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Declaration for delivering cross-border
access to genomic database

1 million genomes accessible

in the EU by 2022

Linking access to existing and
future genomic database across the EU

Providing a sufficient scale for
@ new clinically impactful
associations in research

Magnetic Resonance Electron microscopy European "1+ Million
Imaging Imaging of a 1 mm3 of mouse neocortex by Genomes' Initiative
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Getting personalized cancer genome analysis into the clinic: the
challenges in bioinformatics
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Genome Medicine 4, Article number: 61(2012) | Cite this article



Objetivos



Programa de Ciencia de Datos: IMPaCT-Data

El proyecto se centra en el desarrollo de un entorno _de integracion y analisis de datos que
incluya la capacidad tanto para resolver preguntas provenientes de grupos clinicos,
incluyendo las relativas a un caso de uso sobre COVID-19 y formuladas por los Programas
de Medicina Predictiva y Medicina Gendmica. Para ello se propone un ciclo de prueba,
evaluacion e implementacion de sistemas computacionales en los entornos sanitarios.

IMPaCT-Data tiene la vocacion de crear la infraestructura para el uso secundario
(investigacion y formulacién de politicas) de los datos de los sistemas sanitarios esparioles:
historias clinicas electronicas, imagen medica y repositorios genomicos y contribuir al sistema
sanitario con el conocimiento y metodologia generado.
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Objetivos (I)

1 Desarrollo de la primera iteracion de una plataforma de datos federada que
comprenda datos médicos, gendomicos y de fenotipo, hormalizada y multipropadsito.

2 Desarrollo e implementacion de una primera version de una infraestructura de
computacion en la nube para dar soporte inicialmente a los desarrollos de IMPaCT.

3 Desarrollo e implementacion de protocolos, métodos y sistemas integrados de
analisis de datos basados en la infraestructura de bases de datos, métodos, sistemas de
evaluacion y mecanismos de FAIRificacion.

4 Desarrollo inicial para monitorizar los procesos de tratamiento y evaluacion de la
calidad de los datos durante los procesos de transformacion y manejo de l1os mismos.
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Objetivos (ll)

5 Desarrollo inicial de sistemas para la extraccidn (semi-)automatica y segura - con
garantia de confidencialidad - de informaciéon minima normalizada y pseudonimizada a
partir de los sistemas de informacion sanitarios, incluyendo la Historia Clinica Electrénica
(HCE), con el desarrollo de protocolos de interoperabilidad y normalizacion basados en
estandares internacionales.

6 Incorporacion de informacidn genética y gendmica, tratamiento de la informacion

para su consulta rapida, encriptacion para mantener la confidencialidad e indexacion y
agregacion de datos.

{ Liderar el portafolio de recursos bioinformaticos ofrecidos por Espafia a ELIXIR,

incluyendo software, bases de datos y plataformas enfocados al &mbito de salud humana, y
organizados en consonancia con el objetivo general de IMPaCT-Data.
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Objetivos (Il

O Extraccidon de informacion cuantitativa de imagenes médicas, tanto basadas en

caracteristicas de la imagen (radiomica) como las que estan relacionadas con fenomenos
patofisiologicos, para su uso e integracion con otras fuentes de datos.

O Desarrollo de prototipos de integracion de los resultados del analisis genémico y de imagen

con la informacidn normalizada extraida de las HCE, en los formatos adecuados para el analisis
humano y computacional.

10 Implementacion de ecosistemas de “demostradores” sobre funciones avanzadas de

interoperabilidad de informacion traslacional, permitiendo la inclusion de aportaciones de
empresas, entidades y grupos académicos que, comprometidos con el proyecto, complementen la
infraestructura de interoperabilidad.

11 evaluacion y ejecucion concertada en distintas localizaciones de los demostradores de
gestion, en colaboracion directa con la red TransBioNet y con otros actores del sistema de salud.
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Plan de trabajo
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Entidades y grupos



Nodos TransBioNet @ IMPaCT-Data
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Grupos TransBioNet
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Grupos INB/ELIXIR-ES

e BSC e CSIC
o CRG e |RB Barcelona
e PS e UMA
e CNIO e UPF
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ELIXIR - data for life

ELIXIR is an intergovernmental organisation that brings together
life science resources such as 4
e databases
e software tools
® training materials
e data standards

® compute resources

The goal of ELIXIR is to coordinate life science resources from

across Europe so they form a single infrastructure.

L4 o0
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ELIXIR Structure

Proteins Metabolomics

ELIXIR coordinates activities through at least one
of the five ‘areas of activity’ called Platforms:

Microbial

e Compute Biotechnology
e Data

e Interoperability
e Tools

e Training

Marine

These Platforms are driven by eleven ELIXIR Metagenomics
Communities which develop standards, services, :
and training within their life science domains. Federated Human Data Rare Diseases

Human Copy
Number Variations
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ELIXIR implementation studies

Resources per Node per CoS category Status 11 May 2021

B Platforms [l Communities Strategic Implementation Studies [} Infrastructure Service || Infr. Serv. roadmap |NB/EL|X|R-ES haS a Strong
participation in Human Genomics
and Translational Data projects &
Tools platform projects.

