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Resumen

La explosion de datos gendémicos derivada de la secuenciacién del ADN ha motivado el
desarrollo de herramientas software que, a mas de proveer la capacidad de almacenamiento
y rendimiento para procesar los datos genémicos, incorporen interfaces de usuario que
permitan a los investigadores (genetistas, analistas de bioinformatica, médicos, bidlogos)
acceder a los datos genémicos almacenados y obtener conocimiento de ellos. La facilidad
con la que los investigadores acceden a los datos genémicos depende en cierta medida de la
facilidad con la que la interfaz de usuario (IU) puede ser usada. Es por eso por lo que,
diseflar IUs intuitivas, eficaces y faciles de usar es en un requisito indispensable para
desarrolladores y disefladores de 1Us inmersos en proyectos de software en este dominio.

El “disefio conceptual” de la IU es un artefacto principal de la etapa de disefio del
proceso de desarrollo de la IU, en el cual desarrolladores y disefiadores plasman las
decisiones de disefio para obtener 1Us intuitivas, efectivas y faciles de usar. En el dominio
gendmico, producir el disefio conceptual no es trivial. Las pocas o inexistentes guias y
soluciones de disefio para abordar las necesidades de interaccidén del dominio gendémico
hacen del disefio conceptual una tarea desafiante para desarrolladores y disefiadores,
10vatos o expertos.

Con el fin de contribuir en el desarrollo de IUs que faciliten el acceso a los datos
gendmicos, diseflamos el método GenomIUm para cubrtir el disefio conceptual de la IU.
Para esto, GenomIUm, basado en el enfoque de disefio dirigido por patrones, define un
proceso para disefiar el concepto de la IU y un catalogo de patrones de diseflo que soporta
a cada etapa del proceso. Asi, GenomIUm guia al desarrollador de software en el disefio del
concepto de la IU.

Esta investigacion esta guiada por la metodologia Design Science promulgada por Roel
Wieringa. Su enfoque en proyectos de investigacion en Ingenierfa de Software y Sistemas de
Informacién hace de Design Science una metodologia idénea para nuestra investigacion. La
metodologia provee el marco de trabajo, los métodos de investigacion y directrices para
llevar a cabo la investigacion y su aplicacion asegura el rigor y validez cientifica de nuestros
resultados. Para facilidad del lector, el presente documento de Tesis estd organizado
siguiendo la estructura de la metodologia: inicia con la investigacién del problema, sigue con
el disefio de la solucién propuesta para solucionar el problema y termina con la validacién
de la solucién propuesta.

Para validar que GenomIUm cumple con los requisitos para los que fue disefiado, hemos
ejecutado dos experimentos, uno por cada componente del método: los patrones y el
proceso de disefio. El primer experimento evalda el impacto producido por los patrones en
la usabilidad de las IUs. El segundo experimento evalta la percepcion de desatrolladores de
IUs respecto al uso del proceso de disefio. Adicionalmente, para ilustrar el uso de
GenomlUm, describimos nuestra experiencia aplicando GenomIUm en un ambiente real.

Como proyectos futuros, planteamos i) enriquecer el catalogo de patrones con nuevos
patrones identificados en IUs de aplicaciones emergentes en el dominio genémico vy ii)
aplicar GenomIUm en diversos casos de estudio con el fin de generalizar los efectos
positivos reportados en esta Tesis.




Resum

I’Explosié de dades genomiques derivada de la seqiienciacié de PADN ha motivat el
desenvolupament de ferramentes de programati que a més a més de proporcionar la
capacitat d’emmagatzemament i rendiment per processar les dades genomiques, incorporen
interficies d’usuari que permeten als investigadors (genetistes, analistes de bioinformatica,
metges, biolegs) accedir a les dades genomiques emmagatzemats i obtindré coneixement
d’ells. La facilitat en la que els investigadors accedeixen a les dades genomiques depen de la
facilitat en la que la IU puga ser utilitzada. Es per aixo pel que dissenyar IUs intuitives,
eficaces i senzilles d’utilitzar es converteix en un requisit indispensable per desenvolupadors
i dissenyadors d’IUs immersos en projectes de programari en aquest domini.

El “disseny conceptual” de la IU és un artefacte principal de 'etapa de disseny del procés
de desenvolupament de la IU, en el qual desenvolupadors i dissenyadors plasmen les
decisions de disseny per a obtindré una Ul intuitiva, efectiva i facil d’utilitzar. En el domini
genomic, produir el disseny conceptual no és trivial. Les poques o inexistents guies i
solucions de disseny per abordar les necessitats d’interaccié del domini genomic fan del
disseny conceptual una tasca desafiadora per als desenvolupadors i dissenyadors, novells o
experts.

Amb el fi de contribuir en el desenvolupament de IUs que faciliten ’accés a les dades
genomiques, nosaltres hem dissenyat el metode GenomlUm per cobrir el disseny
conceptual de la IU. Aixi, GenomlU, basat en 'enfocament de disseny dirigit per patrons,
defineix un procés per a dissenyar el concepte de la IU i un cataleg de patrons de disseny
que suporta a cadascuna de les etapes del procés. Aixi, GenomIUm guia al desenvolupador
de programari en el disseny del concepte de la IU.

Aquesta investigacié esta guiada per la metodologia Design Science promulgada per Roel
Wieringa. La seua aplicacié en projectes d’investigacié en Enginyeria de Programari i
Sistemes d’informacié fa de Design Science una metodologia idonia per la nostra
investigacié. La metodologia proveeix el marc de treball, els metodes d’investigacié i
directrius per portar a terme la investigacié 1 la seua aplicacid assegura el rigor i validesa
cientifica dels nostres resultats. Per facilitar la lectura, el present document de tesi esta
organitzat seguint U'estructura de la metodologia: inicia amb la investigacié del problema,
segueix en el disseny de la solucié proposta per solucionar el problema i termina amb la
validaci6 de la solucié proposta.

Per validar que GenomIUm compleix amb els requisits pels que va ser dissenyat, hem
executat dos experiments, un per cada component del metode: els patrons i el procés de
disseny. El primer experiment avalua 'impacte produit pels patrons en la usabilitat de les
1Us. El segon experiment avalua la percepcid dels desenvolupadors de 1Us respecte al us
del procés de disseny. Addicionalment, per il-lustrar '"ds de GenomIUm, desctivim nostra
experiéncia aplicant GenomIUm en un ambient real.

Com projectes futurs, plantegem i) enriquir el cataleg de patrons amb nous patrons
identificats en IUs d’aplicacions genomic emergents i ii) aplicar GenomUIm en diversos
casos d’estudi per generalitzar els efectes positius reportats en aquesta tesi.
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Abstract

The explosion of genomic data derived from DNA sequencing has motivated the
development of software tools that, in addition to providing the storage and performance
to process genomic data, incorporate user interfaces that allow researchers (i.e., geneticists,
analysts of bioinformatics, doctors, biologists) access to the stored genomic data and get
knowledge of them. The ease with which researchers access genomic data depends to some
extent on the ease with which the user interface (UI) can be used. That is why, designing
intuitive, effective and easy-to-use Uls becomes an indispensable requirement for
developers and designers which are involved in software projects in this domain.

The “conceptual design” of the Ul is a main design artifact of the Ul development
process, in which developers and designers capture the design decisions to obtain intuitive,
effective and easy-to-use Uls. In the genomic domain, producing the conceptual design is
not trivial. The few or nonexistent guides and design solutions to address the interaction
needs in the genomic domain make the conceptual design a challenging task for developers
and designers, novice or experts.

In order to contribute to the development of Uls that facilitate access to genomic data,
we design the GenomIUm method to cover the conceptual design of the UL To do that,
GenomlUm, based on the Pattern Oriented Design approach, defines a process to design
the UI concept and a catalog of design patterns that supports each stage of the process.
Thus, GenomIUm guides the software developer in the design of the UI concept.

This research is guided by the Design Science methodology enacted by Roel Wieringa.
Its focus on Software Engineering and Information Systems research projects makes Design
Science an ideal methodology for our research. The methodology provides the
methodological framework, research methods, and guidelines for carrying out our research.
The application of Design Science ensures the rigor and scientific validity of our results. For
the convenience of the reader, this thesis document is organized according to the
methodology structure. First, we describe the problem investigation. Then, we describe the
design of the proposed solution to the problem. Finally, we describe the validation of the
proposed solution.

To validate that GenomIUm meets the requirements for which it was designed, we
executed two experiments, one for each GenomlIUm component: the patterns and the
design process. The first experiment evaluates the impact produced by the patterns on the
usability of the Uls. The second experiment assesses the perception of Ul developers
regarding the use of the design process. Additionally, to illustrate the use of GenomIUm,
we describe our experience applying GenomlIUm in a real environment.

As future projects, we propose i) to enrich the catalog of patterns with new patterns
identified in Uls of emerging applications in the genomic domain and ii) apply GenomIUm
in various case studies in order to generalize the positive effects reported in this thesis.
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Introduccion

Capitulo 1

Introduccion

1.1 MOTIVACION

La interfaz de usuario es un componente importante de todo sistema interactivo; es a
través de la interfaz que el usuario visualiza, explora, descubre y extrae conocimiento de los
datos. El rol que desempefia la interfaz de usuario es crucial en varios dominios.

En el dominio genémico, en concreto, el conocimiento que los investigadores
(genetistas, médicos, bioinformaticos, etc.) pueden obtener a través de la interfaz de usuario
se traduce posiblemente en la creacién de nuevas especies frutales, en el caso de programas
de mejoramiento genético en la investigacion agraria, o en nuevos tratamientos o maneras
de prevenir enfermedades, en el caso de la medicina. En la “medicina personalizada”, por
¢jemplo, los investigadores interactuan con la interfaz de usuario de aplicaciones genémicas
para analizar y obtener conocimiento del genoma de un paciente y aplicar dicho
conocimiento para recomendar medicamentos, dosis especificas o tratamientos para la o las
enfermedades del paciente.

El crecimiento exponencial del volumen de los datos derivado de la revoluciéon digital
ha creado la necesidad de evolucionar las interfaces de usuario a interfaces cada vez mas
sencillas y wsables (faciles de usar) para adaptarse a las necesidades de consumo masivo de
datos. La necesidad de disefiar interfaces de usuatio para las herramientas del dominio
genémico, que mejoren la capacidad de visualizar u organizar la informacién genémica, es
una demandante proposicién (Javahery et al., 2004). Los investigadores requieren interfaces
que permitan explorar y analizar inmensos volimenes de datos gendmicos, derivados de la
secuenciacion masiva de ADN y de diferentes bases de datos bioldgicas, para obtener
conocimiento que apoye sus investigaciones.

En el dominio genémico, los mecanismos para disefiar interfaces son escasos haciendo
del disefio una tarea desafiante para quienes la llevan a cabo. El articulo titulado UX design,
bioinformaties and cars (Rowland, 2015), menciona algunos de los desafios que los disefiadores
de interfaces deben afrontar en el dominio genémico. El autor del articulo, un desarrollador
web y disefiador de experiencia de usuario (UX) del Instituto Bioinformatico Europeo,
discute el cémo las herramientas bioinformaticas y sus interfaces estin desarrolladas
(referenciando al articulo S7 los carros fueran construidos por los bivinformidticos (Filion, 2015) y
ofrece, como disefiador, su opinidn acerca de los desafios en el disefio de interfaces en este
dominio, los cuales se sintetizan en:

[S¥] ‘



Parte I: Preambulo

»  Tnvestigacion de wusuario. - Es necesario realizar investigacién de usuario en etapas
tempranas del proceso de disefio para entender qué es lo que los usuarios estan
tratando de hacer;

»  Usabilidad de Interfaces de usnario. - La velocidad y la precision son factores
importantes en las aplicaciones bioinformaticas, sin embargo, la #sabilidad de las
interfaces y otras caractetisticas no deben ser pasadas por alto;

»  Complejidad si, complicadas de usar no. - Las herramientas bioinformaticas necesitan un
buen diseflo que exprese apropiadamente su nivel de complejidad pero que no haga
complicado su uso;

= Patrones de diseno. - Es necesatio pensat en la creaciéon de un conjunto de patrones
de disefio para las interfaces e interacciones de las herramientas bioinformaticas;

" Participacion multidisciplinar. - Disefiar herramientas que proveen valor real a la
comunidad, implica el trabajo conjunto de disefiadores, expertos del dominio,
desarrolladores, y otros colaboradores.

El importante rol que juega la interfaz de usuario en la extracciéon de conocimiento en
el dominio genémico junto con los desafios que supone el disefio de tales interfaces, nos
han motivado a contribuir con GenomIUn (un método para disefiar interfaces de usuario de
acceso a datos genémicos) como soporte a desarrolladores de interfaces que se enfrentan a
proyectos en este dominio.

1.2 PLANTEAMIENTO DEL PROBLEMA

El dominio genémico es un dominio donde los investigadores del area médica-genética
(genetistas, bidlogos, médicos, analistas en bioinformatica) interactian con cantidades
masivas de datos provenientes de la secuenciacion del material genético (Acido
desoxirribonucleico, ADN), fuentes de bibliogratia biomédica y fuentes de datos bioldgicas.
En este dominio, el desatrollo de herramientas ha hecho un gran avance en aspectos de
tratamiento de los datos como la extraccién, almacenamiento y transformacién de datos; sin
embargo, los aspectos de acceso y explotacién de los datos que estin relacionados
directamente con las caracteristicas de la interfaz de usuario como son la priorizacion,
filtrado, visualizacién, manipulacién y navegacién, han sido poco abordados (Pabinger et
al., 2014).

En la practica, el disefio de la interfaz en el dominio genémico esta enfocado, en la
mayorfa de los casos, a los aspectos de funcionalidad de las herramientas mas que en la
manera en la que los usuarios, beneficiatios reales de la informacién, usan la interfaz para
cumplir sus objetivos. No es dificil encontrar, en este dominio herramientas que realizan
funcionalidades complejas pero que son complicadas de comprender, haciendo que su uso
esté limitado a investigadores con habilidades informaticas capaces de ejecutar instrucciones
de comandos de lenguajes de programacién (p. ¢j. Python, R).

Diseflar interfaces de usuario para acceder a los datos gendémicos es una tarea compleja
que desaffa a disefladores y desarrolladores de interfaces a entender y comprender los
complejos conceptos biolégicos y sus relaciones, ademds de lidiar con problemas de
interaccion y usabilidad ajenos a su experticia. Ademas, las herramientas o directrices para
guiar la construccién de la interfaz de usuario en el dominio genémico son muy escasas o
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no han sido identificadas. Muchos de los desarrolladores pasan por alto el disefio de la
interfaz de usuario y prefieren construir la interfaz a la par que codifican la funcionalidad de
la aplicacién genémica. El resultado, en el mejor de los casos, interfaces poco practicas e
intuitivas, es decir, interfaces que son dificiles de comprender, aprender y usar, y que afectan
el trabajo de los investigadores.

En el contexto genémico, el panorama de disefio de interfaces de usuario, que tienen
que ver con quienes disefian las interfaces, como disefian las interfaces y quienes usan las
interfaces, puede ser visto desde tres perspectivas:

1. Actores en el diserio de interfaces de nsnario: Las practicas tradicionales de desarrollo de
softwatre en el dominio de trabajo estudiado confian el disefio de la interfaz de
usuario a dos actores principales: i) analistas en bioinformadtica con conocimientos
en analisis bioldgico, codificacion de scripts de analisis de datos y escasa o ninguna
experiencia en disefio y desarrollo de interfaces de usuatio; y ii) desarrolladores de
softwatre con limitado conocimiento en biologia y usabilidad y que dan mayor
importancia a la facilidad de codificacion.

