
Location Cytoplasm

Link https://www.uniprot.orgflocations/SL-0086

Pharos: Informacién del target

descripcion The Fanconi anemia complementation group (FANC) currently includes FANCA, FANCB, FANCC, FANCD1 (also called

BRCAZ2), FANCD2, FANCE, FANCF, FANCG, FANCI, FANCJ (also called BRIP1), FANCL, FANCM and FANCN (also called

)

Figura 69. Ventana del Informe generado.
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(e00 GD GD

R

. ‘ localhost:3000results G ¢
rr Sy e Syswn
Rows per page: 20 v 1-20f2
INTERACCIONES lI
Pharos: Interacciones proteina-proteina
Proteina Proteina_ID Clase Diana Propiedad Valor
Mu-type opioid receptor OPRM1 Telin p_wrong 509
Mu-type opioid receptor OPRM1 Telin poni 0.029751268
Muscarinic acetylcholine CHRM4 Telin p_wrong 0.000189931
receptor Md
Muscarinic acetylcholine CHRM4 Telin p_ni 0.191245845
receptor Md
Neuropeptide Y receptor type  NPY2R Tehem p_wrong 0.000004537
H
Neuropeptide Y receptor type  NPY2R Tehem pni 0.096541156
2
Apelin receptor APLNR Tehem p_wrong 0.00000794
Apelin receptor APLNR Tchem p_ni 0.196916604
Isoleucine--{RNA ligase, IARS2 Tchem p_wrong 0.000089334
mitochondial
Isoleucine--tRNA ligase, IARS2 Tchem pni 0.214139887
mitochondial
Fanconi anemia group G FANGG Thio p_wrong 409
protein
Fanconi anemia group G FANGG Thio poni 6.13e-7
protein

Figura 70. Ventana del informe generado representacién datos tabulares.

Resultados de "FANCA"

DESCRIPCION

UniProt: Funcién molecular

UniProt: Referencias de la funcién molecular
UniProt: Localizacién subcelular

Pharos: Informacién del target

Pharos: Informacién de OMIM

PROCESOS
Panther: Procesos

PATHWAYS

Pharos: Pathways
Panther: Pathways
OpenTargets: Pathways

Figura 71. Indice interactivo del informe.
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informe_DOHH_2025-07-11T07-20-33.ht

ml
31,3 KB - Hecho

Exportar

Figura 72. Archivo del informe descargado en formato HTML.

6. Validacion y verificacion de la solucion

6.1. Verificacion y validacion del desarrollo

La verificacién y validaciéon han sido aspectos clave en el desarrollo de nuestro
sistema, ya que permiten asegurar que tanto la l6gica de procesamiento como la

interfaz cumplen con los requisitos funcionales y técnicos establecidos.

La verificacion de cada componente nos permitié detectar y corregir errores
durante el desarrollo, mientras que la validacion mediante escenarios reales
aseguré que el sistema se comporta de forma adecuada ante las necesidades del

usuario final.

Dado que el sistema implica multiples etapas automatizadas como la busqueda, el
procesamiento y la generacion de informes, estos procesos resultaron
fundamentales para garantizar la fiabilidad, coherencia y usabilidad a lo largo de

todo el flujo.

Durante el desarrollo, se implementaron distintos mecanismos para realizar

pruebas unitarias e integradas, aplicadas en cada capa del sistema. Estas incluian
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la ejecucion de diversas consultas y casos de uso para asegurar el correcto

funcionamiento general.

No obstante, debido a las limitaciones de tiempo, no fue posible aplicar una
metodologia de testeo exhaustiva, por lo que se priorizaron aquellas pruebas mas
criticas para el flujo principal del sistema.