80

60

—> ELIXIR Beacon & Federated
Human Data.
40 —> Deploying Reproducible
I Containers and Workflows

I across Cloud Environments.
=> Expanding the Galaxy:
meeting (the needs of)

. l . l 0 ELIXIR Communities.
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INB/ELIXIR-ES. Services portfolio to the broad community
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INB/ELIXIR-ES. Services portfolio to the broad community

RD%2Connect

Strategic Resources
for ELIXIR

ELIXIR products supported
by ELIXIR-ES

OPENEBENCH



INB/ELIXIR-ES contribution towards enabling research using biomedical data

@ .
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Imagen Clinica & Informatica Médica @ IMPaCT-Data

IMAGEN CLINICA

e FISABIO
e |IS La Fe - Imagen Clinica
e INIBICA

1 Financiacion intramural prevista del ISCIII

INFORMATICA MEDICA

H120 - Informatica Médica

HCB

IACS

IDIAPJGOI

IIS La Fe - Informéatica Médica
Navarrabiomed - Informatica Médica
SAS-HUVR

ISCIII - Informética Médica 1
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A methodology EHR-derived datasets for COVID-19

research based on a Detailed Clinical Model Clncal-domain Detaied Giiica Secondary-use
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SNOMEL C«' P 7T At ) Obtaining EHR-derived datasets for COVID-19 research within a short time:
- o UDs> s> - &) <> a flexible methodology based on Detailed Clinical Models

] <> Miguel Pedrera Jiménez, Noelia Garcia Barrio, Jaime Cruz Rojo, Ana Isabel
Terriza Torres, Elena Ana Lépez Jiménez, Fernando Calvo Boyero, Maria
Jesus Jiménez Cerezo, Alvar Javier Blanco Martinez, Gustavo Roig
Dominguez, Juan Luis Cruz Bermidez, José Luis Bernal Sobrino, Pablo
Serrano Balazote, Adolfo Munoz Carrero

EHR-derived information model

PII: S1532-0464(21)00026-5
DOI: https://doi.org/10.1016/j.jb1.2021.103697
Reference: YJBIN 103697

To appear in: Journal of Biomedical Informatics
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Grupo de anotadores

Farmacos

Procedimientos

Patégenos

NGINES

Enfermedades

Anotadores

Especialidades Neurologia, | Anestesia, Microbiologia, Pediatria, Documentalista
farmacia documentacion clinica epidemiologia neuroradiologia

Documentos anotados 85 40 37 69 42

Anotaciones manuales 2127 1340 789 2010 728

Modelo Farmacos | Procedimientos Patégenos* Sintomas Enfermedades
Iteracion VO (Precision, 92,4 84,3 93,9 36,2 66,5
Exhaustividad y Valor F) 73,9 58,7 92,7 45,5 47,9
82,1 69,2 93,3 40,3 55,7
Iteracion V1 (Precision, - 75,6 - -
Exhaustividad y Valor F) 66,7
70,9

Instituto de Salud Carlosiil
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Medical Entity Linking or mapping (normalization) intro

El paciente presenta pérdida del sentido del gusto

sintoma \

Varon de 43 afios con ageusia y sin complicaciones respiratorias

SNOMED-CT
36955009 | Loss of taste

| /
sintoma
SNOMED-CT

Mujer joven que dice no percibir sabores al comer

\ )

sintoma

CIE-10

~100k codes ~68k codes

5530 unique SNOMED-CT (299123 mentions)
50 out of 96 H. Clinic COVID variables detected

e

Informes de alta results:

- -
- -
" -

-:-_:__:_-:-

Harmonization Interoperability Data integration Data Mining

Medical EntityHinking-(on fntity Nermalizetinacinkiog g rmarpingimentions of clinical

concepts found in text to standardized controlled vocabularies/terminologies
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https://www.snomed.org/
https://eciemaps.mscbs.gob.es/ecieMaps/browser/index_10_mc.html

Investigacion

Centros e Universidades

Inst. Investigacion e ULleida

e GENyO e U.Politécnica Catalunya
e IFISC e U.Politéecnica Madrid

e INIBIC e U.Salamanca

e |IRB Lleida e U.Valladolid

e ITER e U.Zaragoza
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Demostradores Tecnoldgicos (Empresas)

BITAC

Fujitsu

GMV

IBM

INTEL

IDIS

llumina
Procter&Gamble
Roche Pharma
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Otras Entidades Relevantes