2. Concepcion de las interfaces. - Los desarrolladores construyen la interfaz de usuatio a la
par que codifican la funcionalidad de la aplicacién. El proceso de disefio de la
interfaz en este dominio prioriza la implementacién de la interfaz en lugar de su
disefio, una practica que resulta con demasiada frecuencia en interfaces poco
practicas e intuitivas. Otro problema que afecta la concepcién de las interfaces es
la complejidad del dominio: los desarrolladores de software tienen dificultad para
entender el dominio debido a la complejidad de los términos bioldgicos y sus
relaciones. Esta barrera de comprension del dominio impacta en la comunicacién
con los usuarios finales haciendo dificil determinar los problemas de interaccién y
en consecuencia las posibles soluciones para disefiar la interfaz.

3. Usunarios finales: Los usuarios que interactian directamente con los datos genémicos
son médicos, genetistas, bioinformaticos e investigadores quienes, en gran nimero,
tienen profundos conocimientos en el dominio genémico pero su habilidad para
usar el computador es habitualmente limitada, asi como sus conocimientos en
informatica. Paradéjicamente, muchas de las interfaces de usuario de las
herramientas de gestion gendmica estan disefladas para uso exclusivo de usuarios
con conocimientos de informatica, capaces de ejecutar, en la mayoria de los casos,
complejos comandos que son dificiles de aprender y recordar que ademas afectan
a la eficiencia y efectividad del trabajo de los investigadores y por ende a su
satisfaccién en el uso de estas interfaces.

Considerando lo mencionado, el problema abordado por esta Tesis es:

“En el dominio gendmico, la interfaz de usuario es un componente clave para acceder a los datos y
obtener conocimiento de ellos. La complejidad del conocimiento del dominio gendmico y las escasas guias para
diseiiar interfaces de nsuario en este dominio han levado a los desarrolladores a implementar interfaces de
usnario poco intuitivas y dificiles de usar para los investigadores (genetistas, bioinformaticos, médicos,
bidlogos)”.

Con el propésito de guiar en la produccion de interfaces de usuario usables (faciles de
usar) y que cumplan con las necesidades de los usuarios finales, los enfoques de disefio de
interfaz de usuario existentes promueven el uso de “patrones de disefio de interfaz de
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usuario” como herramientas de apoyo para disefiar la interaccién usuario-sistema. Uno de
estos enfoques es el Diseflo Orientado por Patrones (POD), el cual promueve la idea de
componer la interfaz de usuario combinando patrones de interfaz basado en las
interrelaciones entre los patrones. Los patrones de disefio de interfaz de usuario recopilan
el conocimiento, expetiencia y buenas practicas de disefladores y desarrolladores expertos
en un dominio especifico y describen tales experiencias en una forma facil de entender por
usuarios, desarrolladores y disefiadores, convirtiéndose en gufas para solucionar problemas
de interaccién en la interfaz de usuario.

De esta manera, el uso de los patrones bajo el enfoque de POD se convierte en una
interesante estrategia para abordar el problema del disefio de interfaces de acceso a datos en
el contexto gendémico. El problema que resuelve esta Tesis estd enmarcado en la
identificacién, construccién y catalogacién de soluciones de diseflo repetitivas utilizadas en
el disefio de interfaz de usuario y cémo aplicar dichas soluciones de disefio.

1.3 APROXIMACION A LA SOLUCION

En la literatura, se evidencia dos enfoques principales para disefiar la interfaz de usuatio
(Radeke et al., 2007): dirigido por modelos y basado en patrones de interfaces de usuatio.
El primero construye una interfaz concreta a partir de transformaciones de modelos que
especifican la interfaz a un nivel abstracto. El segundo construye la interfaz reutilizando
patrones de interfaz de usuario, soluciones de disefio de interfaz de usuario que han sido
utilizadas recurrentemente en otras interfaces para abordar problemas comunes en el disefio
de la interfaz de usuario, como bloques de construccién de la interfaz de usuatrio.

Esta Tesis sigue el segundo enfoque donde el disefio de la interfaz se realiza usando o
reutilizando soluciones de disefio previamente definidas y probadas con el fin de “no
reinventar la rneda”. Aunque la identificacién, definicion y uso de los patrones es evidente en
varios dominios, en el dominio genémico no existen patrones que cubran los problemas
especificos de interaccién con los datos y es ahi donde se presenta el desafio.

La solucién que proponemos en esta Tesis es un método de disefio de interfaces en el
dominio genémico, al que hemos denominado GenomIUm. El método estd basado en el
POD lo cual hace que el método promueva el uso sistematico de patrones para disefiar las
interfaces. Asi, los patrones se convierten en bloques de construccién que el desarrollador
utiliza para formar la interfaz de usuario.

La contribucién principal de esta Tesis es el disefio del método GenomIUm que incluye
la definicién de: 1) un catdlogo de patrones para desarrollar interfaces de usuatio en el
dominio genémico, 2) el proceso para usar el catdlogo de patrones en el disefio de interfaces,
y 3) la validacién empirica del método.

1.4 ESTRUCTURA DE LA TESIS

Esta Tesis estd organizada en cuatro partes y cada parte contiene capitulos. La parte 1
explica el contenido de la Tesis de manera general a través de dos capitulos. El Capitulo 1
es una introduccién donde se describe la motivacién y el problema que aborda la Tesis. El
Capitulo 2, con un caracter mas estructural y metodolégico, describe la metodologia de
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investigacion Design Science (DS) que gufa nuestra investigacion y que sirve como estructura
de este documento de Tesis como tal.

Las tres partes restantes del documento describen el desarrollo de la Tesis siguiendo los
lineamientos de la metodologia DS para un ciclo de disefio. La metodologia DS consiste en
tres tareas de alto nivel (que se describen en detalle en el Capitulo 2):

* Investigacion del problema
= Diseflo de la solucién
®  Validacién de la solucién

Por lo tanto, las tres pattes restantes del documento de Tesis se corresponden con cada
una de las tareas de alto nivel de la metodologia DS. Asi, los capitulos dentro de cada parte
detallan las actividades de la tarea de la metodologia correspondiente. De esta manera:

La parte 11 trata la znvestigacion del problema e incluye dos capitulos: 1) marco de trabajo
conceptual (Capitulo 3), que define y describe los conceptos y términos empleados en esta
Tesis y que facilitan la comprension del lector, y 2) estado del arte (Capitulo 4), que describe
el estado actual del disefio de interfaces de usuatio en el dominio gendémico y los métodos
de disefio de interfaz de usuatio existentes.

La parte 111 trata el disesio de la solncidn donde se describe por capitulos: el wétodo de diserio
GenomIUm (Capitulo 6) como solucién propuesta de esta Tesis y que estd basada en los
requisitos especificados en el Capitulo 5.

La parte IV trata la validacion de la solucion que incluye un capitulo donde se presentan tres
validaciones: la validacion empirica de los patrones (Secciéon 7.2) que describe el experimento de
usabilidad de interfaces de usuario que incorporan los patrones propuestos; la validacion
empirica del método por parte de desarrolladores (Seccién 7.3); un caso de estudio donde se aplica el
método a un problema del mundo real (Seccién 7.4 ).
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Finalmente, el Capitulo 8 presenta una discusién general sobre la investigacién que
incluye principalmente las respuestas a las preguntas de investigacién planteadas en el
Capitulo 2, el resumen de publicaciones derivadas de la investigacién y una descripcién de
proyectos como futuros pasos a seguir en esta linea de investigacion.

; ‘



Capitulo 2
Metodologia de

Investigaci()n

Esta investigacién estd basada en la metodologia Design Science (DS) (Wieringa, 2014).
Hemos escogido esta metodologia por su enfoque en la investigacién de proyectos de
Sistemas de Informacién (SI) e Ingenieria de Software (IS) a través de la experimentacion,
observaciéon del fenémeno de estudio y analisis de resultados, lo cual hace de esta
metodologia una guia adecuada para llevar a cabo esta investigacion. Investigar en proyectos
de SI e IS es investigar cémo el desarrollo, operaciéon y mantenimiento son conducidos por
los ingenieros de softwate y las partes interesadas, bajo diferentes condiciones (Wohlin et
al., 2012).

Esta Tesis aplica la metodologia DS para investigar cémo el disefio de interfaces de
usuario en el dominio genémico es conducido por los disefiadores de interfaces de usuario
y cémo estas interfaces de usuario satisfacen las necesidades de consumo de datos de los
usuarios de este dominio.

El objeto de estudio de cualquier proyecto basado en DS es “estudiar un artefacto
interactuando en su contexto del problema”, a lo cual la metodologia lo denomina
tratamiento. Cuando hablamos de “artefacto” nos referimos a un elemento de software (p.
ej., método, proceso, aplicacion de software, etc.) que es disefiado por los investigadores del
proyecto DS y utilizado por las personas como una soluciéon a un problema. El término
“tratamiento” utilizado en la metodologia DS puede ser entendido a través de una analogia
con la medicina donde uno o varios tratamientos son aplicados a un enfermo como
soluciones para curarlo. Desde este punto de vista, la “pildora” usada en el tratamiento de
medicina para curar al enfermo es andloga al “artefacto” usado en el tratamiento de la
metodologfa DS para solucionar un problema. Con esta idea, el objeto de estudio de esta
Tesis es: estudiar el método GenomlUm (nuestro artefacto) interactuando con el
problema del acceso a datos en el contexto genémico, como lo muestra la Imagen 2.1.
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GenomiUm INTERACCION

Un método basado en
patrones para el disefio [ >
de interfaces de usuario
en el dominio genémico

Acceso a datos

genoémicos

ARTEFACTO CONTEXTO

Imagen 2.1 El objeto de estudio del proyecto de investigacion: el artefacto interactuando con
el contexto para mejorar un problema en ese contexto.

Asf{ como un tratamiento en la medicina usa la “pildora” como solucién para curar al
enfermo, el tratamiento en nuestro proyecto DS usa el método GenomlIUm como solucién
para “curar” las dolencias o dificultades de disefiar interfaces para acceder (es decir, explorar,
navegar, operar, visualizar) a los datos en el dominio gendémico. La intencién de este trabajo
de investigacién es que la aplicaciéon del método GenomIUm contribuya a la mejora de la
usabilidad de las interfaces de usuatio, facilitando asi la explotacién y obtencién de
conclusiones a partir de los datos genémicos.

El tratamiento, incluyendo el artefacto y el conocimiento asociado a su creacién y
aplicacién, constituye la principal contribucién cientifica de la presente investigacion.

2.1 OBJETIVOS Y PREGUNTAS DE INVESTIGACION
El objetivo principal de la Tesis es:
Definir GenomIUnz: un método para el diserio de interfaces de usuario de acceso a datos gendniicos.
Como se mencioné en la Seccion 1.1, 1a Tesis se fundamenta fuertemente en el Disefio
Orientado por Patrones (POD) como estrategia para solucionar el problema de diseflar
interfaces de acceso a datos genémicos. El objetivo del POD es producir el diserio conceptual
de la interfaz de usuario. El disefio conceptual es el prototipo o disefio temprano de la
interfaz que captura en esencia la estructura, comportamiento y presentacién (Preece et al.,
2015). Bajo el enfoque POD, el uso de los patrones de interfaz de nsnario es fundamental para
producir el disefio conceptual. Los patrones son utilizados como herramientas poderosas
que describen el conocimiento de disefiadores expertos y se comportan como bloques de
construccion que facilitan el disefio conceptual de la interfaz. En consecuencia, el método
GenomlUm se centra en la produccién del disefio conceptual a partir de la combinacién de
patrones de interfaz de usuario.
Por lo mencionado y para lograr el objetivo principal, es necesario contestar a las
siguientes preguntas de investigacion (PI):
*  PIL :Qué problemas existen en el acceso a datos genémicos?
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*  PI2. :Cudles son los enfoques o herramientas existentes para el disefio de interfaces
que pueden ser aplicables al contexto del acceso a datos genémicos?
*  PI3. ;Cémo definir el método GenomIUm para disefiar interfaces de usuario de
acceso a datos genémicos?
= PI3.1 ;:Cémo definir un catilogo de patrones de disefio de interfaz de
usuario especifico para el acceso a datos gendmicos?
*  PI3.2 :Cémo guiar al desarrollador en el disefio conceptual de la interfaz
de usuario?
*  PI4. :Qué impacto produce el método GenomIUm en el disefio de interfaces de
usuario de acceso a datos genémicos?
* PI4.1. :Cual es el impacto del uso de los patrones en la usabilidad de las
interfaces de usuario?
= PI4.2. ;Cudl es el impacto del uso del proceso de disefio del método
GenomlUm desde el punto de vista de los disefladores de interfaces?
= PI4.3. ;:Cudl es el impacto de la aplicacién del método GenomIUm en un
contexto del mundo real desde el punto de vista de las percepciones de
las partes interesadas?

Para contestar estas preguntas, se plantean los siguientes objetivos especificos y se
menciona, en cada uno de ellos, el método de investigacién empleado para logratlo:

Objetivo 1 (PI1). Para contestar la PI1, vamos a identificar los problemas de acceso a
los datos genémicos a nivel de la interfaz de usuario mediante la revisién de literatura y la
realizaciéon de entrevistas con investigadores del dominio como son genetistas,
bioinformaticos y bidlogos.

Objetivo 2 (PI2). Para contestar la PI2, vamos a revisar la literatura en busca de
enfoques y herramientas existentes para disefiar interfaces de usuario y que puedan ser
aplicadas al dominio genémico.

Objetivo 3 (PI3). Para contestar la P13, vamos a definir un catalogo de patrones de
interfaces de usuario especifico del dominio gendémico y el proceso a través del cual el
catdlogo puede ser aplicado para producir el disefio conceptual de la interfaz de usuario.
Primero, para responder la PI3.1, construimos el catdlogo de patrones estudiando
sistematicamente las interfaces de usuario existentes, identificando en ellas las soluciones de
diseflo que han sido empleadas repetitivamente por disefladores y desarrolladores expertos.
Segundo, para responder la P13.2, definimos el proceso para aplicar el catalogo de patrones,
tomando como base las estrategias empleadas por los métodos investigados en el Objetivo
2.

Objetivo 4 (PI4): Para contestar la P14, vamos a realizar dos experimentos y un caso de
estudio. El primer experimento, orientado a responder la PI4.1, es un experimento de
comparacién estadistica que evalua la usabilidad de las interfaces disefiadas con patrones en
términos de efectividad, eficiencia y satisfacciéon. El segundo experimento, orientado a
contestar la PI4.2, es un experimento dirigido a evaluar la percepcién de los desarrolladores
de software que usan el método para diseflar interfaces de usuatio, en términos de utilidad,
facilidad de uso e intencién de uso. El caso de estudio, orientado a contestar la PI4.3, tiene
como objetivo aplicar el método para resolver un problema en un contexto real (acceder a
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los datos del genoma de las frutas citricas) y evaluar la percepcién de los usuatios de dicho
contexto.

2.2 EL MARCO METODOLOGICO APLICADO A LA TESIS

Para lograr los objetivos mencionados en la seccién anterior y contestar a las PI’s, la
metodologfa provee un marco de trabajo que consiste en dos contextos interactuando con
el proyecto DS. Estos contextos son el contexto social y el contexto de conocimiento, como lo
muestra la Imagen 2.2.