if __name__ == "__main__":
wokflows = [FullWorkflow(),NoPharosWorkflow()]
orchestrator = Orchestrator(wokf lows)

print(orchestrator. workflows())

print{orchestrator.c st_of_steps_names("FullWorkflow"))

print{orchestrator.g ini th for_step_from_workflow("Pharos_Step","FullWorkflow"))
print(orchestrator.g optior _from_workflow("Pharos_Step","FullWorkflow"))
print(orchestrator.get_ _filters("df_numero_vias_por_fuente","Pharos_Step","FullWorkflow"))

print(orchestrator.workflows_list[1].workflow_state)
print("All step available? " + strlorchestrator.get_if_all steps_available("FullWorkflow")))
print{orchestrator.workflows_list[1].workflow_state)

orchestrator.set_stage 2("FullWorkflow")
print{orchestrator.workflows_list[1].workflow_state)

orchestrator.set_workflow_search_param("FANCA","FullWorkflow")
print(orchestrator.workflows_list[1].workflow_state)

orchestrator.set_stage 3("FullWorkflow")

print(orchestrator.workflows_list[1].workflow_state)

orchestrator.start_workflow("FullWorkf low")
print(orchestrator.workflows_list[1].workflow_state)

orchestrator.set_stage_1("FullWorkflow")
orchestrator.workflows_list[1].workflow_state = "stage_1"
print{orchestrator.workflows_list[1].workflow_state)

Figura 73. Pruebas para verificar el funcionamiento del médulo Orquestador.

En cuanto a la validacion del sistema, esta se llevd a cabo de forma iterativa
durante las reuniones semanales, donde se presentaban los avances y se

registraban las peticiones de cambio por parte del cliente.

Ademas, gracias a la comunicacién constante por correo electronico, se recibian

solicitudes de ajuste o modificaciones funcionales de manera continua, lo que
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permiti6 adaptar el desarrollo a las expectativas del cliente en tiempo real a través

de la presentacion de los prototipos interactivos.

Una vez concluida la fase de desarrollo, se realizaron varias reuniones de prueba

en las que se evalu6 el comportamiento del sistema en distintos escenarios. Estas

sesiones finalizaron con la validacion formal por parte del cliente, donde las

investigadoras confirmaron que el sistema cumplia con los requisitos planteados.

6.2. Verificacion y validacion de los objetivos del proyecto

Aqui se mostraran las tablas de verificacion y validacion desde el punto de vista

del cliente y desde el punto de vista técnico.

Los objetivos se corresponden a los descritos en la Introduccion de la memoria.

6.2.1. Objetivos del cliente

ID DESCRIPCION DEL VALIDADO/ JUSTIFICACION
OBJETIVO OBJETIVO VERIFICADO
OBJ-C-01 Sistematizar y dar robustez a SI Sistema con arquitectura modular Client-
la busqueda de informacion Parser-Processor que estandariza el acceso a
biomédica. 11 fuentes de datos biomédicas.
OBJ-C-02 . i si Workflows predefinidos que establecen
Armonizar la secuencia de ) ) .,
. secuencias consistentes de extraccion (Full,
extraccion de datos.
No Pharos, No Panther).
OBJ-C-03 Acortar el tiempo de Si Reduccion del tiempo de extraccion de
recuperacion de los datos informacion de semanas a minutos mediante
mas relevantes. automatizacion.
OBJ-C-04 Homogeneizar y si Generacion de informes HTML

complementar los informes

emitidos.

estructurados con formato homogéneo para

todos los genes consultados.

99




6.2.2. Objetivos especificos del sistema

ID DESCRIPCION DEL VALIDADO/ JUSTIFICACION
OBJETIVO OBJETIVO VERIFICADO
OBIJ-ES-05 Identificar y analizar las si Colaboracion directa con el IIER
necesidades de mediante reuniones periodicas y
investigacion. validacion iterativa de requisitos.
OBJ-ES-06 Evaluar y caracterizar si Andlisis e integracion de 11 fuentes
fuentes de datos biomédicos. especializadas (UniProt, OpenTargets,
Ensembl, Panther, etc.).
OBIJ-ES-07 Desarrollar un sistema de SI Plataforma automatizada con
integracion de datos procesadores especificos para cada fuente
biomédicos. de datos heterogénea.
OBJ-ES-08 Implementar una SI Arquitectura modular con tolerancia a
arquitectura robusta y fallos, sistema de filtros configurable y
escalable. workflows extensibles.
OBJ-ES-09 Facilitar el acceso a si API REST con 3 stages que simplifica el
informacion biomédica acceso y generacion de informes
compleja. estructurados.
OBJ-ES-10 Crear una solucion si Backend con API REST documentada en
interoperable. Swagger que permite integracion con
multiples frontends.
OBIJ-ES-11 | Garantizar el cumplimiento Si Acceso exclusivo a bases de datos
normativo. publicas y respeto de términos de uso de
cada fuente.
OBJ-ES-12 Validar la utilidad practica SI Validacion continua con investigadores

del sistema.

del IIER y casos de uso reales con genes
especificos.