Agencias Evaluadoras

e AEMPS - Agencia Espanola del Medicamento y Productos Sanitarios

e RedETS - Red Espafiola de Agencias de Evaluacion de Tecnologias

e CTI-SEIS - Comité Técnico de Interoperabilidad de la Sociedad
Espafola de Informética de la Salud

e AQUAS - Agencia de Qualitat i Avaluacié Sanitaries de Catalunya
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Distribucion en el Territorio
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Presentaciones

BSC Alfonso Valencia, Salvador Capella-Gutierrez, Eva Alloza, Lidia Lopez

CNIO Fatima Al-Shahrour - WP1
CRG-EGA Arcadi Navarro - WP2

FPS Joaquin Dopazo - WP3

IACS Sandra Garcia-Armesto - WP4

SAS-HUVR Carlos Parra - WP5
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IMPaCT-Data: Esquema

Global Alliance
for Genomics & Health

Sistema de
Discovery

Sistema de

Acceso
Programa 2: Ciencia de Datos

|| Extraccion Armonizac.

Espacio de trabajo en la nube




WP1 - Coordinacion

BSC-CNS (Alfonso Valencia & Salvador Capella-Gutiérrez)
CNIQO (Fatima Al-Shahrour)



WP1 - Coordinacioén

Vision: Facilitar el trabajo interno de IMPaCT-Data y contribuir a asegurar el alineamiento e impacto de
sus actividades mas alla del propio programa.

e Objetivo(s) vinculados a IMPaCT-Data
o Coordinacién para facilitar se consigan con éxito todos los objetivos del proyecto (O1 ... O9)
o Coordinacion tanto con los actores internos como externos del proyecto
o Coordinacién de la difusion y comunicacion de los resultados del proyecto
o Proveer de recursos formativos a las diferentes instituciones
e Resultados
o  Garantizar el buen funcionamiento interno
o Establecer y mantener relaciones con los otros dos programas de IMPaCT asi como otros
agentes relevantes, p. ej. industria, universidades, representantes de sistemas sanitarios, etc.
o Promover la difusion y comunicacion de los resultados de IMPaCT-Data
o Gestidon de las Lineas Estratégicas Transversales en el contexto del Programa de Ciencia de

Datos
38
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WP1 - Visidn inicial Tareas

T1.1. Coordinaciéon con la Comision de Direccion y Seguimiento de IMPaCT y los otros dos
programas de IMPaCT
T1.2. Coordinacion con los servicios de salud de las CCAA
T1.3. Coordinacion y gestion interna del programa
T1.4. Comunicacién y difusion de las actividades del programa
T1.5. Coordinar la participacién de las entidades asociadas en las actividades del programa
o T1.1... T1.5: Coordinacién tanto del correcto funcionamiento de programa de Ciencia de
Datos de IMPaCT como de todas las colaboraciones necesarias dentro y fuera de IMPaCT
T1.6. Formacién Especializada (CNIO)
o Disefo y desarrollo de programas formativos para investigadores y profesionales del SNS
con el objetivo de capacitarlos para acceder y usar las herramientas e infraestructura
IMPaCT-Data con fin asistencial e investigacion.

39



WP1 - Primeros Entregables (M12, M24 y M36)

e E1.0.Indicadores de IMPaCT-Data (T1.3, M12)
o Informe de indicadores de seguimiento del proyecto (E1.0).
E1.1. Coordinacién Seguimiento Proyecto (T1.1, M12)
E1.2. Coordinacion con Servicios de Salud (T1.2, M12)
E1.3. Coordinacion Interna (T1.3, M12)
E1.5. Coordinaciéon con Entidades Asociadas (T1.5, M12)
o Resumen anual de todas las acciones de coordinacion
e E1.4. Informe de Comunicacion y Difusion (T1.4, M12)

o Resumen anual de las actividades de comunicacion y difusion de las diferentes areas del

proyecto
e EI1.6. Informe de Actividades Formativas (T1.6, M12)

o Disefio de un catalogo de cursos y programas docentes que conecten los 3 ejes estratégicos
IMPACT (medicina predictiva, ciencia de datos, medicina genomica) y que cubran las
necesidades docentes del SNS (ej: cursos acreditados para residentes).

o Promover la creacion de unidades docentes acreditadas en las instituciones colaboradoras.
Fomentar la participacion de los grupos TransBioNet como nodos de enlace intrahospitalarios. 40



WP2 - Infraestructura Gestion
Datos

BSC-CNS (Alfonso Valencia & Salvador Capella-Gutiérrez)



WP2 - Infraestructura Gestion Datos

Vision: Disefar la arquitectura de un sistema computacional federado que combine computacion en
la nube con computacion de altas prestaciones. Realizar una primera implementacion de este sistema
durante este ciclo de IMPaCT-Data y servir de referencia para otras implementaciones.