CONTEXTO SOCIAL
PROS Research Centre, Escuela Politécnica Nacional (EPN), Secretaria Nacional de Educa-
cién Superior Gencia, Tecnologia e Innovacion (SENESCYT), profesionales e investigado-
resen el dominio genémico (genetistas, bidlogos, bioinformaticos, médicos, etc.), desarro-
lladores de software

I -~
Objetivos, Presupuesto Disefio Geno-IU

- I

PROYECTO DE DESIGN SCIENCE PARA: METODO GenomlUm

ACTIVIDAD DEDISENO ACTIVIDAD DEINVESTIGACION

_ . Investigar interaccion
Disefio del método __ GenomlUm y accesoa Responder preguntasde

a
GenomlUm para mejorar datosgenémicos » | conocimiento acerca del
el disefio de interfaces o método GenomIUm en el
para el acceso a datos Conocimientoy acceso a datos

genomicos. +“— nuevos;:;!;l;emasde— genémicos

- Soluciones existen- - Nuevo conocimiento Respuestas existen-  Nuevasrespuestasa
tesparael problema pararesolver el problema tesapreguntasde preguntasde
- Disefios existentes - Nuevos disefios conocimiento conocimiento

| v | v
CONTEXTO DE CONOCIMIENTO

Modelado conceptual, herramientas de analisis de datos, técnicas de Interaccion Humano
Computador (HCl), Patrones de Disefio de Interfaz de usuario, ISO-9241-210, 1ISO-25010,
Métodos de disefio de interfaces, Big Data, Genética, Usabilidad, Estadistica

Imagen 2.2 Marco de trabajo de la metodologia DS aplicado a la Tesis

El contexto social representa a las partes interesadas del proyecto incluyendo a las
personas o instituciones que financian el proyecto y/o definen los objetivos o requisitos
para el método GenomIUm. Una vez concluida la investigacion, las partes interesadas
reciben el método GenomlIUm completamente diseflado. Las pattes interesadas que
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conforman el contexto social de esta Tesis se dividen en dos grupos. El primero lo
conforman las partes interesadas que patrocinan el proyecto de investigacién y son:
®  Centro de Investigacién de Métodos de Producciéon de Software (PROS) de la
Universidad Politécnica de Valencia
= Hscuela Politécnica Nacional del Ecuador (EPN)
= Secretaria Nacional de Educacién Supetior, Ciencia y Tecnologia (SENESCYT)

El segundo grupo lo conforman las partes interesadas que son beneficiarios directos del

producto resultante de la investigacién, es decir el método GenomIUm, y son:
= Laboratorios biolégicos e investigadores en el area de la medicina y genética.
= Disefladores de interfaces de usuatio

El contexto de conocimiento representa la literatura cientifica existente que se ha
utilizado para llevar a cabo la investigaciony también es donde residen la o las
contribuciones producidas por esta investigacion (especialmente articulos cientificos que se
detallan mas adelante en la Seccién 8.2.1). En esta Tesis, el contexto de conocimiento
incluye las fuentes primarias de conocimiento como son literatura cientifica, profesional,
técnica y comunicaciones orales existentes en las disciplinas HCI, IS, Big Data, y Genética
e IS Empirica.

La actividad de diseiio v la actividad de investigacion, ubicadas dentro del cuadrado de
doble linea de la Imagen 2.2, consisten en tesolver problemas de disesio (PD) y responder a
preguntas de conocimiento (PC), respectivamente y durante el desarrollo del proyecto DS.

Los PD son problemas sobre como disefiar el método GenomIUm considerando las
necesidades de las partes interesadas mencionados en el contexto social. Las soluciones a
los PD son diseflos nuevos (por ejemplo, modelos, prototipos de interfaz de usuatio,
patrones de diseflo de interaccién) que alteran el mundo real y estan basadas en los objetivos
y requisitos de las partes interesadas. Por lo tanto, evaluar estos disefios significa evaluar que
estos disefios cumplan con los requisitos de las partes interesadas.

Las PC son preguntas enfocadas a conocer el contexto del problema, las maneras de
diseflar el método, la manera en que el método interactia en el contexto de problema, entre
otras. Hstas preguntas se responden investigando teorfas, técnicas, modelos, etc.
pertenecientes al contexto de conocimiento. Al contrario de las soluciones a los PD, las
respuestas a las PC agregan conocimiento a nuestro entender del mundo real, mas no lo
alteran, y son independientes de los objetivos que persiguen las partes interesadas. Para
responder a un PC, nosotros como investigadores recolectamos y analizamos datos a través
de métodos de investigacién (revision de literatura, encuestas, entrevistas con expertos,
experimentos, observacion de casos, investigaciéon de accidn técnica, etc.). En efecto, en la
Seccién 7.2 y la Seccidén 7.3 presentamos dos experimentos que contestan PCs acerca de los
efectos producidos por las partes que componen el método GenomIUm.

2.3 CICLO DE DISENO Y CICLO EMPIiRICO

En la practica, para llevar a cabo las actividades de disefio e investigacién en un proyecto
DS, la metodologfa provee respectivamente dos ciclos iterativos y anidados: Ciclo de Disesio
y Ciclo Empirico. Cada ciclo estd compuesto de tareas y cada tarea involucra resolver PDs y
contestar PCs.



Parte I: Preambulo

2.3.1 Ciclo de Diseiio

El ciclo de disefio es un proceso orientado al disefio del artefacto de la investigacién y
puede ser visto como un sub-ciclo de un tipico ciclo de ingenieria enfocado a la resolucién
de problemas. El ciclo de ingenierfa esta compuesto de cinco tareas:

* T1. Investigacién del problema. — Identificar el fenémeno que debe ser mejorado.
Esto incluye identificar las causas que generan el fenémeno, las partes interesadas
en el contexto del problema y los objetivos que se desea alcanzar. Ademas, se
definen los conceptos que giran alrededor del problema.

= T2. Disefio del tratamiento. — Diseflar artefactos para tratar el problema. Para esto,
se especifican sus requisitos, se estudian tratamientos existentes que pueden
resolver el problema y se decide si adaptar un tratamiento existente o disefiar uno
fnuevo.

= T3. Validacién del tratamiento. — Verificar que el o los disefios de los artefactos
traten el problema.

= T4 Implementaciéon del tratamiento. - Tratar el problema con uno de los artefactos
disefiados.

= T5. Evaluaciéon de la implementacién. - Evaluar el éxito del tratamiento en
condiciones reales.

De estas cinco tareas del ciclo de ingenierfa, el ciclo de disefio abarca las tareas T1, T2 y
T3, como lo muestra la Imagen 2.3. Las tareas T4 y T5 que estin en color gris claro
corresponden al ciclo de ingenierfa y ha sido incluidas en el grafico para expresar la
diferencia entre los dos ciclos. Dentro de cada tarea se describe los PD (anotadas con el
signo “I”) y PC (anotadas con el signo “?”) que deben ser abordados.

T1. Investigacion del Problema

- Interesados? Objetivos?

- Marco de trabajo conceptual del problema?
- Fendbmeno? Causas, mecanismos, razones?
- Efectos? Contribucion a los objetivos?

Ciclo de
Disefio

T3. Validacién del tratamiento T2. Disefio del tratamiento

- Artefacto produce efectos en el contexto? - Especificacion de requerimientos!

- Contraposicion de diferentes artefactos? - Los requerimientos contribuyen a los objetivos?
- Sensitividad por contextos diferentes? - Tratamientos disponibles?
- Efectos satisfacen los requerimientos? - Disefiar nuevos tratamientos!

Imagen 2.3 Ciclo de disefio de la metodologia DS. Adaptado de (Wieringa, 2014)

En consecuencia, el ciclo de disefio estd compuesto de las tareas T1, T2, y T3 y no
aborda la implementacion del tratamiento ni su evaluacion. Para abordar la T3, el ciclo de
diseflo se enlaza con el ciclo empirico, el cual se describe en la siguiente seccién.
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2.3.2 Ciclo Empirico

El ciclo empirico es un proceso orientado a contestar preguntas de conocimiento
cientifico de manera racional, donde el investigador disefia la configuracién de la
investigacién (o estudio empirico, como por ejemplo un experimento) y analiza los datos
producidos de esta configuracién. El ciclo empirico se muestra en la Imagen 2.4 y se
compone de cinco tareas que han sido denotadas con la letra T’ para diferenciarse de las
tareas del ciclo de disefio.

T’5. Andlisis de datos

- Descripciones?

- Conclusiones estadisticas?
- Explicaciones?

- Generalizaciones?
- Respuestas a preguntas de conocimiento?

T’4. Ejecucion de la investigacion

T’1. Andlisis del problema de investigacion

- Marco de trabajo conceptual?
- Preguntas de conocimiento?

- ¢Que sucedi6? Ciclo - Poblacion?

T’3. Validacion

- Validez del objeto de estudio?

Empirico

T°2. Disefio de la investigacion y la inferencia

- Objetos de estudio?

- Validez de la especificacion del tratamiento? - Especificacion de tratamientos?
- Validez de especificacion de las medidas? - Especificacién de medidas y métricas?
- Validez del disefio de la inferencia - Inferencias?

Imagen 2.4 Ciclos Empirico de la metodologia DS. Adaptado de (Wieringa, 2014)

Las tareas del ciclo empirico son:

T’1. Analisis del problema de investigacion. - Definir el contexto del problema
sobre el cual vamos a realizar el estudio, las preguntas de conocimiento y la
poblacién objetivo de la cual obtendremos los datos (es decir, los participantes del
experimento o estudio).

T2. Disefio de la investigaciéon e inferencia. - Disefiar el estudio empirico
definiendo las variables dependientes que queremos medir y cémo medirlas (las
métricas), las variables independientes (conocidos como tratamientos), y los
objetos experimentales (los problemas que proponemos resolver a los
participantes). Ademas, diseflamos la configuracién del estudio (por ejemplo, en
un experimento de comparacién estadistica, disefiamos como los tratamientos y
problemas seran asignados a los participantes), definimos el procedimiento
sistematico que se seguitd para ejecutar el estudio y definimos, segun la
configuraciéon del estudio empirico, los métodos estadisticos para realizar
inferencias y obtener conclusiones.

T’3. Validacion del disefio de la investigacion. - Validar las amenazas que pueden
afectar al estudio empirico y a los resultados. Especificamente realizamos cuatro
tipos de validaciones (Wohlin, 2012): validez; del constructo, validez interna, validez externa
y validez de conclusion. Por cada tipo de validacion, evaluamos cada amenaza asociada
y verificamos su presencia, y si aplica, describimos como la hemos evitado o
minimizado.
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* T4, Ejecucién de la investigacién. — Ejecutar el estudio empirico segun el
procedimiento sistematico definido en la T°2.

* T°5. Analisis de los datos. — Analizar los datos producidos del estudio empirico
aplicando el disefio de la inferencia especificado en la T°2.

2.3.3 Ciclos aplicados a la Tesis

En el desarrollo de esta Tesis, aplicamos un ciclo de disefio y tres ciclos empiricos. Para
mejor explicacion de la aplicacion de estos ciclos, estructuramos los ciclos en forma de lista
como lo muestra la Imagen 2.5, indicando las tareas de cada ciclo (con la letra T o T°), las
actividades dentro de cada tarea y el capitulo o secciéon de la Tesis (columna
“Capitulo/seccion”) donde se desarrollan dichas actividades.

Como habri notado el lector, l1a estructura de este documento de Tesis estd basada en la
secuencia de tareas de los ciclos de la metodologia DS. Todos los capitulos de la Tesis,
exceptuando los capitulos 1 y 2, estan relacionados con las tareas de los ciclos: la T1 del
ciclo de disefio se trata en los capitulos 3 y 4;1a T2, en el 5 y 6; la T3 que involucra los tres
ciclos empiricos, en el 7. Los capitulos 1 y 2 del documento de Tesis no se cortresponden
con ninguna parte de los ciclos ya que estos se enfocan en brindar una introduccién al
documento de Tesis y a explicar a fondo la metodologia de investigacion, que es el capitulo
en el cual nos encontramos al momento.

Siguiendo con la Imagen 2.5, iniciamos con la tarea T1 del ciclo de disefio investigando
el problema, acto seguido realizamos la tarea T2, el disefio del tratamiento, y en la tarea T3,
que corresponde a la validacion del tratamiento, realizamos tres ciclos empiticos: el primero
valida los patrones, el segundo el proceso de disefio y el tercero es un caso de estudio donde
se aplica GenomIUm en un caso real. Las tareas que componen los ciclos son desctitas a
continuacioéon.

En la investigacion del problema (T1), el objetivo es investigar, definir y explicar el
problema utilizando varios métodos de investigaciéon (p. ¢j., entrevistas, estudios de
literatura, encuestas, observacién de casos de estudio, experimentos de casos simples o
experimentos de diferencia estadistica, casos de estudio observacionales). En particular,
hemos realizado estudios de la literatura, obsetvaciones de casos de estudio, asi como
también, encuestas y entrevistas a usuarios del dominio. Como resultado de la investigacién
del problema se obtienen productos como: el estado de arte (es decit, las diferentes soluciones
existentes y actuales que han sido propuestas para resolver el problema), el marco de trabajo
conceptual (conjunto de definiciones que son la base para definir el problema y su
solucién), y un primer esbozo de los requisitos que dan forma al método de disefio
GenomlIUm, nuestro artefacto.

El disefio del tratamiento (12) consiste principalmente en tres acciones: 1) definir los
requisitos de la solucién; 2) decidir la estrategia de solucién al problema bajo estudio
considerando los requisitos definidos; 3) diseflar la solucién. Asi como en la IS una
especificacién de requisitos describe el comportamiento deseable de un software, los
requisitos definidos en esta tarea describen el comportamiento deseable tanto del
tratamiento como del artefacto que se intenta proveer. Con estos requisitos, evaluamos la
factibilidad de adaptar una solucién existente o construir una nueva. En nuestro caso hemos
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decidido crear una nueva solucién: el método GenomIUm. Ttras la decision, procedemos a
diseflar el tratamiento y el artefacto para abordar el problema investigado.

CICLO DE DISENO CICLOS EMPIRICOS
. o Capitulo/
T1.- Investigacion del Problema Seccién
T T 1
Definir el marco conceptual asociado al problema 3
T'1. Analisis del F de {
Analizar el estado actual de las 1U en el acceso a datos 4 - Definir las preguntas de investigacion (P1) e hipotesis
gendémicos? - Identificar contexto de problema y sujetos experimentales
N (usuarios de interfaces de usuario)

T’2. Disefio de la Investigacion y la Inferencia
- Disefiar el experimento y su procedimiento
- Definir método(s) estadisticos para la inferencia (Modelo Mixto Lineal)

! |

| |

| |

| |

| |

! |

. . . | |
¢ Qué tratamientos existen para abordar el problema? | |
! |

! |

[ i, |

T2.- Disefo del tratamiento — T'3.Validacién de Amenazas |
! |

| |

! |

| |

! |

| |

! |

| |

| I

! |

| |

- Validacion interna y externa, del constructo y de conclusion
" ™ X 5.2 T’4. Ejecucion

Especificar requisitos del tratamiento - Ejecutar expeimento
- Reunir resultados del experimento

Iden'tifiz_:ar los problemas de interaccion en interfaces 500 T'5. Analisis de datos

genomicas - Andlisis estadistico de los datos

Se debe adaptar un tratamiento existente o crear uno 53 - Responder a las PI.

nuevo?

Disefar el tratamiento el método GenomlUm 6 R T e T TR B
T’1. Andlisis del Problema de Investigacion

| L. o . - Definir las preguntas de investigacion (P1) e hipotesis
T3.- Validacion del Disefio del tratamiento - Identificar contexto de problema y sujetos experimentales

(disefadores de interfaces de usuario)

Validacion de Patrones 7.2 T’2. Disefio de la Investigacion y la Inferencia

| |
| |

| |

| |

| |

|

| |

| - Disenar el experimento y su procedimiento }

73 } - Definir método(s) estadisticos para la inferencia (Correlacion) |

Validacién de Proceso de disefio | T'3.Validacién de Amenazas |
| - Validacion interna y externa, del constructo y de conclusion }
| T4.Ejecucién |
| - Ejecutar experimento |
| - Reunir resultados del experimento !
| T5. Andlisis de datos |
| -Andlisis estadistico de los datos |
} - Responder a las PI. }

Caso de estudio (LB .-

|
} T’1. Analisis del Problema de Investigacion
| - Identificar contexto de problema y sujetos experimentales
I (Investigadores de IVIA)
} T’4. Ejecucion
L, - Estudiar el contexto en IVIA
|
|
|
|
|
|
|
|

- Disefiar Interfaces de usuario

- Evaluar iterativamente las interfaces con el usuario
T'5. Anélisis de datos

- Realizar sesion de discusion

- Analizar retroalimentacion

Imagen 2.5 Ciclos aplicados a la Tesis

La validacion del tratamiento (13) consiste en justificar que GenomlIUm cumple con
los requisitos de las pattes interesadas antes de ser implementado. Ya que el método
GenomlUm esta compuesto de un conjunto de patrones y un proceso de disefio, validamos
cada una de sus partes y posteriormente validamos los efectos producidos por el método en
un ambiente real. Para esto, realizamos tres ciclos empiricos correspondientes a los
siguientes estudios: dos experimentos controlados que validan los patrones y el proceso de

17
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diseflo, respectivamente, y un caso de estudio donde el método GenomIUm es aplicado en
un ambiente real.