7. Consideraciones ambientales, sociales y éticas

Es fundamental que la solucién creada respete las normativas y regulaciones

correspondientes tanto en el sector de la informatica como en el de la salud.

Garantizar el uso correcto de los datos en el mundo del software es una

recomendacion; pero en el sector de la salud es toda una obligaciéon, puesto que se

tratan datos sensibles continuamente, y un software que sea efectivo pero que no

cumpla con los criterios de legalidad invalidaria por completo la solucién

propuesta.
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En este capitulo, se analizaran los aspectos ambientales, sociales y éticos
1mplicados en la creacion y uso de la solucién, asi como su posible impacto en el

mundo de la investigacion de enfermedades raras.

7.1. Aspectos legales y éticos

Para el desarrollo de este proyecto o cualquiera que recopile datos biomédicos, es
fundamental cumplir con las normativas de la bioinformatica correspondientes. La
regulacion acerca de los mismos puede variar dependiendo del pais o regiéon donde
estos datos se encuentren: la legislacién respecto a estos datos puede no ser la
misma en Europa que en América o Asia, y el caracter heterogéneo del proyecto
obliga a atender en mayor detalle las distintas implicaciones legales que la
recopilaciéon de datos del sistema pueda tener en las distintas regiones donde se

encuentran las fuentes de datos a acceder.

En el caso de que el proyecto incluyera elementos protegidos por derechos de
propiedad intelectual, tales como patentes, marcas registradas o disenos, es
imprescindible respetar dichos derechos y gestionar las autorizaciones pertinentes
a la hora de usarlas en el sistema. En el caso del proyecto, algunas de las paginas
candidatas a ser fuentes de informaciéon presentaban la posibilidad de obtener
datos relevantes a partir de ellas a través de técnicas como el web scraping. Aunque
desde el punto de vista técnico esto era posible por parte del equipo de
desarrolladores, la legislacién especifica de la pagina negaba esta posibilidad al
prohibir el uso de técnicas de web scraping dentro de su dominio. Es el caso, por

ejemplo, de GeneCards:
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By using this website, you accept our Terms and Conditions.
SCRAPING AND OTHER AUTOMATED DOWNLOAD AND USE OF GENECARDS DATA
STRICTLY PROHIBITED.
We use cookies to ensure that we give you the best experience on our website. To learn
more, please see our Pri
OK

Figura 74. Mensaje de politica de privacidad de la fuente de datos GeneCards. Fuente:
https://www.genecards.org/

Esto demuestra que, a pesar de que es un requisito que pedia el cliente, y que desde
el punto de vista de la informatica era plausible, en el desarrollo del sistema
impera el respeto por las reglas establecidas por encima de la eficiencia o la
implementacion de funcionalidades adicionales; para el correcto desarrollo del
proyecto es mas importante el mantenerse en el marco legal, aunque implique

sacrificar algunos aspectos importantes de la solucion.

Se destaca también que la solucién creada es accesible para todo el mundo puesto
que se encuentra subida a un repositorio publico. El sistema se ha disefiado como
una herramienta que pueda ser wutilizada por cualquier investigador
independientemente de su afiliacion institucional o localizacién geografica. Esta
caracteristica demuestra el compromiso con la equidad en el acceso al conocimiento
cientifico; se aspira a que la solucién sea de acceso libre para fomentar en su

maxima expresion la difusiéon de conocimiento.

Por ultimo, hay que mencionar que la plataforma del proyecto, al integrar datos de
multiples fuentes internacionales, promueve un enfoque global para abordar los
problemas de salud e investigacién biomédica més alla de las fronteras, recogiendo
de esta manera todo el conocimiento de investigacion biomédica y siguiendo la idea

de que el conocimiento cientifico no pertenece a ningin pais en concreto.
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7.2. Aspectos sociales

El desarrollo de este proyecto tiene una trascendencia mayor que la de ser un
proyecto de fin de carrera. Este proyecto, al tratarse de una colaboraciéon con el
Instituto de Salud Carlos III, aspira a crear una nueva linea de colaboraciéon con el
ITER.