e Objetivo(s) vinculados a IMPaCT-Data

o OL. Desarrollo de la primera iteracion de una plataforma de datos federada que comprenda datos
médicos, gendmicos y de fenotipo, normalizada y multipropésito.

o 02. Desarrollo e implementacion de una primera version de una infraestructura de computacion en la
nube para dar soporte inicialmente a los desarrollos de IMPaCT.

o  O7. Liderar el portafolio de recursos bioinformaticos ofrecidos por Espafia a ELIXIR, incluyendo
software, bases de datos y plataformas enfocados al ambito de salud humana, y organizados en
consonancia con el objetivo general de IMPaCT-Data.

e Resultados

o R1. Arquitectura de referencia para facilitar la interoperabilidad a nivel computacional.

o R2. Establecer las guias y buenas préacticas para la generaciéon de contenedores software y su uso como
parte de flujos de trabajo para contribuir a la diseminacion de software y la reproducibilidad de resultados.

42
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EOSC-Life: an open collaborative space for digital biology in Europe

. Publish FAIR life science data resources in EOSC

€ Ja

* Populate an ecosystem of innovative life
SfgBaMe-ERic” eatris E science tools in EOSC
e we . Enable data-driven research in Europe by
= - connecting life scientists to EOSC via open calls
‘ for participation
£ . .
EOSC-Life
-i"im i eoselife e " 13 ESFRI Health and
' ' Food Research Infrastructures
. - 47 Partners and 17 linked 3" parties
) INFRAFRONTIER ] W EMPHASIS

::83 EOSC Association
—— nha Advancing Open Science in Europe
eu;i:openscreen

ved funding from the European Union’s Horizon né.tlca Méd|ca (21/06/2021)

nd innovation programme under grant agreement No 824087




EOSC-Life: Instruct is co-leading 3 of the 14 work packages

Input Technical Work Packages Outcome

WP3 WP1 WP4
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ACCESS (/ @ PROVENANCE




WP2 Co-lead: Antonio Rosato (Instruct-ERIC — CIRMMP)

* Development of an environment enabling the cloud deployment of workflows for the analysis and
integration of life science data.

* Support EOSC-Life pilot projects on the cloud deployment of workflows using tools, platforms and

standards supported in the EOSC-life project.
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WP2 - Vision inicial Tareas

e T2.1: Implementacion inicial y evaluacion de un sistema de computacion para datos biomédicos
asociados a IMPacCT.

o Evaluar los distintos entornos computacionales existentes en Europa, e.g. de.NBI cloud -
GAIA-X.

o Proponer la arquitectura inicial del sistema computacional en la Nube en biomedicina incluidos
las necesidades de hardware y de recursos humanos.

o Proponer una arquitectura computacional que combine el sistema en la nube con computacion de
altas prestaciones.

e T2.2: Adopcion e implantacion de protocolos para el uso de software containers y flujo de trabajos
siguiendo las recomendaciones de ELIXIR, EOSC-life y GA4GH

o ldentificar las guias de buenas practicas para la generacién de contenedores software y flujo de
trabajo.

o Evaluar la implantacion de distintas alternativas de contenedores software y gestores de flujo
de trabajo.

o ldentificar las necesidades de formacién especifica para facilitar la adopcion de estas guias
de buenas practicas.

IMPaCT-Data - Imagen Clinica & Informética Médica (21/06/2021) 46
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WP2 - Primeros Entregables

e E2.1. Evaluacion de Interfaces Disponibles (T2.1, M12)

O

E2.2.
E2.3.
E2.4.
E2.5.

Establecer qué interfaces OA son necesarias para IMPaCT-Data basado en otros sistemas
existentes.

Establecer las necesidades iniciales de los casos de uso (WP6) junto con los otros
programas de IMPaCT.

Estudiar las posibles alternativas para proporcionar acceso a la estructura computacional
de IMPaCT-Data.

Disefio Inicial de la Arquitectura de la Infraestructura (T2.1, M24)

Implementacion de la Infraestructura (T2.1, M36)

Guia de Buenas Practicas para el Desarrollo y Mantenimiento de Software (T2.2, M18)
Informe Indicadores de Software (T2.2, M36)

IMPaCT-Data - Imagen Clinica & Informética Médica (21/06/2021) a7



WP3 - Datos GenOmicos

CRG-EGA (Arcadi Navarro & Jordi Rambla)



WP3 - Datos Gendmicos

Vision: Facilitar la gestion y posterior reutilizacion (segura, ética, facil y efectiva) de los datos genémicos (en su contexto).

e Objetivos directos

o OLl. Desarrollo de la primera iteracién de una plataforma de datos federada que comprenda datos médicos,
gendmicos y de fenotipo, normalizada y multiproposito.

o  O6. Incorporacion de informacién genética y gendmica, tratamiento de la informacion para su consulta rapida,
encriptacion para mantener la confidencialidad, e indexacién y agregacion de datos.