Los resultados empiricos de la tarea de validacién son evidencias de valor para considerar
a GenomIUm como una relevante contribucién a la comunidad cientifica.

2.4 CONCLUSIONES
Este capitulo ha descrito la metodologia de investigacién Design Science (DS) que guia la
presente Tesis. Como parte de la metodologia aplicada a esta Tesis se exponen:

Los objetivos de la investigacion.

Las preguntas de investigacion derivadas de los objetivos.

El matco de trabajo propuesto por la metodologia para lograr los objetivos de la
Tesis.

Las tareas del Ciclo de Disefio y el Ciclo Empirico para llevar a cabo la
investigacion.

Como conclusiones importantes de este capitulo se destacan:

El marco de trabajo aplicado a la Tesis consta de dos contextos que interactian
con el proyecto de investigacion: a) el contexto social esta representado por las partes
interesadas en el proyecto de investigacién (PROS, SENESCYT, laboratorios
genéticos, investigadores, disefiadores de interfaces de usuatio) y b) el contexto de
conocimiento esta representado por las teorfas, técnicas, principios alrededor del
campo de interaccién humano-computador, modelado conceptual, genética,
usabilidad, etc.

El proyecto de investigacion se desarrolla a lo largo de un ciclo de disefio y tres
ciclos empiricos, aplicando métodos de investigacion como entrevistas,
observaciones de casos, experimentos, etc.
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Capitulo 3

Marco Conceptual

Este capitulo define los conceptos, conocidos también como “constructos” (Wieringa,
2014), inmersos en el ambito del método GenomIUm y su contexto. El marco de trabajo
conceptual crea un acuerdo sobre los conceptos y definiciones utilizados en esta Tesis,
evitando de esta manera ambigiiedades y facilitando la comprensién del problema y la
estructura de la solucién propuesta: el método GenomIUm.

3.1 UN MARCO CONCEPTUAL PARA LOS DATOS GENOMICOS

La genémical es el estudio del genoma, es decit, el estudio de la secuencia de ADN que
contiene el conjunto completo de genes de un organismo o una especie. La secuencia de
ADN es una secuencia de cuatro bases bioquimicas (Adenina, Citosina, Guanina y Tinina)
representadas por cuatro letras (A, C, G, T) respectivamente, conocidas como el ¢ddigo
genético, que se encuentra en los cromosomas contenidos en el nucleo de las células. En el
caso del ser humano, por ejemplo, el genoma humano se refiere a la secuencia de ADN de
los cromosomas contenidos en el nucleo de cada célula humana.

Estudiar el genoma de cualquier especie involucra estudiar cantidades masivas de datos
relacionados al ADN provenientes de fuentes heterogéneos en origen y formato. Nos
referimos a este tipo de datos como datos gendmicos y las fuentes de donde provienen incluyen:

»  Secuenciacion masiva del ADN.- Masiva cantidad de datos generados por las
tecnologias de Secuenciacion de Segunda Generacion (Metzker, 2010) (INGS, por
sus siglas en inglés) que secuencian el ADN de especies a gran escala y producen
ficheros de texto plano de formato especifico (p.¢j., ficheros VCF (Samtools,

2010))
»  Literatura biomédica. - Bibliografia (p.ej. articulos, revistas, reportes clinicos)
almacenada en repositorios digitales (XS PubMed

(https:/ /www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/)).
»  Bases de datos bioldgicas. - Bases de datos de secuencias de elementos genéticos.
La Tabla 1 muestra algunas de las bases de datos existentes indicando el elemento
genético que abordan.

1 https:/ /www.genome.gov/genetics-glossary/genomics
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Tabla 1 Ejemplos de bases de datos biolégicas

Bases de datos URL Elemento genético abordado
Nucleotide (NCBI) | https://www.ncbi.nlm.nih.gov/nucleotide/ lebtid

EMBL EBI https://www.cbiac.uk/ena nucieondos

UniProt https:/ /www.uniprot.otg proteinas

Ensembl http://www.ensembl.otg genomas

KEGG https:/ /www.genome.jp/kegg/ rutas metabdlicas

OMIM https://www.omim.otg/ enfermedades humanas
Gene Ontology http://geneontology.otg/ funciones de los genes

Para entender y contextualizar los datos genémicos, es necesario entender los conceptos
biolégicos complejos e inmersos en el dominio genémico y como estos conceptos estan
relacionados. Para esto, el modelo conceptual se convierte en una herramienta util ya que a
través del modelo es posible desctibir y hacer explicito el conocimiento de cualquier
dominio. En este sentido, el Modelo Conceptual del Genoma Humano (MCGH) (Reyes
R., 2018) fue concebido para abordar la complejidad del dominio genémico, especificando
visualmente sus conceptos y las relaciones entre ellos. Aunque el MCGH esta dirigido al ser
humano como especie, el modelo sirve como base para generalizar los conceptos generales
del genoma. E1 MCGH es un modelo propuesto por el grupo de investigacién PROS 'y,
aunque no es la unica propuesta de modelado del genoma (Ram et al., 2004), (Bornberg-
Bauer et al., 2002), (Bernasconi et al., 2017), el MCGH destaca su valor por erigirse desde
una perspectiva holistica (global) y de “compromiso ontolégico” (Jacquette, 2002); un
acuerdo compartido entre los implicados en el dominio en relacién con los términos y su
significado utilizados en el discurso.

El MCGH es un modelo en continua evolucién marcada por un proceso sostenido de
investigacién de nuevos conceptos en el dominio que incluye la colaboracién de expertos
en el dominio en extensas jornadas de modelamiento conceptual que conducen a la
agregacion consensuada de los conceptos a la estructura conceptual y, consecuentemente, a
la consecucién de un modelo de conocimiento refinado, sélido y holistico. La evolucion del
MCGH ha pasado por las versiones 1 y 1.1 hasta consolidarse actualmente en la segunda
version (MCGH v2) (Reyes R., 2018). Esta version define los elementos implicados en el
contexto genbémico a través de seis vistas:

= Vista Estructural. - Muestra la estructura del genoma incluyendo sus componentes
(por ejemplo, cromosomas), considerando el tipo de segmentos de ADN del cual
esta conformado.

®  Vista de Transcripcién. - Muestra los componentes y conceptos involucrados en el
proceso de transcripcidon que conduce, a través de la correspondiente traduccion,
a la “sintesis de proteinas”, es decir, la manera en la que los genes expresan su
funcionalidad a través de la produccién de proteinas.

®  Vista de Variaciones. - Muestra las diferencias encontradas en la comparacién de
secuencias de ADN.

® Vista de Rutas metabdlicas. - Muestra los componentes involucrados en las
reacciones quimicas que ocurten dentro de una célula.
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®  Vista de Fuentes de Datos y Bibliografia. - Muestra las fuentes de datos desde
donde se extrae informacién para almacenar en el modelo y enlaces a documentos
clinicos que respaldan la informacién almacenada.

Cada vista presenta una parte del modelo conceptual total y detalla los componentes
involucrados en la vista. Por ejemplo, la Imagen 3.1 presenta la vista estructural del MCGH
donde la clase “CHROMOSOME” hace referencia a los cromosomas de una especie (clase
“SPECIES”), es decir, a un grupo de organismos con ADN semejante. Cada cromosoma
puede estar caracterizado por su patrén de bandas (clase “CYTOBAND”) que representa
las regiones dentro de la estructura del cromosoma que son visibles gracias a las técnicas de
tincién (técnicas que mejoran el contraste de la imagen vista por microscopio y que son
aplicadas en una fase especifica del ciclo celular). La clase “HOTSPOT” representa los
lugares en la secuencia de ADN donde puede producirse con mayor probabilidad el
entrecruzamiento entre los cromosomas de los progenitores (padre y madre) para formar
un par de cromosomas durante el proceso de divisién celular (o fase de meiosis). La clase
“CHROMOSOME_ELEMENT” representa los fragmentos significantes dentro de la
secuencia de ADN del cromosoma (p. ¢j., gen, exon, etc.). La clase “VARIATION”
representa a una variacion genética o alteracion en la secuencia de ADN de un cromosoma y
puede ser la causante de enfermedades o de rasgos caracteristicos como, por ejemplo, el
color de ojos.

BIBLIOGRAPHY REFERENCE

hy_reference_id<<oid>>

| HoTspoT | CYTOBAND

id <<oid>>

-name <<oid>>

VARIATION

~variation_id

SPECIES 1
name <<oid>> | | CHROMOSOME

-nc_identifier <<oid>>

‘ CHROMOSOME ELEMENT DICTIONARY

osome_element_id <<oid>> -id <<oid>>

-name

-sequence

-date_assembly -hg

-source

-associated_genes

ELEMENT DATA BANK

ce_identifier

-omim

~Creation_version

Imagen 3.1 Vista estructural del MCGH version 2 (MCHG v2). Fuente: (Reyes R., 2018)

Dado que la informaciéon de los elementos del cromosoma es extraida de diversas
fuentes de datos, la clase “ELEMENT DATA BANK” representa la relaciéon de cada
elemento cromosémico con las fuentes de datos de donde se ha extraido su informacion.
La literatura o publicaciones (bibliografia) cuyo contenido refiere al elemento cromosémico
esta representada por la clase “BIBLIOGRAPHY_REFERENCE”. Ia clase
“DICTIONARY” representa un glosario de términos que ha sido incluido en el modelo
para solucionar el problema de que un término puede servir para describir muchos
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conceptos. De esta manera, esta clase proporciona una breve descripcién del término y la
fuente bibliografica de donde se ha obtenido la informacién.

Las vistas del MCGH estan conectadas entre si. Una vista puede contener clases que son
particulares de la vista y otras clases que provienen de otras vistas, conectadas de una manera
logica. Estas conexiones reflejan las conexiones entre las vistas. En la vista estructural que
mencionamos anteriormente (Imagen 3.1), por ejemplo, las clases con cabecera de color
oscuro representan las clases particulares de la vista estructural (es decir, HOTSOPT,
CYTOBAND, CHROMOSOME, SPECIES, CHROMOSOME ELEMENT), mientras
que las clases con cabecera de color blanco (es decir, VARIATION,
BIBLIOGRAPHY_REFERENCE, ELEMENT DATA BANK y DICTIONARY)
representan a clases provenientes de otras vistas (p. ¢j., la clase “VARIATION” es una clase
particular de la vista “variaciones”). De esta manera, la relacién entre la clase
CHROMOSOME vy la clase VARIATION representa la conexién entre la vista
“estructural” y la vista de “variaciones”. Tanto la vista estructural como las otras vistas,
incluyendo la descripcién de las clases y relaciones en cada una, estan detalladas en (Reyes
R., 2018).

Ademas de clarificar los elementos inmersos en el dominio, el MCGH se convierte en
una solida y coherente estructura para el disefio de interfaces de usuario orientadas a la
explotacién de los datos en este dominio. En efecto, el MCGH es un componente angular
de esta Tesis ya que los diseflos de interfaz que proponemos como soluciones a problemas
de disefio de interfaz de usuario son explicados en términos de los conceptos y relaciones
incluidos en el MCHG. Aunque el MCGH esta dirigido al genoma humano, el modelo
define los términos bioldgicos basicos inmersos en la genémica, por lo tanto, el MCGH
puede utilizarse como marco de referencia pata la estructura bioldgica de otras especies.

3.1.1 Andlisis de datos genomicos

PRIMARIO SECUNDARIO TERCIARIO
Evaluacién de Calidad
! [’
- Alineamiento de Lecturas - /\g/
i Identificacion de Variantes . I L,
h - SNP, INDEL, CNV, SV Visualizacion,
A H Priorizacion /Filtrado

Secuenciacion

Muestras lllumina, Roche, SOLID..... Anotacion

Lecturas Bases de datos plblicas Variaciones

Imagen 3.2 Flujo de trabajo basico para proyectos de secuenciacién del genoma, adaptado
de Pabinger et. al. (Pabinger, 2014) y GATK (Broad Institute, 2019)

Cuando hablamos de analizar los datos genémicos, nos referimos desde una perspectiva
general a un flujo de trabajo que incluye tres tipos de analisis (primartio, secundario y
terciario) y que tiene como punto de entrada la o las muestras que se desea analizar. Este
flujo de trabajo se muestra en la Imagen 3.2.

En el andlisis primario se obtienen masivas cantidades de datos genémicos derivadas de la
secuenciaciéon masiva a gran escala del ADN realizada con tecnologias NGS (p. ¢j., Illumina)
dando como resultado el conjunto de “lecturas” de la secuenciacion almacenado en ficheros
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de texto. En el andlisis secundario, se procesan las lecturas a través de una serie de
transformaciones que permiten evaluar la calidad de las lecturas, alinear las lecturas,
identificar variaciones genéticas, anotar variaciones genéticas (usando generalmente fuentes
externas de informacién de acceso publico). El resultado de este analisis es un fichero de
texto con las variaciones genéticas identificadas.

Los analisis primario y secundario comparten desafios de extraccién y transformacion
de datos; desafios que han sido bastante explotados al punto de disponer actualmente de
herramientas potentes operadas en su mayoria por lenguaje de comandos que automatizan
parcial o completamente los procesos de tratamiento de datos.

A diferencia del analisis primario y secundario, el andlisis terciario tiene que ver con el
desafio de extraer conocimiento de los datos; un desafio que involucra directamente a la
interfaz de usuario ya que es en la interfaz donde el usuario interactda (buscar, visualizar,
filtrar) con los datos del analisis secundario para obtener conocimiento de ellos. En el
analisis terciario, la interfaz de usuatio debe proveer mecanismos apropiados e intuitivos
para facilitar a los investigadores el acceso al conocimiento encerrado en los datos
genémicos. Son cada vez mas evidentes en la literatura las propuestas de herramientas para
“priorizar variaciones genéticas”, muchas de ellas asegurando que implementan interfaces
de usuario faciles de usar y aprender y que facilitan la exploracion, filtrado y curacién de los
datos.

La investigacién y los resultados de esta Tesis se ubican en el contexto del analisis
terciario.

3.1.2 Priorigacion de variaciones genéticas

La priotizacién de variaciones genéticas es un paso esencial en el analisis genémico y
consiste en filtrar grandes cantidades de variaciones genéticas para identificar un
subconjunto relevante de variaciones candidatas para un estudio especifico (Dashti et al.,
2017).

La priorizaciéon de variaciones genéticas se ubica en el analisis terciario del analisis
genético y es transcendental en diferentes campos de investigacion. En la investigacion
médica, por ejemplo, la priorizacion de variaciones genéticas consiste en analizar un extenso
nimero de variaciones genéticas e identificar, a partir de la informacién asociada a las
variaciones, aquellas que son causantes de una enfermedad bajo estudio (Roca et al., 2018).

La informacién asociada a la variacién genética proviene de diferentes fuentes (literatura
biomédica, bases de datos de bioldgicas, etc.) e incluye informacién de metadatos de la
variacién (nombres e identificadores), referencia a reportes clinicos relacionados con la
variacién, informacién de la relacién de la variacidén con diferentes fenotipos, entre otras.
Es por eso por lo que, filtrar y determinar las variaciones relevantes para un estudio se
convierte en un trabajo complejo y demandante que generalmente esta dirigido a
especialistas bioinformaticos.