Esta iniciativa se enmarca dentro de la estrategia consolidada de la Universidad
Politécnica de Madrid de establecer vinculos sélidos con el sector biomédico,
sumandose a las multiples colaboraciones existentes entre la UPM e instituciones
de investigacion sanitaria. El proyecto representa una nueva linea férrea y
duradera de trabajo entre el Instituto de Salud Carlos III y los grupos de
investigacion de la UPM, aprovechando la experiencia previa de la universidad en

proyectos interdisciplinares que combinan ingenieria y biomedicina.

El éxito de este proyecto piloto esta disenado para fortalecer ain mas la sinergia
entre la experiencia biomédica del IIER y las capacidades tecnolégicas
consolidadas de la UPM, ampliando el precedente ya establecido por otras
colaboraciones exitosas y facilitando futuras iniciativas interdisciplinares. La
consolidacién de esta alianza institucional especifica con el IIER permitira el
desarrollo de una agenda de investigacién conjunta, enriqueciendo el marco ya
existente de intercambio de conocimientos y recursos entre la UPM y el sector

biomédico.

Esta linea de colaboracion continuada contribuira al ecosistema de innovacién
sostenible que la Universidad Politécnica de Madrid ha venido desarrollando en el
ambito de la salud digital, generando beneficios a largo plazo para el conjunto del

sistema de investigacion e innovacién en salud de Espana.

7.3. Contribucién a los ODS

El desarrollo del proyecto contribuye significativamente a varios Objetivos de
Desarrollo Sostenible (ODS) establecidos por las Naciones Unidas en la Agenda
2030.

e ODS 3: Salud y Bienestar constituye el objetivo principal al que contribuye
este proyecto. Al facilitar el acceso a informacién biomédica integrada sobre
enfermedades raras, el sistema contribuye a acelerar los procesos de

investigacion y diagnodstico, reduciendo potencialmente los tiempos de
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espera que actualmente superan los 4 anos en Espana y mejorando la

situacion de pacientes con condiciones poco frecuentes.

e ODS 4: Educacion de Calidad se fortalece mediante la creacién de una
plataforma que proporciona acceso libre y estructurado a conocimiento
biomédico especializado. La naturaleza de cédigo abierto garantiza que las
instituciones educativas puedan incorporar estas herramientas en sus

programas formativos sin barreras econémicas.

e ODS 9: Industria, Innovacién e Infraestructura se beneficia del desarrollo
de infraestructuras tecnoldégicas innovadoras que facilitan la investigacion
cientifica. La arquitectura modular del sistema representa una innovacion
en la integraciéon de datos biomédicos que puede servir como base para

futuras aplicaciones en el sector sanitario.

¢ ODS 10: Reduccion de las Desigualdades se ve impactado al eliminar
barreras econémicas en el acceso a herramientas de investigaciéon biomédica
avanzadas. Mientras que plataformas similares requieren suscripciones
costosas, el sistema proporciona acceso gratuito, especialmente relevante

para investigadores con recursos limitados.

e ODS 17: Alianzas para lograr los objetivos se fortalece mediante la
colaboracion entre la Universidad Politécnica de Madrid y el Instituto de
Salud Carlos III, sentando precedentes para futuras asociaciones que
combinen experiencia en el sector tecnolégico y biomédico en beneficio de la

socledad.

8. Conclusiones

El proyecto se ha completado satisfactoriamente, no solamente desde la
perspectiva del equipo de desarrollo, sino fundamentalmente desde el punto de
vista del cliente, quien ha expresado su satisfaccién con los resultados obtenidos y
las funcionalidades implementadas. Esta wvalidacién externa constituye el
indicador mas importante del éxito del proyecto, ya que demuestra que la solucién

desarrollada cumple con las expectativas y necesidades reales del IIER.

La experiencia adquirida durante el desarrollo ha sido especialmente
enriquecedora al trabajar con un cliente real, lo que ha proporcionado una
perspectiva practica y profesional del proceso de desarrollo de software. A

diferencia de proyectos académicos tradicionales, esta colaboracién ha implicado la
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gestion de requisitos cambiantes, la comunicacion con stakeholders especializados,

y la adaptacion continua a las necesidades especificas del dominio biomédico.