o  O°7. Liderar el portafolio de recursos bioinformaticos ofrecidos por Espafa a ELIXIR, incluyendo software, bases
de datos y plataformas enfocados al ambito de salud humana, y organizados en consonancia con el objetivo
general de IMPaCT-Data.>> (Local EGA + Analysis System + GA4GH Beacons + IMPaCT Beacon Network)

e Vinculos con otros objetivos

Conexi n con O2 (Infraestructura de computacion en la nube)., Conexién con O3 (Analisis de datos y FAIRIficacion), Conexion
con O4 (Calidad de los datos), Conexion con O9 (Prototipos de integracion de resultados del andlisis gendmico, de imagen y
HCE)., Conexion con LET02 (Internacionalizacion)

e Resultados

o R1 - Contribucion a la gestion de los datos genémicos >> (Local EGA + Analysis System)

o R2 - Entorno de consulta de datos disponibles >> GA4GH Beacons + IMPaCT Beacon Network

o RS3 - Integracion internacional >> Federated EGA + GA4AGH Beacons + ELIXIR Beacon Network

> (vinculado a EGA-Community)
49
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EGA SUCCESS:

Federation: Discover
globally, manage locally

One Central EGA, many
Federated Nodes.

To go into production in
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What Is a Beacon?
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Beacon Network: Aggregator of Beacons
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Catalan hospitals organizing a Discover globally,
Beacon Network
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WP3 - Visiodn inicial Tareas

e T3.1: Implementacion de sistemas de almacenamiento de informacion

gendmica primaria mediante instancias de local EGAs
O Facilitar la gestion de datos genomicos (internamente)
O ..integrados en IMPaCT-Data (con imagenes, HCE, infraestructura...)
O ...eintegrados en otras redes (EGA, ELIXIR,...)

e T3.2: Adaptacion, instalacion y uso de software de codigo abierto para el

analisis e integracion de distintas fuentes de datos

O  ¢Qué necesita el entorno sanitario/hospitalario en el proceso de diagnostico genémico?
o ¢Como varia en funcién de los recursos humanos y técnicos disponibles en cada centro?

59



WP3 - Primeros Entregables

e E3.1. Requisitos de un nodo integrado en EGA** (T3.1, M12)

O  Requisitos _técn_icos, humanos y acuerdos legales para I_a puesta en marcha de un nodo EGA-like
o E3.2. Descripcion de los interfaces de las instancias EGA Platform**
(T3.1, M18)

e E3.4. Andlisis gendmico en entornos sanitarios (T3.2, M18)

o Informe con las adaptaciones necesarias para el potencial uso de los sistemas de analisis por parte
del personal sanitario

e E3.3. Informe final de los requisitos y contexto de un nodo EGA** (T3.1, M36)
e E3.5. Comparativa de instalacion en entornos hospitalarios** (T3.2, M36)

* (vinculado a EGA-Community)

** (editados respecto al Plan Estratégico): Requisitos técnicos, humanos y acuerdos legales para la puesta en marcha de un nodo de
local EGA

60
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WP4 - Datos Médicos e Imagen

IACS (Sandra Garcia-Armesto)



WP4 - Datos Médicos e Imagen

Objetivo(s) vinculados a IMPaCT-Data

O

O1. Desarrollo de la primera iteracién de una plataforma de datos federada que comprenda datos médicos,
genomicos y de fenotipo, normalizada y multipropdésito.

03. Desarrollo e implementacion de protocolos, métodos y sistemas integrados de analisis de datos basados en la
infraestructura de bases de datos, métodos, sistemas de evaluacién y mecanismos de FAIRificacién.

O4. Desarrollo inicial para monitorizar los procesos de tratamiento y evaluacién de la calidad de los datos
durante los procesos de transformacién y manejo de los mismos.

O5. Desarrollo inicial de sistemas para la extraccidon (semi-)automaticay segura - con garantia de
confidencialidad - de informacion minima normalizada y seudonimizada a partir de los sistemas de
informacion sanitarios, incluyendo la Historia Clinica Electronica (HCE), con el desarrollo de protocolos de
interoperabilidad y normalizacion basados en estdndares internacionales.

