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Secuenciación genómica y Supercomputación: Bases tecnológicas de la Medicina Personalizada

Definición de la Comisión Europea (2015/C 421/03):
Modelo médico que utiliza la caracterización de los fenotipos y genotipos de las personas (perfiles
moleculares, imagen médica, datos de estilo de vida, etc.) para diseñar a medida la estrategia terapéutica
adecuada para la persona adecuada en el momento adecuado y para determinar la predisposición a una
enfermedad o facilitar una prevención adaptada y a tiempo

Tecnologías ómicas: Secuenciación
Biología Molecular
Supercomputación

Bioinformática
Ciencia de Datos

Medicina Personalizada
Medicina de Precisión

Medicina Genómica
Medicina Molecular

Medicina Personalizada

Diagnóstico, tratamiento y prevención más individualizados, efectivos,
seguros y sostenibles (reduce errores y tratamientos innecesarios)



Tamaño del genoma humano: 3.000.000.000 pb
+ 30.000.000.000.000 células humanas en el cuerpo humano
3x-10x células no humanas en el cuerpo humano

Secuenciación del genoma
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1ª Tecnología NGS
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CENTRO SECUENCIACIÓN MASIVA CPD + CENTRO SUPERCOMPUTACIÓN

Infraestructuras 
Científicas y Técnicas 

Singulares
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ARQUITECTURAS DATOS GENÓMICOS

Data Federated Cloud

Beacons share and query

Espacios de Datos genómicos 
IDS
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Programa 1: Medicina predictiva

metadatos datos

Programa 3: Medicina Genómica

metadatos datos

EGA (like) 
federada

Programa 2: Ciencia de Datos

Armonizac.Extracción

Hospitales

Hospitales

Hospitales

Datos 
Estructurados

Estándares

Datos 
Estructurados

Datos 
Estructurados

FHIR, openEHR

Científicos

Sistemas de 
Análisis

Clínicos

Interfaces

software

Espacio de trabajo en la nube

Sistema de 
Discovery

Sistema de 
Acceso
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IMPaCT- Data Federated Cloud
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• Desplegar un sistema Beacon v2 que interrogue bases de datos clínicos y datos genómicos
• Herramienta de descubrimiento de datos genómicos / fenotípicos

agregados
• Diseñado de manera apropiada, evita la potencial re-identificación de

los individuos

IMPaCT- Data Beacon data share and query
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IMPaCT- Data Beacon data share and query

B. Exchange of informationA. “Beaconize” –omics dataset
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Convocatoria Ayudas para la realización de alianzas digitales

• Definición de arquitectura general de compartición de datos
• Conectores de acceso al espacio de datos compartidos
• Requisitos de anonimización y mantenimiento de soberanía de los datos
• Establecimiento de reglas de tracking y verificación
• Validación de los componentes
• Modelos de explotación de los datos: mecanismos de algoritmia

MARGA (Modelo de ARquitectura Genómica Avanzada) 

Objetivo: Investigación para el desarrollo de una arquitectura descentralizada que permita el intercambio
seguro y fiable de información genómica. Esta arquitectura estará constituida por una federación de
espacios de datos genómicos y servicios capaces de interactuar sobre un modelo de referencia IDS.
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Convocatoria Ayudas para la realización de alianzas digitales
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