En este contexto, interfaces de usuario disefladas para acceder a la informacién de las
variaciones, visualizar el conjunto de variaciones y aplicar condiciones de filtro para segregar
y extraer las vatriaciones mas relevantes para el estudio, son de mucha ayuda para los
especialistas bioinformaticos.
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En esta Tesis, proponemos un método para disefiar dichas interfaces de usuario para la
priorizaciéon de variaciones genéticas. Para ilustrar el método propuesto en esta Tesis,
presentamos un caso de uso (Seccién 7.4) donde aplicamos el método para disefiar
interfaces de usuario para la priorizacién de variaciones genéticas en el contexto del genoma
de los citricos.

3.2 UN MARCO CONCEPTUAL PARA EL DISENO DE INTERFAZ DE
USUARIO

3.2.1 La interfag de usuario

La ISO: 9241-2010:2010 define a la interfaz de usuatrio como Zodos los componentes de un
sistema interactivo (software o hardware) que proveen informacion y controles al usnario para cumplir tareas
especificas con el sistema interactivo. 1a interfaz de usuario es un elemento crucial de todo sistema
interactivo ya que la interfaz de usuario se convierte en la superficie de contacto en la cual
el usuario interactda con los datos del sistema. Esta supetficie de contacto refleja las
propiedades fisicas de los participantes en la interaccién, hace intuitivas las funciones que
se pueden realizar y da al usuario la sensacién de control sobre tales funciones (Laurel et al.,
1990).

En el dominio genémico, hemos definido a la intetfaz de usuario de acceso a datos
genoémicos como /a superficie de contacto donde el usnario interactiia con el sistema para obtener
conocimiento de los datos gendmicos.

En la definicién de la ISO existe varios términos (p. ¢j., “usuario”, “tarea”, “sistema
interactivo”) que es necesatio definir y contextualizar para entender el concepto de interfaz
de usuario en el dominio gendémico. A continuacién, definimos estos y otros términos
(detivados de los primeros) y contextualizamos aquellos que tienen mayor relevancia en
nuestro dominio de estudio.

Usuario. — El término se refiete a la persona guien usa la interfaz de usnario que en el dominio
genémicos puede ser un investigador del area de la genética, medicina, biologia,
bioinformatica.

Tarea. - La ISO: 9241-2010:2010 define a una tarea como las actividades requeridas para
lograr un objetivo. En el dominio genémico, las tareas son todas aquellas actividades que son
realizadas por el usuario y que son requeridas para llevar a cabo un objetivo de nivel superior
y relacionado al analisis y extraccién de conocimiento de los datos gendmicos.

Sistema interactivo. — Un sistema interactivo, o simplemente “sistema”, esta definido
por la ISO: 9241-2010:2010 como la combinacion de hardware, software y/o servicios que recibe
informacion de los usnarios y la comunica a los usuarios. En el contexto gendmico, un sistema
interactivo esta representado por un sistema de gestion de datos genémicos que implementa
interfaces de usuario que son utilizadas por el usuario para extraer conocimiento de los
datos.

Interaccion. — Este término hace referencia al didlogo usuario-sistema entendido como la
manera en la que el usuario navega, explora, filtra o manipula los datos de un sistema gendmico para obtener
conocimiento. Entender el concepto de interaccion es basico para el disefio de la interfaz.
Diseflar la interaccion significa disefiar productos interactivos para apoyart a las personas en
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su vida cotidiana y laboral (Preece, 2015). Considerando que el interfaz de usuatio es un
producto interactivo, disefiar la interfaz de usuario significa disefiar la interaccién. Asi, la
preocupacion central del disefio de la interaccion es desarrollar interfaces de usuario usables,
es decir, interfaces que sean “intuitivas” y efectivas y que provean una experiencia de usiuario
satisfactoria.

Interfaz Intuitiva. - Con el término “intuicién” nos referimos al “aprendizaje”. Una
interfaz intuitiva es aquella que es fdcil de aprender. La facilidad de aprender una interfaz de
usuario sucede en gran medida por dos razones: 1) porque los mecanismos en la interfaz
son tan evidentes que gufan al usuario en lo que tiene que hacer o 2) porque el usuario esta
ya familiarizado con la manera con la que tiene que usar la interfaz debido a experiencias
similares previas. Hstas dos razones estan cubiertas bajo el término affordance utilizado por
Norman (Norman, 2013) para definir la “relaciéon” entre las propiedades de un objeto y las
capacidades de la persona que interactiia con dicho objeto. En efecto, la primera razén tiene
que ver con las propiedades de la interfaz de usuario y la segunda razén con las capacidades
del usuario. Esta relacion (o affordance) es la que determina la manera en la que el objeto
puede ser utilizado y contribuye a que el uso del objeto sea facil de aprender. En
consecuencia, si para un usuario determinado son desconocidos los mecanismos que
incorpora una interfaz, intuir las acciones que debe hacer en la interfaz serd una tarea dificil
para dicho usuario.

Experiencia de usuario. — La ISO: 9241-2010:2010 define a la experiencia de usuario
COMO /las percepciones y respuestas de las personas resultantes del uso y/ o nso anticipado de un producto,
Sistenia o servicio.

3.2.2 Diseiio conceptual de la interfag de usuario

El disefio conceptual de la interfaz de usuario es un disesio inicial (prototipo) de alto nivel de
la interfaz de usuario que captura la estructura y el flujo de trabajo de la misma (Seffah et al., 2005)
(Wallach et al.,, 2012). Por ejemplo, la Imagen 3.3, presenta el disefio conceptual de la
interfaz de wusuario de la intranet de la Universidad Politécnica de Valencia
(https:/ /intranet.upv.es).

El disefio conceptual sienta las bases de como va a ser la interfaz de usuatio y es
importante en el proceso de disefio de la interfaz de usuatio porque es utilizado por el
disefiador/desarrollador para explorar, comunicar y evaluar sus ideas con los usuatios
finales y se convierte en un instrumento para la evaluacién de usabilidad de la interfaz de
usuario.

Mayhew (Mayhew, 1999), ubica al disefio conceptual en la primera fase del ciclo de vida
de la ingenietfa de usabilidad donde es utilizado pata obtener retroalimentacién del usuatio
antes de iniciar la implementacién (codificacién) de la interfaz de usuatio. En otras palabras,
el disefio conceptual de la interfaz de usuario es util como instrumento de evaluacién de la
usabilidad de la interfaz de usuario y guia el refinamiento de la interfaz de usuario con el
proposito de obtener, a partir de un disefio conceptual basico, un disefio de interfaz de
usuario completamente detallado. Por ejemplo, la Imagen 3.4. muestra el disefio conceptual
refinado tras varias iteraciones del diseflo conceptual presentado en la Imagen 3.3.
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Imagen 3.3 Ejemplo de disefio conceptual basico

; .
Yoy | 9@

anys

Alumnado Personal Personas externas

- — -

Clave UPVInee Clave®

LMas cividado tu PINT Mas oividado tu clave? Mas olvidado tu clave?

ascars, VLG

Imagen 3.4 Disefio conceptual de la Interfaz refinado

3.2.3 Patrones

Origen
El término patrén tuvo sus origenes en el area de la Arquitectura a través de los libros
escritos por el arquitecto Christopher Alexander al final de los afios 70. El libro .4 Pattern
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Langnage (Alexander et al., 1977) de Alexander recoge las experiencias de ocho afios en
entender la naturaleza del proceso de construccion de edificios, pueblos y casas a través de
un total de 253 patrones. A través del término patrin, Alexander intenta proporcionar
recomendaciones y buenas practicas patra el diseflo y construccién de edificaciones que
puedan ser entendidas por personas no expertas en disefio ni en arquitectura, con el objetivo
de generar una mejor experiencia de quienes las habitan.

La intencién detrds de la idea de Alexander inspiré el uso del término en otros ambitos.
Es asf como, desde su origen en el dominio de la construccion, el término patrén ha sido
aplicado para solucionar problemas de disefio comunes en varios dominios de aplicacién y
el disefio de la interfaz de usuario es uno de estos dominios.

A finales de los 80’s, Howard Cummingham (creador del WikiWikiWeb, el primer sitio
wiki) y Kent Beck (uno de los creadores de la programacion extrema o XP) adaptan el
término patron al disefio de interfaces y crean cinco patrones de interfaz para Smalltalk (uno
de ellos es Window per task). Mas tarde, Jeniffer Tidwell (Tidwell, 1999) y Martin Van Welie
(Van Welie et al., 2003) desarrollan colecciones de patrones de interaccion para interfaces
de usuario en la web.

Actualmente, la lista de patrones de disefio de interaccién publicados es tan larga como
los problemas que estos resuelven, incluyendo el como organizar el contenido en la interfaz
de usuario, cémo capturar la entrada de datos del usuario utilizando formulatios y controles
o cémo presentar y navegar por los datos.

Definicion

Alexander defini6 el término patrén en funcién de lo que hace: “.. describe un problema
que ocurre una y otra vez en nuestro entorno, y entonces describe el nilcleo de la solucion a ese problema,
de tal manera que se pueda nsar esta solucion un millon de veces, sin hacer lo mismo dos veces”, pagina x
del libro A Pattern Langnage (Alexander, 1977).

Para ilustrar la definicién del término acufiado por Alexander, hemos escogido al azar el
patrén “Transicion de entrada” (“Entrance transition”, patron 112, pag. 552 del libro A
Pattern Langnage). El problema que trata el patrén Transicion de entrada es diseiiar un cambio
0 transicion de ambientes entre la parte piiblica y privada de nna edificacion. E1 humano no petcibe una
buena sensacién cuando la entrada de la casa es directa desde la calle, es decir, no existe un
cambio de ambiente entre la calle y la casa.

La solucién que describe Alexander a este problema es “Crear un espacio de transicion entre
la calle y la puerta de entrada. Une el camino que conecta la calle y la entrada a través de este espacio de
transicion, y marguelo con un cambio de luz, un cambio de sonido, un cambio de direccion, un cambio de
superficie, un cambio de nivel, quizds por pasarelas que hagan un cambio de recinto, y sobre todo con un
cambio de vista.”. Tal solucién estd acompafiada de una descripcion grafica, como lo muestra
la Imagen 3.5.



Parte 11: Investigacion del Problema

view
change of direction
7,
1 / transition space

{
&=

Imagen 3.5 Descripcion grafica del patron “Entrance transition”. (Alexander, 1977)

En la Imagen 3.6 mostramos ejemplos reales del patrén “Transicion de Entrada”. La
Imagen 3.6a es un ejemplo donde el patrén no esta aplicado; no existe transicion entre la
calle y el interior de las casas. ILa figura Imagen 3.6b muestra el patrén aplicado a través de
las gradas que crean un cambio de nivel entre la calle y la puerta principal de la edificacion.

El objetivo de Alexander no solo fue construir edificaciones que sean atractivas sino
también, y mds importante, edificaciones que aporten una buena experiencia a las personas.
Es importante notar que la solucién propuesta es de tipo conceptual, lo que implica que su
implementacién debe adaptarse a la situacién particular, lo cual convierte a los patrones en
herramientas potentes para el disefio de soluciones.

a) b)

Imagen 3.6 Ejemplo donde a) no se cumple el patrén “Entrance Transition” y b) donde se
cumple el patron.
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A diferencia de los patrones de disefio en el dominio de la Arquitectura, los patrones de
diseflo en el dominio del Disefio de Interfaces abordan problemas de interaccién entre el
usuario y la interfaz, y proveen una descripcion estructurada de un concepto que expresa
una solucién no trivial al problema (Granlund et al.,, 2001). En la literatura, este tipo de
patrones es conocido bajo varios nombtes: patrones de diseto de interfaz de usnario (Toxboe,
2007), patrones de diseio de interaccion (Borchers, 2000), patrones de Interfaz Humano-Computador
(Granlund, 2001), o simplemente como patrones de diserio (Yahoo, 2006). Para simplificar la
diversidad de nombres, nos referimos a este tipo de patrones simplemente como patrones.
Por lo tanto, en el dominio del disefio de la interfaz de usuario:

Patron es la descripcion estructurada de una solucion recurrente a un problema comiin de disesio de
la interfaz, de nsnario, dentro de un contexto especifico.

Formato
El formato original utilizado por Alexander para describir patrones en el dominio de la
Arquitectura consta de las siguientes pattes (Alexander, 1977):

®  Nombre. - Nombre corto para identificar al patrén.

"  Imagen. - Muestra un ejemplo arquetipico del patrén.

®  Introduccion. - Parrafo que establece el contexto para el patrén, explicando cémo el
patrén ayuda a completar otros patrones.

»  Titular del problema. - Una o dos oraciones, en letra negrita, que describen la esencia
del problema.

= Cuerpo del problema: Secciéon mas larga que describe el trasfondo empirico del patrén,
la evidencia pata su validez, el rango de maneras diferentes en que el patrén puede
ser manifestado en una construcciéon.

®  Solucion. - Es el ntcleo del patrén y describe el campo de las relaciones fisicas y
sociales que son requeridas para resolver el problema indicado, en el contexto
indicado. Esta solucion esta redactada en la forma de una instruccién, asi el
diseflador sabe exactamente qué necesita hacer para construir el patrén. Estas
instrucciones no son “imposiciones” sino mas bien “indicaciones” de los aspectos
esenciales que se deben considerar para solucionar el problema. Estas indicaciones
son expresadas de una manera muy general y abstracta, dejando al lector solucionar
el problema por si mismo y a su propia manera, adaptando la solucién a sus
preferencias y a las condiciones locales. La desctipcién de la solucién incluye las
relaciones esenciales y necesarias para solucionar el problema.

®  Diagrama. - Muestra la solucién en forma de un diagrama con etiquetas para indicar
sus componentes principales.

®  Relaciones. - Parrafo que describe los patrones que estin inmersos y son necesarios
para la conformacién del patrén actual.

Alexander también seflala dos propésitos fundamentales directos del formato: 1)
presentar cada patrén conectado a otros patrones de tal manera que sea facil para el lector
navegar por todos los 253 patrones del conjunto y crear todas las posibles combinaciones,
y 2) presentar el problema y la solucién de cada patrén de tal manera que el lector pueda
por si mismo modificarlo sin perder la esencia central del patrén.
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Por otro lado, cada patrén tiene varios niveles de significancia. Alexander define un
sistema de puntuacién basado en matcas:

Dos asteriscos (**). — Las propiedades constantes y comunes pata todas las
maneras posibles de resolver el problema han sido completamente identificadas y
resumidas.

Un astetisco (*¥). - Las propiedades constantes y comunes para todas las maneras
posibles de resolver el problema han sido parcialmente identificadas, pero la
solucién propuesta puede setr mejorada. Con “parcialmente” se refiere a que a pesar
de que se conoce que existen soluciones al problema dado, estas soluciones no
estan cubiertas en la redaccién del patrén.

Sin asterisco. - Las propiedades constantes y comunes para todas las maneras
posibles de resolver el problema no han sido identificadas No se ha conseguido
identificar las propiedades constantes y comunes. Existen ciertamente maneras de
resolver el problema de diferente manera a la que se ha escrito. En estos casos se
indica la solucién para proveer al lector con al menos una manera de resolver el
problema.

Ventajas del uso de patrones

Los patrones proveen mayores beneficios que las directrices o guias de estilo para disefiar
la interfaz de usuario (Seffah, 2015). A diferencia de los directrices o gufas de estilo, los
patrones explican a menudo los pasos o reglas que deben ser aplicadas como solucién al
problema. Entre los principales beneficios de usar patrones se menciona:

Transferencia de conocimiento. - Los patrones son herramientas para capturar y
diseminar el conocimiento y expetriencias de disefio.

Guias de Usabilidad. - Ayudar a los desarrolladores en el desarrollo de sistemas
interactivos mas usables.

