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SurvAl

Introduccion

Kairds Digital Analytics and Big Data Solutions, en adelante, Kairos DS es una
empresa multinacional espafola lider en Business Agility, siendo una compania
de referencia en proyectos de gestion del cambio organizacional y construccion
de soluciones y productos de valor en el ambito de la transformacion digital.

La firma esta formada por un equipo multidisciplinar de expertos en:

Agile & Digital Product Coaching;
Design and Visual Thinking;
UX & Ul Design;
Technological Development;
o Front-end,
o Back-ende
o integracion de APls,
DevOps, DevSecOps, DevOps QA;
e Data Engineer, Data Scientist y ML Engineer.

Ademas cuenta con un area de Innovacion en la que busca aplicar sus
conocimientos de forma transversal en el desarrollo de soluciones innovadoras
bajo la filosofia de desarrollar pruebas de concepto (PoC) que generen impacto en
la sociedad utilizando tecnologias de vanguardia para su implementacion. Estas
PoC se realizan en colaboracion con terceros, los cuales representan la necesidad
a resolver y garantizan que la PoC resuelve una necesidad real para la sociedad.

SurvAl es un proyecto que ha sido promovido y desarrollado por los profesionales
de Kairos DS de la mano del Instituto de Investigacion del Hospital Universitario
La Paz.

Estas colaboraciones publico-privadas son posibles gracias a la gestién impecable
y fluida que el area de innovacion realiza con los miembros de los equipos que
participan en el desarrollo de estas soluciones. Esto permite maximizar el valor
que aportan nuestros profesionales cuando se encuentran entre proyectos, ya
que tienen la oportunidad de trabajar en estos proyectos de impacto social
mientras se instruyen en tecnologias de vanguardia; asi como sacar mayor
partido de nuestras herramientas de captacion de talento, al ofrecer practicas a
alumnos con con gran potencial en Universidades de prestigio. Esta forma de
trabajar, en la que aprovechamos nuestros recursos humanos mas senior con
otros mas junior mientras que generamos soluciones tecnoldgica y socialmente
interesantes, ha permitido que podamos trabajar con organismos publicos.
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Resumen del proyecto

El objetivo de SurvAl es proporcionar a los investigadores sanitarios una
herramienta que les permita priorizar las mutaciones genéticas de un paciente
de cancer obtenidas tras el proceso de secuenciacion y asi obtener un analisis
genético para tomar decisiones de tratamiento.

La arquitectura de SurvAl permite a los investigadores cargar la informacion de
un paciente y procesarla a través de una serie de herramientas. Esta se introduce
en la plataforma a través de un formulario. En él se indica la informacion clinica
del paciente (edad, sexo, raza..), la informacion sobre la muestra de tejido
(porcentaje tumoral, infiltracion linfatica, necrosis...) y la informacion genética
resultante del proceso de secuenciacidn genética, que se trata de un archivo
llamado VCF'

Toda esta informacidén se almacena en una base de datos para el procesado y
posteriores gestiones y consultas de pacientes. Esta se utiliza como entrada para
un modelo de aprendizaje automatico (Machine Learning) que tratara de
predecir una funcién de supervivencia asociadas a cada variante/mutacion
genética de un paciente.

Tras este procesamiento, SurvAl ofrece la visualizacion de una serie de graficos
interactivos y tablas asociadas al analisis de supervivencia, y estadisticas sobre la
muestra genética en analisis. Adicionalmente, se pueden realizar consultas
genéticas para filtrar las variantes segun una serie de campos, como el
cromosoma, la posicion, etc.

Los siguientes pasos del proyecto, en los que se esta trabajando actualmente,
consisten en la aplicacion de técnicas de aprendizaje federado (Federated
Learning) que permiten el entrenamiento descentralizado del algoritmo de
aprendizaje automatico. El objetivo final es que otros investigadores de otros
hospitales colaboren en el entrenamiento de un modelo cada vez mas preciso a la
vez que conservan la integridad de la informacién de sus pacientes, sin poner en
peligro la seguridad y la privacidad de sus datos. En conclusion, se mejora el
algoritmo global y se disponibiliza para la comunidad cientifica y, en definitiva,
para la sociedad.