08. Extraccion de informacidn cuantitativa de imagenes médicas, tanto basadas en caracteristicas de la
imagen (radidmica) como las que estan relacionadas con fendmenos patofisiol0gicos, para su uso e integracion
con otras fuentes de datos.

e Resultados

O

O

Instituto de Salud Carlosiil

Guia para la extraccion de dato clinico e imagen médica desde lo sistemas de informacion clinica de los
sistemas de salud

ETLs de extraccion de dato clinico e imagen médica en socios de referencia 62



WP4 - Visiodn inicial Tareas

T4.1: Adaptacioén, instalacion y uso de software de c6digo abierto para la extraccidon de variables a
partir del HCE

Despliegue de soluciones basadas en cddigo abierto para la extraccion y tratamiento de dato clinico
estructurado a partir de sistemas de informacion clinicos
o Mapeo de los sistemas de informacion médica existentes en el SNS y seleccion de los
estandares para la interoperabilidad recomendados
o Propuestas de disefio de los procesos de extraccion, transformacién y carga (ETL)

T4.2: Adaptacion, instalacion y uso de herramientas de software de codigo abierto para el seguimiento
y validacién de los procesos de extraccion y tratamiento de los datos de imagen médica
Despliegue de soluciones basadas en cddigo abierto para la extraccion y tratamiento de imagen
médica desde los sistemas de informacién clinicos
o Mapeo de los sistemas de informacion médica existentes en el SNS y seleccién de los
estandares para la interoperabilidad recomendados
o Propuestas de disefio de de los procesos de extraccion, transformacién y carga (ETL)

Instituto de Salud Carlos il
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WP4 - Primeros Entregables

e E4.1. Normas Internacionales de Anotacion de Informacién de HCE (T4.1, M15)
Estandares internacionales de codificacion y almacenamiento de dato clinico para su explotacion secundaria
o  Evaluacion de los estandares, terminologias y ontologias de dato sanitario con la perspectiva de un uso
secundario del mismo
o Mapeo de los formatos, estandares y esquemas de codificacién en uso en el SNS

e E4.4. Normas Internacionales de Anotacion de Informacidén de Imagen Médica (T2.2,
M15)

Estandares internacionales de codificacion y almacenamiento de imagen médica para su explotacion secundaria
o  Evaluacion de los formatos de almacenamiento y anotacion de imagen médica normalizados
internacionalmente
o Mapeo de los formatos almacenamiento y anotacion de imagen médica en uso en el SNS

E4.2. Comparacion de Técnicas de Gestion de Informacion de HCE (T2.1, M21)

E4.3. Pruebas de Concepto de Extraccion de Informacion de HCE (T2.1, M36)

E4.5. Comparacion de Técnicas de Gestion de Informacion de Imagen Médica (T2.2, M21)
E4.6. Pruebas de Concepto de Extraccion de Informacion de Imagen Médica (T2.2, M36)
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WP5 - Integracion Datos
Biomédicos

FPS (Joaguin Dopazo)



WPS5 - Integracion Datos

Visién: Exploracion de la forma 6ptima en la que se pueden integrar datos gendémicos, de imagen médicay
clinicos para su uso secundario. Federacion versus centralizacién. Evaluacion de problemas técnicos y barreras
legales. Propuesta de soluciones.

e Objetivo(s) vinculados a IMPaCT-Data

o OLl. Desarrollo de la primera iteracion de una plataforma de datos federada que comprenda datos
medicos, gendmicos y de fenotipo, normalizada y multipropdésito.

o  06. Incorporacion de informacion genética y gendmica, tratamiento de la informacion para su consulta
rapida, encriptacion para mantener la confidencialidad e indexacion y agregacion de datos.

o  08. Extraccion de informacion cuantitativa de imagenes médicas, tanto basadas en caracteristicas de la
imagen (radiomica) como las que estan relacionadas con fendmenos patofisiol6gicos, para su uso e
integracion con otras fuentes de datos.

o 09. Desarrollo de prototipos de integracién de los resultados del analisis gendmico y de imagen
con lainformacion normalizada extraida de las HCE, en los formatos adecuados para el analisis
humano y computacional.

e Resultados
o R1. Informe sobre la integracion de datos y pros y contras de los distintos modelos
o R2. Demostrador de Beacons en centros escogidos

Instituto de Salud Carlosiil
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WP5 - Visiodn inicial Tareas

e T5.1: Integracidon de datos genomicos y radidmicos con datos médicos estructurados para
Su uso secundario
o Comparacion de modelos de integracién centralizados o federados en relacion al uso
secundario de los datos
o Posibilidad de aprovechar estructuras de redes existentes que comparten datos (ej.
CIBERER)

e T5.2: Implantacion de mecanismos para la identificacion automatica de informacién
gendmica relevante, o contenido de las imagenes médicas que den respuestas anonimizadas
al estilo Beacon

o Demostrador de catadlogo de informacidén gendmica relevante para i) diagnostico en X
enfermedades raras, ii) recomendacion de tratamiento en X canceres, iii) patbgenos
(COVID) y arboles de decision incluyendo el manejo de VUSes

o Evaluaciéon de los mecanismos de priorizacion de anotaciones de imagen médicay
propuesta de automatizacion