Diseno de la Interaccion. — Los patrones son herramientas utiles para disefiar la
interaccién. Los patrones se convierten en herramientas poderosas para disefiar la
interaccion (el didlogo usuario-sistema) que debe satisfacer la interfaz de usuario.
Cada patrén provee una solucién de disefio de interfaz de usuatio descrita de forma
textual o grafica que resuelve un problema de interaccion en la interfaz de usuario.
Comunicacion. — Los patrones se convierten en una Lingua Franca la cual es facil de
entender por disefladores, desarrolladores y usuarios, independientemente del
conocimiento y expetiencia.

Reutilizacion. — Los patrones evitan que el diseflador pierda tiempo reinventado la rueda
para resolver un problema conocido ya que las soluciones provistas por los
patrones son el resultado del intercambio de experiencias entre disefladores que se
han enfrentado a un mismo problema. Por lo tanto, los patrones retnen un
conjunto de buenas practicas que pueden ser reutilizadas para enfrentar un
problema de disefio en la interfaz de usuario.
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3.3 CONCLUSIONES

En este capitulo hemos definido el conjunto de conceptos, o constructos, sobre los cuales
se fundamenta el método GenomIUm propuesto en esta Tesis. El marco conceptual estd
dividido en dos grupos conceptuales: 1) los datos gendmicos y, 2) el disefio de interfaces de
usuario.

El primero define los conceptos relacionados con los datos gendémicos y su contexto.
Estos conceptos son claves para entender el dominio genémico incluyendo los conceptos
biolégicos de la estructura genética y los conceptos relacionados con las fuentes de datos
inmersas en el dominio.

El segundo grupo aborda los conceptos inmersos en el disefio de interfaces tales como
interfaz de usuario, usuario, tarea, sistema interactivo, interaccion, intetrfaz intuitiva,
experiencia de usuario, diseflo conceptual de la interfaz, patrones de interaccién, que son
claves para entender la estructura del método GenomIUm.

Los conceptos descritos en el marco conceptual son utilizados en el Capitulo 6, donde
se describe en detalle el método GenomlIUm vy el catilogo de soluciones que lo soporta, y
el Capitulo 7 donde se describe la validacién del método.
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Capitulo 4
Estado del Arte

Este capitulo presenta el estudio acumulado en el 4rea del disefio de interfaces de usuatio
en el dominio gendémico, basado en la busqueda y revisién de literatura. El contenido de
este capitulo contextualiza la investigacién y ayuda a comprender las razones que motivan
la decisién de proponer el método GenomIUm.

Dado que la solucién que se propone en esta Tesis estd basada en la definicién y uso de
patrones de disefio de interfaz de usuario, en la Seccién 4.1 analizamos los enfoques de
diseflo soportados por patrones y en la Seccidén 4.2 analizamos los patrones existentes para
el disefio de interfaces en el dominio gendémico.

4.1 ENFOQUES DE DISENO DE INTERFACES BASADOS EN PATRONES
4.1.1 DCU

El Disefio Centrado en el Usuatio (DCU) es una filosofia de disefio que aplicada al
ambito del disefio de interfaces de usuario tiene como objetivo disefiar interfaces de usuatio
de calidad, que sean faciles de usar y aprender. E1 DCU se enfoca en primer lugar en las
necesidades, capacidades y comportamiento del usuatio para luego enfocarse en disefiar
soluciones ajustadas a estas necesidades, capacidades y formas de comportarse (Norman,
2013). La Imagen 4.1 muestra el proceso de disefio del DCU descrito en la ISO 9241-210
como un ciclo iterativo de 4 actividades:

»  Actividad 1: Entender y especificar el contexto de uso: ldentificar a los usuarios para
quienes estara dirigido el producto, para qué lo usaran y en qué condiciones.

" Actividad 2: Especificar requisitos: 1dentificar los objetivos del usuario que deberan
satisfacerse.

»  Actividad 3: Producir soluciones de disesio: Esta fase se puede subdividir en diferentes
etapas secuenciales, desde el diseflo de las primeras soluciones conceptuales de la
interfaz de usuario hasta su disefio refinado y final.

»  Adidad 4: Evaluacion: Validar las soluciones de disefio, es decir, verificar si el
producto satisface los requisitos o, por el contrario, se detectan problemas de
usabilidad.
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Imagen 4.1 Proceso de Disefio Centrado en el Usuario (ISO 9241-210)

El DCU es una metodologia integral de desarrollo de sistemas interactivos que establece
la ruta para ir desde la “investigaciéon de usuario” (Actividad 1 y 2) hacia la “produccién de
soluciones” (Actividad 3 y 4) garantizando que estas soluciones se ajusten a las necesidades
de los usuatios que las usan. Nosotros creemos que la aplicacién del DCU puede mejorar
sustancialmente la usabilidad de las interfaces de usuario de las aplicaciones en el dominio
genémico. Los métodos y técnicas involucradas en el DCU son dtiles para abordar las
actividades del proceso, sin embargo, para la actividad de producciéon de soluciones
(Actividad 3) los métodos recomendados (ISO TR 16982:2002) (p. ¢j., esbozo de interfaces,
guias de estilo) y técnicas utilizadas (p. ¢j., diseflo inicial de la interfaz de usuario, arquitectura
de informacion y prototipos de interfaces) en el disefio y evaluacién no estan conectadas de
una manera que guie y facilite al desarrollador de software a producir soluciones.

El método GenomIUm que proponemos en esta Tesis estd enmarcado dentro de la
produccién de soluciones del DCU y soporta especificamente el desarrollo de un artefacto
clave creado en la Actividad 3: el diserio conceptual de la interfaz de usuario (ver Seccion 3.2.2).
Para esto, GenomIUm adopta el principio del DCU que motiva el uso de patrones de
interfaz de usuario para la produccién de soluciones. Es por eso por lo que GenomIUm
propone un proceso de disefio y un catdlogo de patrones para abordar el desarrollo del
concepto de la interfaz de usuario.

4.1.2 GDD

Disefio Otientado por Objetivos (GDD por su nombre en inglés Goal-Directed Design)
(Cooper et al., 2004) es una metodologia centrada en el usuario que aborda el
proceso completo de diseflo de interfaz de usuario, desde la fase de investigacién de usuatio
hasta la fase de disefio de soluciones; el proceso previo a la etapa de la construccién o
implementacién de la interfaz.
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Como su nombre lo indica, la caracteristica principal de GDD es dirigir el disefio de la
interfaz de usuatio a partir de los “objetivos” de las personas que usaran la interfaz. La
metodologfa rompe la idea tradicional de disefiar la interfaz de usuario para cubrir tareas
puntuales y aisladas. GDD se enfoca en los objetivos; un nivel mas alto y sostenible en el
tiempo ya que las tareas cambian como cambia la tecnologia mientras que los objetivos
permanecen sin cambios debido a que son independientes de la tecnologia. Para GDD, los
objetivos son el fin mientras que las tareas son el medio para llegar a este fin.

Desde una perspectiva general, el disefio de la interfaz de usuario puede ser visto como
un proceso de dos actividades: la investigacién de usuatio y el disefio de soluciones. GDD
resuelve el problema de convertir los requisitos (obtenidos en la actividad de investigacion
de usuatio) en estructuras del disefio conceptual de la interfaz de usuario (en la actividad de
disefio de soluciones), proponiendo un proceso sistematico de seis fases como se muestra
en la Imagen 4.2.

Investigacion Requisitos Modelado Marco de Refinamiento Soporte
usuarios y definicion de usuarios y Interaccion de necesidades
el dominio usuario, negocio ) contexto de definicion de comportamientos, )de
y necesidades uso estructura'y formas 'y desarrollo
técnicas flujo de disefio contenido

Imagen 4.2 Proceso de disefio de GDD, tomado y adaptado de (Cooper et al., 2007)

Ademas del proceso sistematico, GDD provee herramientas para soportat el proceso.
Dos de las herramientas principales son las Personas y los Patrones de Disefio de Interaccion y las
dos estan estrechamente relacionadas.

Las Personas son herramientas utilizadas por los analistas, desarrolladores y disefladores
para modelar a los usuarios que usaran la interfaz con el fin de tener una idea clara de
las caracteristicas de los usuatios y los objetivos que estos desean lograr. El concepto de
Personas fue introducido en el libro The inmates are running the asylum (Coopet, 2004), y desde
su uso tiene gran aceptaciéon por la comunidad de Experiencia de Usuario (UX). Las
Personas son arquetipos de usuarios reales, es decir, no son personas reales, pero
representan a estas personas reales durante todo el proceso de diseflo. Las Personas se crean
en la fase de “Modelado”, reuniendo la informacién recabada en la fase de “Investigacion”,
pero su uso se extiende a lo largo de todo el proceso de disefio.

Los Patrones de Disefio de Interaccidon entran en escena en la fase “Marco de
interacciéon”. En esta fase se crea el “marco de interacciéon”, que no es mas que el disefio
conceptual de la interfaz de usuario, definiendo la estructura de la interfaz y su flujo de
interacciéon en funcién de las necesidades y caracteristicas de los usuarios. Los
desarrolladores crean el disefio conceptual de la interfaz de usuario definiendo aspectos de
disefio visual (forma) y comportamiento utilizando patrones de disefio de interaccién que
son seleccionados en funciéon de informacion de las Personas, es decir, en funcién de las
necesidades y caracteristicas de lo usuarios y su contexto de uso.
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Respecto al objetivo de esta Tesis, las conclusiones que podemos obtener del GDD son
las siguientes:

GDD cubre todo el proceso de disefio e introduce herramientas poderosas como
las Personas y los Patrones de Disefio de Interaccion. Mientras las Personas estin
pensadas para organizar la informacién obtenida en la investigacién de usuario y
representar al usuario durante todo el proceso de disefio, los Patrones de Disefio
de Interaccién estan pensados para trasladar la informacién de las Personas a
estructuras de la interfaz de Usuatio. En este sentido, la influencia que tienen las
Personas en la selecciéon de los patrones es un punto para destacar del GDD y que
puede ser de mucha utilidad tanto en la definicién como en la seleccion de patrones
para solucionar los problemas en el dominio genémico.

A pesar de la evidente relacién entre Persona y Patrones, la metodologia no ofrece
detalles de como llevar esta relacién a la practica. La metodologia ofrece
informacién suficientemente detallada sobre cémo construir la Persona, pero los
detalles de como aplicar los patrones para construir la interfaz de usuario a partir
de la informacién de la Persona no son abordados en profundidad.

4.1.3 PSA

El PSA (Pattern Supported Approach) (Granlund, 2001) es un enfoque para el proceso de
diseflo de la interfaz de usuario que amplia el uso de los patrones a todas las actividades del
proceso del DCU (Imagen 4.1). E1 PSA revoluciona la idea de usar patrones exclusivamente
en la actividad de disefio de la interfaz extendiendo el uso de los patrones a las actividades
antetiores al diseflo (es decir, definicién del sistema, analisis de usuario y tareas).

El PSA propone utilizar un conjunto de patrones particular como soporte a cada
actividad del proceso de disefio. Asi, el conjunto de patrones en el PSA esta categorizado
en patrones de dominio, procesos de negocio, tareas, diserio de navegacion y estructura y diseio de interfaz,
grdfica de usuario, como se muestra en la Imagen 4.3.

Information Pattern Ul Design Pattern

| |

. . Structure &
Task Pattern
B[;Jsm:;s BP[:CS)?::SS Navigation GUI Design
0! Pattern Design Pattern

Pattern

Subtask Subtask Pattern

System Task/User

analysis

Pattern Pattern
rta l:>
N Interface
ti
Definition Architecture

Imagen 4.3 Marco de trabajo del PSA. Fuente: (Seffah, 2015)
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Las flechas de doble sentido entre las diferentes categorias de patrones indican que las
categorfas de patrones estan relacionadas de manera bidireccional formando una red
conectada de patrones. Por ejemplo, los patrones de tareas (Task Pattern) estan relacionados
bidireccionalmente con los patrones de estructura y navegacion (Structure & Navigation
Design Pattern) y estos a su vez relacionados bidireccionalmente con los patrones de
interfaz grafica (GUI Design Pattern). Es importante destacar que el PSA establece un
punto de entrada a la red de patrones y sugiere al desarrollador un conjunto de patrones
relacionados en las diferentes actividades del proceso de disefio.

De lo mencionado, delineamos tres conceptos valiosos que el PSA introduce en el
proceso de disefio de la interfaz de usuario:

Concepto 1: Cobertura. - E1 PSA no solo se centra en el disefio como actividad
dentro del proceso de diseflo de la interfaz de usuario sino también en las
actividades anteriores al disefio como son la definicién del sistema, la identificacion
de usuarios y tareas. Es decir, el PSA cubre todo el proceso de disefio de la interfaz
de usuatio.

Concepto 2: Patrones estructurados para cubrir el proceso de diseso. — Para cubrir todo el
proceso de diseflo, el PSA utiliza un conjunto de patrones estructurado en
categorfas donde cada categoria soportan una actividad del proceso de disefio.
Concepto 3: Relaciones entre categorias de patrones. - Las categorias de patrones que
soportan cada actividad del proceso estin relacionadas bidireccionalmente
formando una red de patrones que el PSA utiliza para sugerir patrones adecuados
en cada actividad del proceso.

Considerando la influencia de los conceptos del PSA en el propésito de esta Tesis
(disenar el concepto de la interfaz de usuario), mencionamos que:

La cobertura del PSA, mencionada en el concepto 1, es muy amplia para nuestro
proposito. A diferencia del interés del PSA en abordar todas las actividades del
proceso de disefio, nuestro interés se centra en la actividad de disefio, donde se
lleva a cabo el disefio conceptual de la interfaz y su refinamiento.

El uso de los patrones como soporte al proceso de disefio, mencionado en el
concepto 2, es una idea util para nuestro propédsito. Esto nos motiva a crear un
conjunto de patrones estructurado en categotias y enfocado a resolver problemas
de acceso a datos gendémicos que, en lugar de soportar el proceso de disefio
completo, soporte concretamente la actividad de disefio del proceso.

La caracteristica relacional del conjunto de patrones, mencionada en el concepto
3, es util para nuestro propédsito. Sin embargo, es importante mencionar que a pesar
de que el PSA sugiere un conjunto de patrones para cada fase del proceso de
diseflo, el PSA no aborda el cémo usar las interrelaciones entre los patrones para
enlazar los patrones al diseflo conceptual de la interfaz (Seffah, 2010); un concepto
importante para nuestro proposito.
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4.1.4 POD

El Disefio Orientado por Patrones (POD) (Javahery et al., 2002) es un enfoque de disefio
que esta enmarcado en la actividad de produccién de soluciones del proceso de disefio de
interfaces de usuatio y que provee un marco de trabajo para guiar al desarrollador paso a
paso por el proceso de disefio conceptual de la interfaz de usuario a través de la combinacién
logica de patrones. A diferencia del PSA, el POD aborda las interrelaciones entre los
patrones y el como usarlas para enlazar los patrones al disefio conceptual de la interfaz de
usuario. E1 POD emerge para soportar la idea de que para que los patrones sean utiles, los
desarrolladores deben saber cémo combinarlos para crear diseflos completos o parciales
(Seffah, 2015). De esta manera, el POD aborda aspectos claves de la aplicacion de patrones
como ¢udnde son aplicables (en el proceso de disefio conceptual de la interfaz de usuario),
como pueden ser usados y por gué pueden ser o no combinados con otros patrones. E1 POD
se basa en dos consideraciones principales:

Primero, el desarrollador debe seguir un proceso que lo guia paso a paso en las decisiones
de diseflo. Por ejemplo, para el diseflo web, Javahery define un proceso en 4 pasos: 1) definir
la arquitectura, 2) establecer la estructura interna de la pagina, 3) identificar elementos de
contenido, y 4) organizar la interaccion entre el contenido.