" Variant Call Format: VCF. Es el formato del fichero de texto, utilizado en bioinformatica,
que especifica como se almacenan las variaciones o mutaciones de las secuencias
genéticas.
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1. Contexto

Una de las técnicas moleculares mas revolucionarias desde una perspectiva
clinica ha sido la secuenciaciéon genémica del ADN. Gracias a ella, podemos leer
el orden de las instrucciones gendmicas que tenemos en el ADN de nuestras
células, ya sean células sanas o pertenecientes a algun tipo tumoral.

La secuenciacion gendmica permite que los investigadores sanitarios tengan a su
disposicion la informacidn genética de un paciente haciendo posible el estudio y
el analisis del perfil gendmico de un paciente para sus futuros tratamientos. Esta
es la clave de la medicina personalizada, que supone un nuevo paradigma con
gran potencial. Sin embargo, la cantidad de informacion que contiene la
secuenciacion es tan grande que para poder analizar y comprender
profundamente lo que ocurre en un determinado paciente de manera precisa, y
por tanto, poder identificar un tratamiento especifico para el mismo, es necesario
invertir mucho tiempo en procesar esta informacion, de manera meticulosa,
teniendo en cuenta muchisimas fuentes de informacion.

Varios estudios subrayan el potencial del Deep Learning para identificar patrones
complejos, dando lugar a biomarcadores de diagndstico y prondstico que podrian
ser Utiles en el analisis de datos genéticos. Sin embargo, la identificacion de sets
de datos lo suficientemente grandes y diversos necesarios para el entrenamiento
de estos modelos es un reto importante en medicina y rara vez puede
encontrarse en instituciones individuales. Por otro lado, las colaboraciones
multi-institucionales basadas en datos de pacientes compartidos de forma
centralizada se enfrentan a problemas de privacidad y propiedad.

El aprendizaje federado es un nuevo paradigma de aprendizaje automatico para
compartir un modelo entre usuarios u organizaciones sin acceso directo a los
datos. Esta técnica tiene un gran potencial para ser el proximo marco de
entrenamiento de modelos de IA que ofrezca proteccion de la privacidad y, por
tanto, tiene amplias implicaciones para el futuro de la salud digital y la
informatica sanitaria.

Beneficios de la secuenciacion

La secuenciacion gendmica permite mejorar el diagndstico y el tratamiento de las
enfermedades cancerigenas, ya que conocer el genoma que conforma un tumor
nos permite entenderlo mejor para poder enfrentarnos a él. Es decir, conocer qué
variantes o mutaciones caracterizan a ese cancer habilita la utilizacién de
farmacos que vayan dirigidos concretamente a estas mutaciones. Por tanto, se
trata de la base de la medicina personalizada de precision: cada paciente es
molecularmente distinto y requiere que sea estudiado a ese nivel molecular para
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poder ofrecer los farmacos idéneos en funciéon de las variantes/mutaciones
presentes en el tumor.

El papel de SurvAl en el proceso de secuenciacion genética

La secuenciacion gendmica parte de una muestra de ADN de una célula tumoral
cuyas secuencias son leidas por unas maquinas llamadas secuenciadores
genéticos. Cuando se secuencian las células tumorales de un paciente, lo que se
obtiene como salida del proceso de secuenciacion son las mutaciones o variantes
gue existen en las mismas. Para ello, se realizan una serie de pasos pertenecientes
a un proceso de analisis bioinformatico en el que:

e Sefiltran las secuencias de ADN que sean de mala calidad

e Se alinean las secuencias las secuencias con un genoma humano de
referencia que indica la posicion en el genoma a la que pertenecen esas
secuencias.

e Se almacena la informacion relativa a las mutaciones o variantes entre las
secuencias del paciente y las del genoma humano de referencia en un
fichero VCF.