El trabajo en equipo ha sido otro aspecto fundamental del proyecto. Al
desarrollarse como un proyecto de fin de grado conjunto entre dos personas, se ha
fortalecido la capacidad de colaboracién, divisiéon de tareas, y coordinacién de
esfuerzos. Adicionalmente, la colaboraciéon con la especialista en interfaces de
usuario para el desarrollo del frontend ha enriquecido la experiencia
multidisciplinar, desarrollando habilidades de comunicacion técnica y trabajo con

profesionales de diferentes areas.

Una de las competencias mas valiosas adquiridas ha sido la capacidad de analisis
y comprension de documentacion técnica externa. Cada fuente de datos biomédica
integrada (UniProt, Pharos, OpenTargets, StringDB, entre otras) presenta su
propia arquitectura de APIs, sistemas de consulta, y formatos de datos. El proceso
de lectura, interpretaciéon y aplicacion de estas documentaciones técnicas,
especialmente en el caso de APIs REST y sistemas GraphQL, ha desarrollado
habilidades de investigacion técnica y adaptacion a tecnologias diversas que seran

fundamentales en el desarrollo profesional futuro.

8.1. Lineas de Trabajo Futuras

Las siguientes lineas de trabajo futuro no son especulaciones tedricas, sino
especificaciones concretas identificadas y comentadas en colaboraciéon directa con

el cliente durante las sesiones de evaluacion y feedback del proyecto.

Estas lineas de trabajo futuro reflejan el caracter iterativo y evolutivo del proyecto,
asi como el compromiso de mejora continua basado en el feedback real de usuarios

especializados en el dominio de aplicacion.

8.1.1. Mejoras en la presentacion de resultados

Se ha identificado la necesidad de implementar funcionalidades de exportacién que
permitan generar informes en formato PDF directamente desde el HTML
generado, o alternativamente, crear un mecanismo de exportacion directa de
informes a PDF. Esta funcionalidad facilitaria el uso académico y profesional de
los resultados obtenidos, permitiendo su distribucién e inclusiéon en documentos de

investigacion.
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8.1.2. Personalizacion avanzada de workflows

El cliente ha expresado interés en desarrollar un mecanismo para seleccionar
secciones especificas de informacién, implementando un "Manual Workflow" que
permita a los usuarios personalizar exactamente qué tipos de datos desean
obtener. Complementariamente, se requiere la creacion de nuevos filtros
especializados, como por ejemplo un filtro para establecer umbrales de puntuaciéon
en las interacciones proteina-proteina de OpenTargets, proporcionando mayor

control sobre la relevancia de los resultados.

8.1.3. Optimizacion de basquedas y navegabilidad

Se ha detectado que en la fuente de datos DrugCentral existen oportunidades de
mejora en los algoritmos de busqueda. Por ejemplo, mientras que la bisqueda
directa del gen "FANCA" no produce resultados, la busqueda por el término
"Fanconi anemia" si los genera. Esta variabilidad en los resultados sugiere la
necesidad de implementar estrategias de busqueda mas sofisticadas y tolerantes a
diferentes nomenclaturas. Adicionalmente, el cliente ha sugerido la
implementacién de un indice navegable al inicio de los informes que anticipe el
contenido de las secciones, indicando incluso cuales contienen datos y cuales no,
mejorando significativamente la experiencia de usuario y la eficiencia en la

consulta de informacion.

8.1.4. Investigacion de WikiPathways

Se ha identificado la necesidad de explorar e integrar WikiPathways como fuente
adicional de datos de vias metabdlicas y de senalizacién. Esta fuente utiliza
formatos de datos RDF (Resource Description Framework) y consultas mediante
lenguaje SPARQL, tecnologias del web semantico que requieren un enfoque de
integracion diferente al de las APIs REST y GraphQL actualmente
implementadas. La incorporacion de WikiPathways ampliaria significativamente
las capacidades del sistema en el analisis de pathways biolégicos, proporcionando
informacién complementaria especializada en rutas metabdlicas y vias de

sefalizacion celular especificamente relevantes para enfermedades raras.
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SPARQL Endpoint = https://spargl.wikipathways.org/spargl/

SPARAQL Query:

SELECT DISTINCT ?datase ( (?titlelit) as ?title) ?date ?license
2 WHERE {

?license ;

Figura 75. Representacion de una consulta de ejemplo en el lenguaje SPARQL. Fuente:
https://sparql.wikipathways.org/

8.1.5. Integracion de modelos extensos de lenguaje para la generacion

de Workflows mas personalizables.