Segundo, el desarrollador debe explotar las relaciones semanticas existentes entre los
patrones. Javehery establece cinco categorfas de relaciones entre patrones de disefio web
(Javahery et al., 2007) que pueden ser aplicables en otras librerfas de patrones. Este conjunto
de relaciones esta basada en la clasificaciéon de relaciones entre patrones establecidas
originalmente por (Zimmer et al., 1995) y se convierte en un mecanismo que gufa a los
desarrolladores en las decisiones de disefio, permitiendo hacer suposiciones como: ‘“Para
algin problema P, si aplicamos el Patron X, entonces el patréon Y y Z se aplican como
subordinados, pero el Patrén S no puede ser aplicado ya que este es un competidor”. Aqui
resumimos el conjunto de relaciones considerando a X e Y como dos patrones en el extremo
de una relacion:

*  Similar. X es similar a Y si los dos patrones pertenecen a la misma categoria y
proveen diferentes soluciones a un mismo problema dentro de un contexto similar.
En consecuencia, X ¢ Y pueden ser reemplazados el uno por el otro y aun resolver
el problema de disefio o pueden ser utilizados al mismo tiempo en un disefio como
soluciones al problema de disefio.

*  Competidor. X es competidor de Y si los dos patrones pertenecen a una misma
categotia y no pueden ser utilizados al mismo tiempo en un disefio.

*  Superordinado. X es superordinado de Y si Y sirve como bloque deconstruccién
para crear X. Esta es una relacién de composicién del tipo “fodo-parte’ donde X es
el todo y Y 1a parte.

*  Subordinado. X es subordinado de Y si X puede ser incluido en Y. Y es también
superordinado de X. Es decir, X es la parte y Y es el todo.

®  Vecino. X es vecino de Y si los dos patrones pertenecen a la misma categotia.

Para ilustrar el POD, Javahery presenta un caso de estudio en el ambito del disefio de
interfaces web aplicando UPADE, un lenguaje de patrones de disefio web que estd
organizado en categorias de patrones que soportan las etapas del proceso de disefio web.

40



Estado del Arte

La Imagen 4.4 muestra un resumen del lenguaje UPADE organizado en tres categorias de
patrones: 1) patrones de arquitectura 2) patrones estructurales 3) patrones de soporte a la
navegacion. Los patrones de arquitectura abordan la organizacién de todo el sitio.

UPADE Web
Pattern Language

|

Structural
Patterns
I
v v v v
Architectural Page Information Navigation Support
Patterns Managers Containers Patterns

Sequential % Home Page ‘ ﬁ Executive Summary ‘ { Index Browsing ‘
«J Focus Page ‘ { On Fly Description ‘ { Menu Bar ‘
[ vwrme ] [ rom ] | [ ovokromes |
«J Navigation Page ‘ { Bullet ‘ ﬁConvenientToolbar‘
[ TiedPage |
[ swokpage |

Imagen 4.4 Resumen del lenguaje de patrones UPADE. Fuente: (Seffah, 2015)

Los patrones estructurales se enfocan en soluciones para la estructura interna de la
pagina web. Los patrones estructurales se dividen a su vez en patrones de administracién de
pagina, que se enfocan en la estructura de los elementos de la péagina, y los patrones
contenedores de informacién que se enfocan en los elementos de contenido dentro de la
pagina. El ultimo grupo de patrones, los patrones de soporte a la navegacion, sugiere
diferentes modelos de navegacién entre el contenido. En consecuencia, los desarrolladores
inician el disefio de un sitio web estableciendo la arquitectura del sitio, respondiendo a
preguntas como ¢Cuales interfaces de usuario contendra el sitio? ¢Coémo navegar entre ellas?
Para esto, el desarrollador se apoya de los patrones de arquitectura.

En la siguiente etapa de disefio, los desarrolladores definen la estructura interna de cada
interfaz de usuario apoyandose de los patrones de administracion de pagina y de
contenedores de informacién. Finalmente, los desarrolladores, apoyados de los patrones de
soporte a la navegacién, se enfocan en organizar la interaccién entre los contenidos de la
pagina y entre las paginas.

Por lo mencionado, consideramos que el POD es un enfoque adecuado sobre el cual
fundamentar el método GenomlIUm, por las siguientes razones:
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= Covertura.- E1 POD se enfoca en el disefio conceptual de la interfaz de usuario, en
lugar de todo el proceso de disefio como lo abordan el PSA o el DCU.

®  Uso de patrones.- EIPOD usa un conjunto de patrones estructurados en categorias
que soportan el proceso de diseflo. Javahery ha utilizado el lenguaje de patrones
Web UPADE para ilustrar el POD. La estructura de UPADE y sus patrones
abordan el disefio web general, sin embatgo, si se trata de abordar un proyecto de
disefio web en un dominio especifico, la estructura de UPADE debe ser adaptada
para incluir categorfas de patrones especificos del dominio. Bajo esta concepcion,
para proponer un catdlogo de patrones que soporte el disefio de interfaces en el
dominio genémico, pretendemos adaptar la estructura de UPADE agregando una
categorfa de patrones que traten los problemas especificos del acceso a datos
gendmicos.

* Relaciones semdnticas.- Un principio fundamental del POD es permitir al
desarrollador explotar las relaciones semanticas existentes entre los patrones. De
esta manera, el desarrollador puede saber cuindo los patrones son aplicables, como
pueden ser usados y por gué pueden ser 0 no combinados con otros patrones.

4.2 PATRONES EN EL DOMINIO GENOMICO

El objetivo de esta seccién es trazar una linea base sobre la relacion entre los patrones
de disefio de interfaz de usuario y el dominio genémico. Para este propdsito, realizamos un
estudio de literatura con una perspectiva de lo general a lo particular, que incluyé dos pasos.
Primero, identificamos las libretfas de patrones de disefio de interfaz existentes y aplicables
en diferentes dominios. Segundo, analizamos si las librerfas encontradas abordan los
problemas de interaccién en el dominio genémico o estan de alguna manera vinculadas con
el dominio genémico.

Utilizamos el término “librerfas” para hacer referencia a un “conjunto de patrones” y
evitar ambigiiedades con términos como catilogos de patrones o lenguajes de patrones, que se
mencionaran mas adelante.

Las siguientes dos secciones tratan los dos pasos mencionados.

4.2.1 Patrones de disefio de interfaces existentes

La literatura muestra varios trabajos relacionados con patrones de disefio de interfaces.
Utilizando los motores de busqueda Scopus, IEEExplorer y Springer, encontramos 185
documentos relacionados con frases que expresan el concepto de patrones de diseflo de
interfaz de usuario (p. ¢j., pattern, user interface pattern, user interface design pattern, HCI
pattern, user interface pattern language, etc.) y publicados entre el 2015 y el 2019. En el
contenido de estos documentos, especialmente en la seccién “trabajos relacionados”, los
autores hacen referencia a varias “librerias de patrones” existentes en la comunidad de
diseflo de interfaces de usuario. A partir del contenido de estos documentos, recopilamos
un conjunto de 25 librerfas que codificamos (para efectos de explicacién) y listamos en la
Tabla 2 y que analizamos desde varias perspectivas:
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Tabla 2 Librerias de patrones encontradas en la literatura

Codigo Libretia Referencia

1 Experiences - A Pattern Language for User Interface Design (Coram et al., 1996)

2 Design reuse in hypermedia applications development (Rossi et al., 1997)

3 Gama: A pattern language for computer supported dynamic collaboration (Schiimmer, 2003)

4 User interfaces Patterns for Hypermedia Applications (Rossi et al., 2000)

5 User interaction design patterns for information retrieval (Schmettow, 2006)

6 Just-ui: A user interface specification model (21?)1(;721;113 Moreno et al.,

7 MyUI (Peissner et al., 2011)

8 Interaction Design Patterns in Recommender Systems (Z(E;Liesr)nonesi et al,

9 Usability patterns in games (Folmer, 2006)

10 Designing Social Interfaces (Crumlish et al., 2009)

11 A pattern approach for end user centered groupware development. (Schiimmer, 2005)

12 Patterns for computer-mediated interaction (ZSOclf;l;mmer et al,

13 The design of sites: lpatterns, principles, and processes for crafting a customer- | (Van Duyne et al,
centered Web experience 2003)

14 Designing Web Interfaces: Principles and Patterns for Rich Interactions (Scott et al., 2009)

15 A pattern language for Web usability (Graham et al., 2002)

16 UI-Patterns (Toxboe, 2007)

17 Designing interfaces: Patterns for effective interaction design (Tidwell, 2010)

18 Welie.com Patterns in Interaction Design (Van Welie, 2008)

19 Pattern Tap (ZURB, 2017)

20 Design patterns for user interface for mobile applications (Nilsson, 2009)

21 User Interface Design Patterns (Laakso, 2003)

22 The Data Visualisation Catalogue (Ribecca, 2015)

23 UI Design Patterns for Navigation Complex Data Sets (expero, 2015)

o4 fj(())fnt::\;agzﬁs;risziwliﬁgwledge Generation in the Culture Heritage Domain: A (Martin-Rodilla, 2016)

25 User interface patterns in recommendation-empowered content intensive | (Cremonesi et  al,

multimedia applications

2017)

Catilogos o lengnajes. — Los autores de las libretfas de patrones diferencian si la libretia
presentada es un “catilogo de patrones” o “lenguaje de patrones”. Como lo menciona
(Kruschitz et al, 2010), una libreria calificada como catilogo de patrones, también
denominado coleccion de patrones, se caracteriza por i) soportar navegacion rapida dentro de
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un repositorio, i) presentar un sistema de patrones no totalmente conectado (algunos
patrones pueden estar aislados sin tener una relacién con sus antecesores o predecesores),
iif) no cubrir, usualmente, todos los problemas de disefio de un dominio especifico. Por otro
lado, una libreria calificada como “lenguaje de patrones” se caracteriza por i) presentar un
sistema de patrones totalmente conectado ii) cubtir todos los problemas de un dominio en
concreto.

La Tabla 3 muestra las librerfas de patrones encontradas clasificadas por catilogo o
lenguaje de patrones.

Tabla 3 Tipos de librerias de patrones

Tipo de libreria
Catalogo de patrones
Lenguaje de patrones

Cédigo de Libreria
17,19, 22, 24, 4, 7, 8, 9, 10, 14, 15, 20, 21, 23, 25
1,2,3,5,6, 11, 12, 13, 16, 18

Dominio de aplicacion. — Las libretias de patrones encontradas estan dirigidas a dominios
como las aplicaciones Web, méviles, escritorio, Hipermedia e ingenierfa Web, Trabajo
Cooperativo Asistido por Computadora (CSCW, por sus siglas en inglés), Sistemas de
Recomendacién. Ia Tabla 4 muestra los dominios mencionados y las librerfas de patrones
correspondientes a cada dominio.

Tabla 4 Dominios de aplicacion de las librerias de patrones

Dominio Cédigo de Libreria
Sitios Web 13, 16, 19, 26
CSCW 3,11, 12
Disefio de Interaccion 1,17,18
Hipermedia e Ingenieria Web 2,4
Herencia Cultural 24

Sitios Web Sociales 10

Big Data 23
Aplicaciones para usuarios con necesidades especiales | 7

Usabilidad Web 15
Visualizacion de datos 22
Aplicaciones Méviles 20
Aplicaciones RIA 14
Especificacion de interfaces 6

Juegos 9
Aplicaciones de escritorio 20, 21
Sistemas de recomendacion 8
Aplicaciones multimedia 25

Sistemas de recuperacion de datos (IRS) 5

Tipo de recurso. — El recurso utilizado con mas frecuencia patra publicar las libretias son los
articulos de conferencias o revistas cientificas (librerfas 1, 2, 3,4, 5, 6, 7, 8, 9, 25), sitios web
(librerfas 16,17, 18, 19, 20, 21, 22) y libros (librerias 10, 11, 12,13, 14, 15, 26). Otros tecursos
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menos frecuentes son las tesis (librerfa 24) y los seminarios en linea (librerfa 23). La literatura
menciona que las librerfas publicadas en linea (sitios web) son las mas utilizadas por los
disefladores o desarrolladores debido a su facilidad de acceso. De las librerias publicadas en
sitios web, encontramos que solo tres de ellas, listadas en la Tabla 5, documentan los
patrones cumpliendo con los elementos basicos de un “patron”: problema, contexto, solucion.
Las tres librerfas retinen un total de total de 404 patrones que principalmente estan dirigidos
al dominio de aplicaciones Web.

Tabla 5 Librerias de patrones en linea

Codlgo Libreria Autor Numero  de
libreria patrones
17 Designing interface.s: I?am.frns for effective interaction design Tidwell | 125
URL: https://designinginterfaces.com/patterns/
UI-P: S
16 aterns . Toxboe | 148
URL: http://ui-patterns.com/patterns
18 Welie.com Patterns in In'teracnon Design . Welie 131
URL: http://www.welie.com/patterns/index.php

Onganizacion.- La organizacién de los patrones dentro de las librerfas es también un tema
relevante en la comunidad de patrones (Van Welie, 2003) (Hiibscher et al., 2011) ya que
impacta en el uso de las librerfas: la organizaciéon de los patrones ayuda a los disefiadores o
desarrolladores a buscar los patrones. Varios principios de organizaciéon han sido propuestos
como por ejemplo agrupar los patrones por funcién, por similaridad de problemas, por el
defecto de usabilidad que abordan (p. ¢j., un grupo de patrones que incrementen la velocidad
de ejecucion de una tarea), por tarea y tipo de usuario al que estan dirigidos (p. ¢j., grupos
de patrones que tratan con seleccionar, encontrar o crear cosas considerando que los
usuarios pueden ser principiantes, intermedios o expertos).

Tabla 6 Grupos de patrones definidos por Duyne. Traducido de (Van Duyne, 2003)

Nombre

Género del sitio

Crear un marco de navegacién

Crear una poderosa Pagina de Inicio
Escribir y manejar contenido

Construir confianza y credibilidad
E-Commerce béasico

E-Commerce avanzado

Ayudar a los clientes a completar las tareas

Diseflar una distribucién efectiva de la pagina
Hacer que la bisqueda sea rdpida y relevante
Hacer que la navegacion sea facil

Acelerar tu sitio

=== x| o= olo|=| =5
a
IS




Parte 11: Investigacion del Problema

En la librerfa 13, Duyne (Van Duyne, 2003) estructura los patrones formando 12 grupos
de patrones ordenados por letra y nombre como se muestra en la Tabla 6, donde cada grupo
contiene patrones tematicamente relacionados. Asi, si el desarrollador necesita establecer la
distribucién del contenido de la pagina, entonces se apoya de los patrones del “Grupo L
Disefiar una distribucién efectiva de la pagina”. Ademas, los grupos estan organizados en
correspondencia al proceso de disefio haciendo que un grupo de patrones sea utilizado
después de utilizar algin grupo antetior en la lista. Por ejemplo, en el proceso de disefio de
un sitio, los patrones del grupo A y B tratarfan el género del sitio y la estructura de
navegacién, luego, el grupo D tratarfa problemas especificos del contenido del sitio y,
finalmente, los grupos J, K, y L tratarfan con cémo mejorar el mecanismo de bisqueda,
cémo facilitar la navegacién y cémo hacer que el sitio sea mds rapido, respectivamente.

Welie et. al. (Van Welie, 2003) adoptan un enfoque de “arriba hacia abajo” para organizar
jerarquicamente los patrones de disefio de interaccién, desde los problemas de disefio de
mas alto nivel hasta los de mas bajo nivel. Esta organizacién es ilustrada en su coleccién de
patrones publicada en www.welie.com/patterns (libreria 18).