e FEste fichero VCF es el punto de partida de uno de los pasos mas
importantes del proceso de analisis del genoma: anotar cada una de esas
variantes encontradas para poder decidir si son importantes o no para el
diagnostico (qué subtipo tumoral tiene el paciente, si es mas o menos
invasivo, etc.), tratamiento (qué farmacos dar al paciente segun las
mutaciones donde actuaran los farmacos) o prondstico del paciente (si
sobrevivira mas o menos tiempo).

e A continuaciéon, se analizan e interpretan estos VCF anotados por un
experto en la patologia del paciente y llevan a cabo un informe final con las
conclusiones que hayan encontrado en el genoma del paciente para su
aplicacion clinica.

Actualmente, las opciones comerciales para la anotacién e interpretacion de las
variantes no son procesos totalmente automaticos y la informacién que reportan
gueda limitada a la cantidad de bases de datos que utilicen, sin generar nuevo
conocimiento con la combinacidn de toda la informacion disponible en
repositorios de almacenamiento de datos gendmicos.

Dentro de este proceso, que se resume en la imagen siguiente, el punto del que
parte SurvAl son las miles de mutaciones/variantes gendémicas que tiene un
paciente cuya importancia, o trascendencia desde una perspectiva clinica, no se
conoce. Para conseguirlo, existen protocolos que automatizan el proceso de
filtrado y anotacion, pero a la hora de hacer una interpretacion final requieren de
un especialista clinico que tome una serie de decisiones, lo que supone un cuello
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de botella importante en el proceso total debido a la cantidad datos y de fuentes
de informacién que se tienen que consultar para la generacion este informe final.

Datos de secuenciacién en bruto: millones de lecturas de la L P S T EE AN LT EE
- A — GAT...CTACACCA..TAACCAGGATTA...CCAGATT..TAACT
secuencia en o ACCAGGAT... CTACACCA... TAACCAGGATTA... CCAT

Procesamiento y deteccién de eventos: alineacion con el genoma de
referencia y prediccion de eventos especificos del tumor

Filtrado, revisién y validacién: revisién de |os datos y realizacion de
experimentos de validacién para identificar los eventos de alta calidad

Anotacién y prediccién funcional: anctacion y puntuacién de los eventos en un
esfuerzo por predecir eventos de importancia funcional

Interpretacién y generacién de informe por un analista del genoma. Intenta priorizar y
resumir los eventos significativos en base publicaciones, ensayos clinicos y
una multitud de bases de conocimiento

Aplicacion clinica: Los patélogos y los oncologos evaltan la importancia
de los eventos desde el punto de vista clinico e incorporan informacion
sobre la atencion al paciente.

=

Esto limita la capacidad de obtener unos resultados satisfactorios en funciéon del
tiempo y conocimientos de los que disponga el especialista. Por lo tanto, el
objetivo de SurvAl no es sélo automatizar este proceso lo maximo posible,
reduciendo asi las tareas manuales a cargo del especialista, sino también poder
llegar a conclusiones mas alla de la mera utilizacion de bases de datos con las que
se anotan las variantes encontradas. De esta forma, se consigue homogeneizar el
proceso de  andlisis/anotacién/interpretacion independientemente  del
especialista, asi como arrojar luz en variantes gendmicas de significado incierto
sobre las que todavia no existen evidencias claras sobre su papel en la biologia
tumoral.