La arquitectura modular del sistema permite una futura incorporacion al sistema
de buisqueda de un LLM (siglas en inglés para Large Language Model), esto se debe
al mecanismo de comunicacién que usan los Workflows y los Procesadores, al usar
un documento JSON con una estructura clara, la generaciéon de este documento
mediante herramientas LLM facilitaria la creaciéon de Workflows de forma
automatizada, facilitando asi la creacion de Workflows adaptados a diferentes

tipos de investigaciones permitiendo asi llegar a una base de usuarios mas amplia.
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10. Anexos

La guia de instalaciéon, asi como los detalles del c6digo fuente, pueden encontrarse
en el README.md del repositorio del proyecto:

https://github.com/emilpintilie/RareDiseaseFinder

https://github.com/MarioBravoCuadro/RareDiseaseFinder

10.1. Guia de desarrollador Backend

Link al documento:

https://github.com/MarioBravoCuadro/RareDiseaseFinder/blob/main/docs/guides/

Guia_ Implementar Proveedor Datos Biologicos RareDiseaseFinder.docx

10.2. Guia de desarrollador Frontend

Link al documento:

https://github.com/MarioBravoCuadro/RareDiseaseFinder/blob/main/docs/guides/
Gu%C3%ADa Desarrollador Front End API REST RareDiseaseFinder.docx

10.3. Inventario de extraccion de informacion

Link al documento:

https://github.com/MarioBravoCuadro/RareDiseaseFinder/blob/main/docs/guides/

Inventario de extraccion de informacion de fuentes de datos biomedicas CO
MENTARIOS%20SECCs%20Y%20WFs.docx

10.4. Excel de seguimiento de fuentes

Link al documento:

https://github.com/MarioBravoCuadro/RareDiseaseFinder/blob/main/docs/guides/

SeguimientoFuentes.xlsx

111


https://github.com/emilpintilie/RareDiseaseFinder
https://github.com/MarioBravoCuadro/RareDiseaseFinder
https://github.com/MarioBravoCuadro/RareDiseaseFinder/blob/main/docs/guides/Guia_Implementar_Proveedor_Datos_Biologicos_RareDiseaseFinder.docx
https://github.com/MarioBravoCuadro/RareDiseaseFinder/blob/main/docs/guides/Guia_Implementar_Proveedor_Datos_Biologicos_RareDiseaseFinder.docx
https://github.com/MarioBravoCuadro/RareDiseaseFinder/blob/main/docs/guides/Gu%C3%ADa_Desarrollador_Front_End_API_REST_RareDiseaseFinder.docx
https://github.com/MarioBravoCuadro/RareDiseaseFinder/blob/main/docs/guides/Gu%C3%ADa_Desarrollador_Front_End_API_REST_RareDiseaseFinder.docx
https://github.com/MarioBravoCuadro/RareDiseaseFinder/blob/main/docs/guides/Inventario_de_extraccion_de_informacion_de_fuentes_de_datos_biomedicas_COMENTARIOS%20SECCs%20Y%20WFs.docx
https://github.com/MarioBravoCuadro/RareDiseaseFinder/blob/main/docs/guides/Inventario_de_extraccion_de_informacion_de_fuentes_de_datos_biomedicas_COMENTARIOS%20SECCs%20Y%20WFs.docx
https://github.com/MarioBravoCuadro/RareDiseaseFinder/blob/main/docs/guides/Inventario_de_extraccion_de_informacion_de_fuentes_de_datos_biomedicas_COMENTARIOS%20SECCs%20Y%20WFs.docx
https://github.com/MarioBravoCuadro/RareDiseaseFinder/blob/main/docs/guides/SeguimientoFuentes.xlsx
https://github.com/MarioBravoCuadro/RareDiseaseFinder/blob/main/docs/guides/SeguimientoFuentes.xlsx

10.5. Demo audiovisual del Frontend

Link a la demo:

https://voutu.be/ESQv-1sty60
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