Instituto de Salud Carlos il



WP5 - Primeros Entregables

e E5.4. Requisitos Técnicos para Puesta en Marcha de Sistemas Beacon
(T5.2, M12)

o Informe sobre requisitos técnicos y equipamiento minimo necesario para la puesta en marcha de
un sistema Beacon
o Informe sobre soluciones en redes cooperativas existentes (ej. CIBERER)

e EL5.1. Técnicas de Integracion de Datos Biomédicos?! (T5.1, M18)

o Propuestas de estructuraciéon de datos gendmicos

o Propuestas de estructuracion de datos de imagen médica

o Informe sobre su combinacion con datos clinicos estructurados para hacerlos consultables
e ES5.2. Demostrador de Integracion Datos Biomédicos (T5.1, M30)
e Eb5.3. Procesos de Instalacion de Sistemas de Andlisis de Datos Biomédicos (T5.1, M36)
e ES.5. Especificaciones Revisadas para la Inclusion de Marcadores Biomédicos de Imagen Médica

(T5.2, M18)
e E5.6. Informe Final sobre el Funcionamiento de la Red IMPaCT de Beacons (T5.2, M36)

1 Datos Gendmicos, de Imagen Médica y/o HCE 68
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WPG6 - Casos de Uso

BSC (Alfonso Valencia & Salvador Capella-Gutierrez)
SAS-HUVR (Carlos Parra)



WP6 - Casos de Uso

Vision: Contribuir a la definicion de los casos de uso propios de IMPaCT-Data asi como los casos de uso
asociados a los otros programas de IMPaCT. Poner en valor y relevancia la calidad del dato como elemento
vertebrador de las actividades de IMPaCT-Data.

® Objetivo(s) vinculados a IMPaCT-Data

o 009. Desarrollo de prototipos de integracion de los resultados del analisis gendmico y de imagen con
la informacion normalizada extraida de las HCE, en los formatos adecuados para el analisis humano y
computacional.

o 010 Implementacion de ecosistemas de “demostradores” sobre funciones avanzadas de
interoperabilidad de informacién traslacional, permitiendo la inclusion de aportaciones de empresas,
entidades y grupos académicos que, comprometidos con el proyecto, complementen la infraestructura de
interoperabilidad.

o 011 Evaluacion y ejecucién concertada en distintas localizaciones de los demostradores de
gestidn, en colaboracion directa con la red TransBioNet y con otros actores del sistema de salud.

® Resultados

o R1 Demostracion practica de los casos de uso planteados.

o R2 Plan de Gestién de Datos de la estrategia IMPaCT implantado de acuerdo al Modelo de Madurez de
datos FAIR de la RDA (Research Data Alliance). 70
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WP6 - Vision inicial Tareas

e T6.1: Desarrollo de los casos de uso alineados con IMPaCT (BSC)

o COVID-19 como demostrador de los sistemas para analizar conjuntamente datos de gendmica (EGA y
ENA), informacion médica (variables ISARIC o complementarias) e imagenes en respuesta a cuestiones
relacionadas con el curso clinico de la enfermedad, relaciones con otras enfermedades o efecto de
medicamentos.

o Cancery Enfermedades raras, farmacogendmica. Siguiendo los desarrollos y datos generados por el
programa de Medicina Gendmica para convertirlos en protocolos ejecutables de modo sostenido en la
infraestructura computacional del proyecto.

o Interaccién con el Programa de Medicina Preventiva, para conectar los desarrollos y contribuir al
mantenimiento de sistemas comunes.

e T6.2: Evaluacion de aspectos de seguridad en el manejo de datos sensibles, como procesos de
pseudonimizacion, accesibilidad, trazabilidad y privacidad de los datos. (SAS-HUVR)

o Estatarea se encargara del disefio e implementacién del modelo de evaluacién de la gestion de datos de
IMPaCT de acuerdo al nivel de cumplimiento de los principios FAIR y de acuerdo a los objetivos de la
Linea Estratégica Transversal 1 (LET1) de Integridad Cientifica, integrando en la evaluacion
dimensiones relacionados con la proteccion de datos personales, aspectos éticos, regulatorios,
organizativos y sociales de los datos de diferente naturaleza y origen manejados en los casos de uso, asi

musesscron COMO las reglas de acceso y uso para los datos de la cohorte del programa de medicina predictiva. 1



WP6 - Primeros Entregables

e EG6.1. Descripcion de los Casos de Uso (T6.1, M12)

o Descripcion inicial de los casos de uso a desarrollar durante el ciclo de vida de IMPaCT-
Data.

e EG6.4. Aspectos de Seguridad en el Manejo de Datos Sensibles (T6.2, M18)
o Descripcion inicial de los aspectos de seguridad para la FAIRIificacion de datos sensibles,

como procesos de pseudonimizacion, custodia, accesibilidad, trazabilidad y privacidad de
los datos.