Resumen SurvAl

SurvAl ofrece a los investigadores un marco de trabajo para la gestion y el
analisis terciario de pacientes con cancer, el cual puede ayudarles a obtener
automaticamente un informe genético para la toma de decisiones de

tratamiento y prediccion de supervivencia. Asi, podran reducir drasticamente el
tiempo necesario para procesar y analizar la informacidn genética de un
paciente. Para hacer frente al analisis genético, SurvAl aprovechara los recientes
avances en el campo del Machine Learning.
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2. Objetivos

Con el objetivo de mejorar en el proceso de analisis genético, SurvAl se plantea los
siguientes objetivos:

e Proporcionar un marco de trabajo genético que facilite la carga, gestiéony
analisis de la informacidn genética de los pacientes con cancer, asi como la
consulta facil y sencilla de toda la informacién asociada a un paciente.

e Automatizar procesos costosos y repetitivos, como la anotacién de
variantes genéticas, la generacion de una BBDD genética consultable y la
priorizacion de variantes obtenidas de un VCF tras el proceso de
secuenciacion gendémica.

e Facilitar el analisis e interpretacion genética utilizando los uUltimos avances
en el campo de la Inteligencia Artificial para obtener un analisis
automatizado de la supervivencia de un individuo para la posterior
priorizacion e interpretaciéon de sus variantes genéticas.

e Aprovechar los avances en computacion distribuida para maximizar el
rendimiento de los modelos a la vez que se preserva la privacidad de los
datos de los pacientes que intervienen en la plataforma, aplicando técnicas
de aprendizaje federado.

3. Proyecto

A continuacion se describen las distintas partes que componen el proyecto. En
base a los objetivos descritos, SurvAl se compone de las siguientes secciones:

3.1. Anotacion automatizada - VT & VeP

Uno de los objetivos planteados es automatizar el proceso de la anotacién del
fichero VCF. Con la anotacidén nos referimos a un proceso de enriquecimiento del
archivo VCF original que se obtiene tras el proceso de secuenciacion del ADN. La
arquitectura de SurvAl, que se compone de varias partes, incluye la incorporacion
de herramientas open source que se utilizan durante la anotacidn, las llamadas VT
(Variant Tool) y VEP (Variant Effect Predictor).

3.2. Consulta de informacion del paciente - Gemini

Otro de los principales objetivos consiste en ofrecer una aplicacion o servicio final
que permitiera filtrar y hacer consultas sobre las variantes de un paciente. En esta
problematica es donde entra Gemini, un framework para la exploracion de
variantes genéticas. Gemini parte de un VCF anotado. Una vez hecho esto, Gemini
compara las variantes anotadas con muchas bases de datos y vuelca toda la
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informacion que obtiene en una base de datos sqglite. Esta base de datos, con las
variantes del paciente y muchos mas datos proporcionados por Gemini, se puede
visualizar y explorar realizando consultas (queries). Esto ademas nos podria
permitir establecer filtros que pueden resultar Utiles como criterios adicionales a
la hora de establecer la priorizacion de las variantes.

3.3. Arquitectura global

La arquitectura actual del proyecto SurvAl se basa en lo descrito en la siguiente
imagen. Se trata de una plataforma basada en kubernetes en la que los distintos
servicios se gestionan, ofreciendo caracteristicas de adaptabilidad y escalabilidad.

Pacientes
Visualizacién o

Formulario Web
— C )
| (1) API Web . - I consultas
= i}
. (2) APl Web
Procesado BD relacional

PostgreSQL
- VT, Vep y
Gemini

' (3) API Consultas

Datos de ent?elizrr‘:i:nto o Semint
entrenamiento del model H
del TCGA elimodeio %

Modelo
entrenado 1 ENPRENN (<) API Prediccion
supervivencia

3.3.1. Partes de la arquitectura:

8§83

KAIRGSDS

En la parte del cliente diferenciamos:

e [nterfaz web: el frontend se ha desarrollado usando React JS. Esta permite
la subida de los datos de los pacientes, gestionarlos y consultarlos. La
seccion 3.5 recoge mas informacion sobre esta interfaz.

e APl el backend se ha desarrollado como una API REST utilizando Django
Rest Framework y es lo que permite a un usuario del hospital interactuar
con el CRUD de los datos. El adaptar esta aplicacion web al uso de una API
nos permite desacoplar el frontend y backend de tal forma que mediante
la interfaz web del frontend se puede subir informacién clinica de un
paciente junto con su vcf realizando un POST al API. Una vez realizada esta
subida, se enviara un mensaje asincrono con Kafka para comenzar la
ejecucion de la siguiente pipeline: anotacion del VCF a través de VT y VEP y
creacion de la base de datos sqglite mediante Gemini. También es posible
visualizar y consultar la informacién del paciente que se desee.
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e Kafka: se ha utilizado la libreria kafka-python para gestionar el envio de
mensajes entre las herramientas. De forma que se envia una notificacion
cada vez que se sube un nuevo archivo vcf a través de la interfaz web, asi
como cada vez que alguna de las herramientas termina de procesar dicho
archivo. Esto permite una comunicacidon asincrona entre los distintos
procesos.

e Herramientas de anotacion:

o VT tool: normaliza y adapta la informacién de las variantes
gendmicas contenidas en un fichero VCF de modo que pueda ser
utilizada por otras herramientas.

o Vep: enriquece la informacion de las variantes del VCF previamente
procesado por la herramienta VT. Para este propdsito, se han
utilizado multiples fuentes de informacion genética como Polyphen,
SIFT, 1000G...

e GCemini: la herramienta utilizada para crear la base de datos del paciente
una vez se ha anotado su VCF. Ademas enriquece la informaciéon en base a
NUEVOS recursos.

e Base de datos de pacientes: se ha utilizado PostgreSQL para guardar la
informacion de los pacientes. Se almacena tanto la informacion que se
rellena en la propia pagina (la clinica y de biospecimen) como el VCF.
Ademas una vez acabado el procesado del VCF por todas las herramientas,
el archivo sqlite creado por Gemini también se guarda en la base de datos
como otro campo del paciente a partir del cual se ha generado.

e Modelo ML: se recibe un aviso mediante Kafka tras terminar su procesado
por parte de Gemini. Tras recibir este aviso, la llamada y el parseo de los
datos se iniciara para poder adaptarlos a su uso como input del modelo.
Ademas, dependiendo del tipo de cancer y el diagndstico dado para ese
paciente se seleccionara el modelo adaptado a este tipo y diagndstico
entre los posibles. Una vez realizada la prediccion, los resultados seran
parseados formando un JSON que sera guardado dentro de los datos del
paciente en la BBDD para su posterior entrega al front cuando sean
requeridos por este mediante el uso de la API REST.

e Consultas personalizadas: mediante una API REST se realizan consultas
sobre los datos genéticos de un paciente contenidos en la BBDD Gemini
obtenida. Estas consultas se pueden realizar tanto para obtener la entrada
del modelo, como para obtener informacidon personalizada sobre las
variantes de un paciente a través de la plataforma web.

e Federated Llearning Client: se asegura que, una vez se alcanzan
determinadas condiciones, un modelo local se entrena con los datos
almacenados del cliente. Después este modelo se envia al servidor de FL, el
cual combina multiples modelos locales para actualizar un modelo global
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gue se enviara de vuelta al cliente para que se convierta en el modelo que
tenga implementado en local.
En la parte del servidor, tendremos:

e MIOps: MLFlow se ocupara de todas las practicas relacionadas con MLOps
gue se llevan a cabo en los procesos de Machine Learning, como el registro
de modelos, el seguimiento de parametros y resultados tanto en el modelo
local como en el global.

e MILOps Tracking Database: persiste toda la informacion de seguimiento
relacionada con los modelos de aprendizaje automatico locales y globales.

e Federgted Learning Server: recibe los modelos locales de los clientes, los
combina con el modelo global, lo actualiza y lo envia al cliente sustituyendo
los modelos locales utilizados anteriormente en el cliente.

3.4. Analisis de supervivencia - Modelo de ML

El modelo serd utilizado para la inferencia de predicciones de supervivencia
global a partir de una serie de variables dadas.