e EG6.2. Disefio de Procesos de Evaluacion de los Casos de Uso (T5.1, M24)

e E6.3. Resultados de los Casos de Uso (T5.1, M36)

e EG6.5. Guias de Buenas Practicas en el Manejo de Datos Reales (T5.2, M36)
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LET1 - Integridad Cientifica (IMPaCT)

e LET1: Identificar las cuestiones ético-legales
LET1.2: Establecer procedimientos para garantizar los principios FAIR
LET1.3: Establecer las provisiones para la adecuada proteccion de los datos personales de los
participantes de la cohorte CIBER-SNS

e LETL1.4: Identificar las normas legales y recomendaciones éticas relacionadas con datos 6micos

e LETL1.5: Establecer recomendaciones y herramientas a aplicar en IMPaCT para la obtencion de
datos gendmicos

e LETL1.6: Identificacion y revision ético-legal de las estructuras existentes para el manejo de datos de
caracter sensible
LET1.7: Analisis del grado de implementacion de los procedimientos ético-legales
LET1.8: Analisis del grado de implementacién de los procedimientos ético-legales, sus dificultades,
y propuestas de resolucion, entre los clinicos, investigadores y sistemas de salud

e LET1.9: Catalogo del software y sistemas de investigacion desarrollado y/o utilizado en el
marco de IMPaCT
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LET1 - Integridad Cientifica (BSC)

Tareas Entregables

e LET1.2. Establecer procedimientos para °
garantizar los principios FAIR

e LET1.9. Catalogo del software y sistemas °
de investigacion desarrollado y/o utilizado en
el marco de IMPaCT

E.1.Sistema de Evaluacion de principios FAIR
(M12)

E.8. Informe de Buenas Practicas para
Desarrollo de Software y Principios de
Ciencia Abierta (M36)
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LET?2 - Internacionalizacion (BSC)

Tareas Entregables

e LET2.1. Participacién activa y posiciones de liderazgoen e E.9. Informe sobre Internacionalizacidon de
Infraestructuras de Investigacion enfocadas al manejo y IMPaCT-Data (M36)

explotacion de datos biomédicos

e LET2.2. Participacion activa en la Alianza Global para
la Gendmicay la Salud

e LET2.3. Participacién activa y posiciones de liderazgo en
la Iniciativa de los Estados Miembros del 1+ Million
Genomes bajo el liderazgo del ISCIII

e LET2.4. Participacion activa en la construccion del
Espacio Europeo de Datos en Salud

e LET2.5. Situar a Espafia como centro de coordinacién y
analisis de datos de ICGC-ARGO en Europa

e LET2.6. Participacién en proyectos Europeos relevantes
para IMPaCT
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Siguientes Pasos



Planificacion

2021 2022 2023
wp | T | Coordina |1]|2(3[4|s]6|7[8|9 [10]11] 12 [13|14] 15 [16]17] 18 [19|20] 21 [22[23| 24 [25[26[27[28[29] 30 [31]3233] 34 [35] 36
E1.O0 E1.O0 E1l.0
WP1 | T1.1| BSC-CNS E1.1 E1.1 E1.1
T1.2 BSC-CNS El.2 El.2 El.2
T1.3 BSC-CNS E1.3 E1.3 E1.3
T1.4 BSC-CNS El.4 El4 El.4
T1.5 BSC-CNS E1l.5 El.S E1l.5
TL6 CNIO EL6 E16 EL6
WP2 T2.1 BSC-CNS E2.1 EL2 E2.3
T2.2 BSC-CNS E2.4 E2.5
WP3 T3.1 CRG E3.1 E3.2 E3.3
T3.2 CRG E3.4 E3.5
WP4 | T4.1 IACS E4.1 E4.2 E4.3
T4.2 1ACS E4.4 E4A.5 E4.6
WP3 T5.1 FPS E5.1 ES.2 ES.3
T5.2 FPS E5.4 E5.5 ES.6
WPG T6.1 BSC-CNS EG.1 EG.2 EG.3
T6.2 | SAS-HUVR E6.4 E6.5
LET1  L1.2 BSC-CNS E.1
L1.9 BSC-CNS E8
LETZ all BSC-CNS ES
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Digital Twin for Future Medicine

When will it be possible?
For what medical problems?

Anna is going to
receive a Digital
Twin (or already has
one) to check her
health conditions

Anna sees the

doctor to collect
personal lifestyle
and clinical data

Virtual testing of
multiple possible
therapies on

Digital Twin

Outcome:
Representation of
Impact and side-
effects of therapies

This is Anna on Digital Twin

Creation or
update of
Digital Twin

Patient
centric Simulation v
health care cycle with the
rorany and Digital Twin

analysis of
outcome —
Update of
Reference
Model

diagnostic and
other personal
data Is fused with
Reference Model

1 &

Update of reference Model Patlent friendly presentation
and individual Digital Twin Df simulation outcome

Therapeutics, Preventive, Lifestyle
measure selection by Anna and doctor
based on outcome of simulation cycle
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