La supervivencia global es un tipo de supervivencia en la cual se establece el
estado del paciente en ventanas temporales que vienen dadas desde el registro
del diagnostico del paciente hasta que se recogen sus datos, esto da lugar a dos
tipos de situaciones:

e Paciente fallecido (Evento): El dato de supervivencia se aporta tras el
fallecimiento del paciente tras su diagndstico y tratamiento. Por tanto, este
dato corresponde al numero de dias que el paciente sobrevivio desde su
diagnostico de cancer.

e Paciente vivo (Dato Censurado): El dato de supervivencia se aporta en
algun momento después del diagnodstico en el que el paciente sigue vivo.
El tiempo de seguimiento termina antes de producirse la muerte o antes
de completar el periodo de observacion, se habla por tanto de paciente
“censurado”.

=)

N

o
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N
o
o
o
~
o
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La combinacion de ambos tipos de datos constituye la supervivencia global que
sera utilizada como variable a predecir con el uso del modelo propuesto.

Esta prediccién vendra dada tras la incorporaciéon como input al modelo de una
serie de variables clinicas, genéticas (recogidas en el fichero VCF) y de
biospecimen que no solo seran registradas mediante el uso de la plataforma
propuesta sino también seran usadas en un flujo de trabajo paralelo para la
prediccion con el modelo de datos relativos a esta supervivencia global Utiles para
establecer criterios que serviran para la priorizacion de los datos genéticos del

individuo.
|— Variablel Variable2 VariableN | Eti
Ll
wn
|S soe
<
(a]
ENTRENAMIENTO
A4
MODELO ML ——
—_— — —_— —_—
VCF Paciente
Inferencia
> see
Preprocesado
(. L Filtrado variables
Datos clinicos L L L -

00— o

Yy v

Incorporacioén en i .
P Priorizacion

Arquitectura BBDD Gemini . Reporte Final
variantes

propuesta

3.5. Interfaz web

En esta seccion se van a mostrar algunas capturas de la interfaz web desarrollada
para explicar como la podria utilizar el personal investigador del hospital.
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|di

Usuario:

= ] Bienvenido a BBDD Genémica

Contrasea: Introduce tu usuario y contrasefa
(onvasena ] para acceder a tu cuenta

¢Olvidé su contrasena o usuario?

Copyright 2021 Kairos ds 2021. All Rights Reserved.

Cuando un investigador ingresa en la plataforma, el menud muestra dos opciones:
dar de alta a un nuevo paciente y consultar los datos de un paciente.

Idl CREAR PACIENTE VER PACIENTES PERFIL 2

Inicio

Alta nuevo paciente Consultar
Creacion de un nuevo paciente en la plataforma Visualizacion de datos de pacientes
KAIRGS

Sobre nosotros Contacto Términos de uso Politica de privacidad

La opcidon “Alta nuevo paciente” abre un formulario para crear un nuevo paciente
en la base de datos. Se debera introducir un identificador asi como la informacion
clinica de ese paciente (sexo, edad, porcentaje de células tumorales, etc) y la de
biospecimen (porcentaje tumoral, necrdtico, etc.). Mas abajo se da la opcidon de
subir un vcf para que se procese, anote y se cree la base de datos de Gemini
asociada. Por ultimo existe la posibilidad de incorporar a los datos del paciente el
fichero tso500 generado tras el proceso de secuenciacion, que indica que el vcf
pasa una serie de parametros, confirmando asi su validez,
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Idl CREAR PACIENTE VER PACIENTES PERFIL &

Alta nuevo paciente

ID Paciente: * Sexo* Afo de nacimiento: * Edad al diagnéstico: *
ID del paciente Sexo biologico... s Edad al diagnéstico
Tejido / 6rgano de origen: * Diagnosis: *
Bronquio y pulmén + | Adenocarcinoma
Raza:* Estadio cancer: * Malignidad previa: *
Asiatico no hispano o latino s s si +
Células normales: * Células tumorales: * Células estromales: * Necrosis: *
9% de células normales % de células tumorales % de células estromales % de necrosis
Infiltracion de linfocitos: * Infiltracién de monocitos: * Infiltracion de neutrofilos: *
% de Infiltracion de linfocitos % de infiltracion de monocitos % de infiltracion de neutréfilos
Infiltracion de linfocitos: * Infiltracién de monocitos: * Infiltracion de neutréfilos: *
% de Infiltracion de linfocitos % de infiltracién de monocitos % de infiltracion de neutrfilos

Informacién adicional:

Informacion adicional del paciente

Seleccion VCF*: Seleccion TSO-500:

Subir Fichero Browse Subir Fichero Browse

KAIRGSDS

Sobre nosotros Contacto Términos de uso Politica de privacidad

Copyright 2021 Kairos ds 2021, All Rights Reserved,

En la opcion de “consulta” del menu veriamos una imagen similar a la que se
muestra a continuacion. Aqui podemos seleccionar a alguno de los pacientes del
listado para obtener su informacion: todos los campos completados al rellenar el
formulario junto con la base de datos de Gemini, en caso de haber terminado de
crearse.
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Idl CREAR PACIENTE VER PACIENTES PERFIL &

Pacientes registrados por: admin

Q Introduce aqui el ID exacto del Paciente

1D Paciente Género Afio de nacimiento Fecha registro
HI975. female 1948 Mon Feb 212022
nuevaprueba2 male 1956 Tue Feb 012022
pacientel male 1960 Tue Feb 012022
paciente2 male 1950 Mon Feb 212022
paciente4. male 1950 Mon Feb 212022
pruebainvestigador male 1956 Tue Feb 012022
pruebita male 1954 Tue Dec 142021
pruebital male 1945 Tue Dec 142021

Al seleccionar el id de un paciente lo primero que veremos sera una tabla con sus
datos clinicos. Si el vcf ha terminado de procesarse veremos los campos de la base
de datos de Gemini y del modelo de Machine Learning en ‘OK’; de lo contrario el
estado sera ‘En proceso’. En caso de que estos campos estén en ‘OK’ veremos algo
similar a lo que se muestra a continuacion:

Idl CREAR PACIENTE VER PACIENTES PERFIL 2

Resultados del paciente: H1975

Sexo Afio de nacimiento Diagnosis Fecha registro Informacién adicional BBDD Gemini Analisis ML Descarga de Archivos
Mujer 1948 Lébulo superior - Ads 21/02/2022 OK OK Seleccione el archivo
Sobre nosotros. Contacto Términos de uso Politica de privacidad
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En primer lugar aparece una grafica dinamica que varia en funcion de el Hazard
Ratio seleccionado por el usuario. El Hazard Ratio es una métrica relativa que, en
este caso, muestra las variantes que estan por encimay por debajo de la media, es
decir, las que elevan y disminuyen la supervivencia de un individuo. El usuario
podra modificar en una barra este valor para seleccionar unas variantes u otras.



SuUrvAl

Premios

Autelsi2022

Resultados del paciente: H1975

Sexo Afio de nacimiento

Mujer 1948

Variant class

Diagnosis dicional

Lobulo superior - Adenocarcinoma 21/02/2022

Estadisticas

VCF Variants.

Variant classes

' @ probably damaging S

Consequences (all)
Consequence type

@ =top gainea

Histograma Hazard Ratio Funcién de Supervivencia

oK

Analisis ML Descarga de Archivos

oK Seleccione el archivo :

General statistics
Conteo
6
as
sie7a1
o
546
23(55) /395 045
B

SIFT summary.

Por ultimo se

encuentra otra seccion de consultas personalizadas en la que, en

funcion de los valores deseados para los campos disponibles, obtendremos las
variantes cuyas caracteristicas coincidan con las de los filtros seleccionados.

Cromosoma  Cromosoma

Alt. - Alt

VE | VF

Consulta personalizada por variantes

POS  POS
Profundidad = Profundidad

Impacto  Impacto

Gen  Gen

Referencia = Referencia

Severidad = Severidad
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