Descriptivos o generativos. — Vanderdonckt et. al. (Vanderdonckt et al., 2010) clasifica los
patrones en descriptivos y generativos. Los patrones descriptivos desctiben el problema, el
contexto y la solucién potencial para resolver el problema y su descripcion, y generalmente
ofrecen una descripcién bastante detallada, pero lo suficiente general para poder ser
aplicados a un amplio espacio de problemas, interpretando la descripcién del patrén a un
contexto de uso particular. Por la forma de su descripcion, el uso de estos patrones esta
dirigido a personas, principalmente lideres de proyectos, disefiadores, analistas y
desarrolladores. Por otro lado y contrario a los patrones desctiptivos, los patrones generativos
consisten en una representacién orientada a objetos que ofrece la expresividad suficiente
para, a partir de su representacion, facilitar su implementacién, ya sea por “interpretacién”
de cédigo (p. ¢j., patrones expresados en HIML que son interpretados en tiempo de
ejecucion por un motor de representacion) o por “generaciéon automatica de cddigo” (p. ¢j.,
patrones expresados en un lenguaje de programacién o transformaciones modelo-codigo
en el Desarrollo Dirigido por Modelos). Por su forma de representacion, el uso de estos
patrones esta dirigido a autématas (p. ¢j., algoritmos).

Aplicando la perspectiva de clasificacion de Vanderdonck et. al. a nuestro conjunto de
librerfas encontramos que con excepcion de la libreria 6, todas las librerfas caen dentro de
la categoria “patrones descriptivos”. La mayoria de los patrones ofrecen un grado profundo
de detalle en su descripciéon, pero no lo suficiente para permitir al patrén ser aplicado para
solucionar problemas en otros contextos. lLa librerfa 6 cae dentro de los patrones
generativos ya que los patrones en esta librerfa estan representados en modelos a partir de
los cuales, aplicando transformaciones de modelo a cédigo, se puede obtener el codigo final
del patrén de manera automatica.

4.2.2 Patrones de disefio de interfaces y el dominio genémico

A partir del estudio presentado en la seccidén anterior, llegamos a dos resoluciones
respecto al estado de los patrones de disefio de interfaces en el dominio gendmico.



Estado del Arte

®  No existen patrones especificos para el dominio gendmico. — Aunque son varios los dominios
cubiertos por las librerfas estudiadas (ver Tabla 4), no existe una libreria con
patrones especificos para disefiar interfaces de usuario en el dominio genémico.

»  _Algunos patrones pueden ser adaptados al dominio gendmico. — Aunque las librerias de
patrones estudiadas no son especificas del dominio genémico, algunos patrones
contenidos en ellas han sido aplicados pata resolver problemas relacionados al
dominio genémico. Esta situacién nos ha llevado a pensar que la descripcién de
estos patrones puede ser adaptada para cubrir un problema de interaccién
especifico dentro del dominio genémico, es decir, el problema, contexto y solucién
del patrén deben ser descritos en términos especificos del dominio genémico. Por
¢jemplo, uno de los ejemplos del patrén “Radial Table”, documentado en la pagina
327 del libro de Tidwell (Tidwell, 2010) (libreria 17 de la Tabla 2), muestra el patrén
aplicado visualizar la secuencia genética de una bacteria y la relacién entre sus
elementos a través de una representacion circular. Tidwell es clara al describir que
el patron Radial Table es util cuando se tiene una larga lista o tabla de {tems y se
necesita mostrar arbitrariamente las relaciones entre ellos. Sin embargo, desde el
punto de vista genémico, esta descripcién no menciona el problema especifico de
interaccién con datos gendémicos que se desea solucionar. Describiendo el
problema, contexto y solucién del patrén Radial Table en términos gendémicos, este
patrén podria ser de mucha ayuda para desarrolladores de interfaces en el dominio
genémico.

Considerando estas resoluciones, en esta Tesis nos planteamos contribuir con un
conjunto de patrones que aborden los problemas de disefio de interfaz especificos para
interactuar con datos genémicos. A estos patrones los hemos denominado patrones gendmicos
y se detallan mas adelante, en la seccién 6.2.5. Los patrones gendémicos junto con patrones
que traten problemas de diseflo generales de la interfaz de usuario seran parte de un catalogo
de patrones que servird como instrumento para apoyar al método GenomIUm. As{ como
los patrones de Duyne (Van Duyne, 2003) o Welie (Van Welie, 2003), el catilogo de
patrones propuesto estructura los patrones siguiendo una organizacién particular que
hemos definido para abordar el disefio de la interfaz en el dominio genémico. Los patrones
genoémicos, el catdlogo de patrones y la organizacion interna de los patrones son detalladas
mas adelante, en el Capitulo 6.

4.3 CONCLUSIONES

En este capitulo se ha presentado el estado del arte que soporta esta Tesis y que ha sido
tratado desde dos lineas principales:
= Linea 1: Enfoques de disefio de interfaces basados en patrones
= Linea 2: Patrones en el dominio genémico.
El conocimiento adquirido en el estudio de estas lineas nos proporciona una sélida base
para decidir sobre las mejores practicas y enfoques que podemos aplicar para disefiar
GenomlUm, el método para diseflar interfaces de usuario en el dominio gendémico y que se
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propone en esta Tesis. Este conocimiento puede resumirse en funciéon de las lineas
mencionadas:

En relacién con la linea 2, el estudio de la literatura reportd tres enfoques relevantes
en el disefio de interfaces basado en patrones, estos son: el disefio centrado en el
usuario (DCU), enfoque soportado por patrones (PSA) y el disefio orientado por
patrones (POD). El DCU y el PSA abordan todas las fases del proceso de disefio
de la interfaz de usuario (es decir, analisis, diseflo, implementacién y evaluacion)
con la diferencia de que el DCU motiva el uso de patrones en la fase de disefio del
proceso, mientras que el PSA motiva el uso de patrones en todas fases del proceso
de disefio y hace uso de las relaciones entre los patrones para sugerir al
desarrollador patrones adecuados en cada fase del proceso. El tercer enfoque es el
POD que se enmarca en la fase de disefio del proceso y se centra en el desarrollo
del disefio conceptual de la interfaz de usuario; el artefacto clave para la postetior
implementacién de la interfaz. Para esto, el POD se basa en dos principios
fundamentales: la definicién de un proceso de disefio conceptual de la interfaz y la
explotacién de las relaciones semanticas entre patrones a lo largo de cada fase del
proceso de disefio conceptual. Para nuestro propésito, consideramos que el alcance
de los enfoques DCU y PSA respecto a la cobertura del proceso de disefio de la
interfaz de usuatio es demasiado amplio. Nosotros nos enfocamos en la fase de
diseflo del proceso, donde se produce el concepto de la interfaz de usuario. Es por
eso por lo que, de los tres enfoques estudiados, el POD es el que mis se alinea con
nuestro proposito de disefiar interfaces en el dominio genémico.

En relacién con la linea 3, hemos determinado que no existen patrones especificos
para el disefio de interfaces en el dominio gendmico, sin embargo, consideramos
que algunos patrones en las librerias de patrones existentes pueden ser adaptados
para abordar algunos problemas especificos en el dominio gendémico.

El conocimiento obtenido en este capitulo es de utilidad para decidir sobre los detalles

de la solucién que intentamos proveer y que setvird pata resolver el problema del disefio de
interfaces en el dominio genémico.



PARTE III.
DISENO DE LA SOLUCION
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Capitulo 5
Requisitos de la

Solucion

5.1 INTRODUCCION
En la Seccién 2.3, correspondiente a los ciclos de la metodologia DS, se mencioné que
la “tarea de disefio” (T2) consiste en tres acciones principales:
e  Hspecificar los requisitos que debe cumplir la solucién para resolver el
problema de disefiar interfaces de usuario de acceso a datos genémicos
e Tomar decisiones frente a las posibles alternativas de solucién en funcién de
los requisitos.
e  Disefar la solucion.
Este capitulo se enfoca en las dos primeras acciones y pone los cimientos para la tercera
accion. Para esto:

*  EnlaSeccién 5.2 se definen los requisitos que son las propiedades deseadas de la solucién
(Wieringa, 2014). Por lo tanto, estos requisitos son ttiles para buscar potenciales
soluciones y decidir sobre posibles alternativas de solucion (si utilizar o adaptar una
solucién existente o diseflar una nueva solucién para el problema bajo estudio).

* En la Seccién 5.3, basados en estos requisitos y el conocimiento obtenido del
estado del arte, decidimos la mejor estrategia de solucién. La decision resultante
sera la base para la tercera accidn, es decir, disefiar la solucién propuesta por esta
Tesis, la cual se tratara en el Capitulo 6.

5.2 REQUISITOS DE LA SOLUCION PREVISTA

Dentro de los intereses de nuestro Centro de Investigacion (PROS) esta la gestion de
datos gendmicos a través de un método sistematico de cuatro niveles, denominado SILE,
que se inicia con el nivel de busqueda de datos genémicos y termina con el nivel de
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explotacién de datos. Un requisito concreto del PROS es apoyar al nivel de “explotacién de
datos” de SILE con una solucién que guie el disefio de interfaces de usuario para interactuar
con los datos genémicos.

Esta seccién describe detalladamente dicho requisito del Centro PROS especificando
los problemas de interaccién con los datos genémicos que debe cubrtir la solucién requerida.
De esta manera, en las subsecciones 5.2.1 y 5.2.2 se provee informacién acerca del método
SILE y los problemas de interaccién con los datos gendémicos, respectivamente. Con esta
informacion, en la subseccién 5.2.3 se delinean los requisitos que debe cumplir la solucién
para abordar el problema del disefio de interfaces en el contexto genémico.

J.2.1 El método SILE y el panovama de diseiio de interfaces

SILE es un método instituido y propuesto por el PROS para la gestién sistematica de
datos genémicos (Reyes R., 2014) y ha sido aplicado en el descubrimiento de informacién
genética relacionada a distintas enfermedades del ser humano tales como catarata congénita
(Navarrete-Hidalgo et al., 2018), sensibilidad al alcohol (Roman et al, 2016) y
neuroblastoma (Burtiel et al.,, 2017). Actualmente, SILE es aplicado en la academia para
identificar variaciones genéticas de las enfermedades de Crohn, migrafia, epilepsia y cancer
de mama (Palacio et al., 2018). Su versiéon mas elaborada y completa ha sido recientemente
presentada en la Tesis Doctoral de Ana Ledn (L.e6n Palacio, 2019). SILE consta de cuatro
niveles:

* Buscar (Search). - Determinar los limites del andlisis genético e identificar las
fuentes de datos de donde extraer la informacion.

» Identificar (Identification). — A partir de la informacién buscada, determinar los
datos relevantes y confiables para cargar en una base de datos estructurada segun
un modelo holistico del genoma (Pastor Lopez et al., 2010).

» Cargar (Load). — Extraer, trasformar y cargar datos identificados en el nivel
anteriof.

»  Explotacion (Explitation). — Visualizar, descubrir, explorar los datos gendémicos
almacenados con el fin de analizar e interpretar los datos.

En especial, la descripcién del nivel de “Explotacién” hace referencia a la priorizacién
de variaciones genéticas con el objetivo de analizar, visualizar, descubrir los datos y derivar
conclusiones.

El método SILE constituye una columna vertebral a la cual se han adherido enfoques,
métodos y estrategias para apoyar diferentes aspectos de la gestion de datos genémicos. Un
ejemplo de esto es el wétodo sistemitico de calidad de datos (Palacio, 2018) que ha sido adaptado
alos tres primeros niveles (es decir, buscar, identificar y cargar) para apoyar la carga selectiva
de datos y reducir la gran cantidad de datos a un conjunto de datos relevante, util y confiable
a través de la aplicacién de ciertos parametros de calidad.

Precisamente, esta Tesis tiene el objetivo de contribuir con una soluciéon para disefiar
interfaces de usuario para la explotacién de datos.
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J.2.2 Problemas de interaccion con datos genomicos

Para identificar los problemas de interacciéon con los datos genémicos, no solo nos
centramos en los problemas de interaccién experimentados por miembros del PROS desde
una perspectiva académica, sino también en los problemas de interacciéon experimentados
en la industria. Los problemas identificados son el resultado de i) reuniones de discusion
con el grupo de investigacién del Genoma Humano del PROS de la UPV, y ii) entrevistas a
investigadores y colaboradores del dominio genético como son: laboratorio genético
Tellmegen?, Centro de Genémica del Instituto Valenciano de Investigaciones Agraria
(IVIA3) y estudiantes en ingenierfa biomédica de la Universidad Politécnica de Valencia
(UPV).

Algunos de los problemas encontrados fueron repetitivos en las entrevistas y reuniones
realizadas. Después de consolidar la informacion, encontramos un total de 16 problemas de
interaccion:

®  Problema 1.- Buscar elementos genéticos (p. j., genes o variaciones) por su nombre
o identificador

®  Problema 2.- Segregar variaciones genéticas seguin su genotipo

®  Problema 3.- Filtrar las vatiaciones respecto al fenotipo relacionado

®  Problema 4.- Representar graficamente la distribucidon de variaciones genéticas,
genes, proteinas, etc.

®  Problema 5.- Filtrar el conjunto de variaciones genéticas estableciendo condiciones
inherentes a la variacién

®  Problema 6.- Comparar muestras de variaciones genéticas para saber diferencias o
similitudes entre ellas.

"  Problema 7.- Explorar y navegar la informacién genética sin experimentar
interrupciones en la recuperacion de informacion.

®  Problema 8.- Reducir la vista tabular de las vatiaciones genéticas a columnas
especificas de interés.

®  Problema 9.- Comparar dos o mas secuencias gendémicas o anotaciones respecto a
una localizacién exacta de la secuencia genética.

®  Problema 10.- Filtrar el conjunto de variaciones estableciendo condiciones
relacionadas a los efectos que ésta produce.

®  Problema 11.- Reproducir los pasos de un analisis genético previamente realizado.

®  Problema 12.- Limitar el analisis de variaciones genéticas a un sector especifico de la
secuencia genética.

®  Problema 13.- Representar graficamente las relaciones entre el material genético de
diferentes cromosomas.

®  Problema 14.- Representar graficamente el complejo cromosémico de una especie
en concreto.

®  Problema 15.- Analizar un elemento genético de interés en su contexto gendémico,
es decir, relacionar al elemento genético con anotaciones de diferentes fuentes.

2 https:/ /www.tellmegen.com/
3 http://www.ivia.gva.es
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" Problema 16.- Cargar muestras contenidas en ficheros con diferentes formatos para
posteriormente analizarlas.
La lista de problemas se convierte en el espacio de problemas de diseflo que
abordaremos en el disefio de interfaces de usuario de acceso a datos gendémicos.

J.2.3 Requisttos

Después de estudiar la necesidad de soportar el nivel de “explotacién” de SILE y los
aspectos del panorama de disefio de interfaces en el ambito gendémico descritos en la Seccidon
5.2.1 asi como los problemas de interaccion en el consumo de datos gendmicos descritos
en la Seccién 5.2.2, consideramos que una solucién apropiada a esta necesidad y estos
problemas es proponer un método de disefio de interfaces de usuatio para la
explotacion de datos genoémicos. Por lo tanto, sintetizando lo mencionado en las dos
subsecciones anteriores, los requisitos que debe cumplir el método son:

Requisito 1 — Producir interfaces usables. — Las interfaces disefiadas con el método
propuesto deben evidenciar un impacto positivo en su usabilidad en términos de
eficiencia, efectividad y satisfaccion.

Requisito 2 — Abordar los problemas de interaccién de acceso a datos genémicos. —
El método debe proveer soluciones a los problemas de interacciéon con los datos
genémicos identificados en la Seccion 5.2.2.

Requisito 3 — Proveer instrumentos que faciliten la comunicacién entre los
implicados en el disefio de la interfaz y la comprension del problema de interaccién. —
El método debe contar con instrumentos que sirvan como canal de comunicacién entre
los desarrolladores, disefiadores y usuarios finales, integrando los aspectos del dominio
(conceptos biologicos y sus relaciones) y técnicos (aspectos de implementacién). Los
instrumentos deben permitir entender el problema de interaccién y comprender la
solucién para poder implementarla.

Requisito 4 — Guiar el disefio conceptual de la interfaz de usuario. - El método debe
conducir a desarrolladores/disefiadores, novatos y expertos en el dominio gendmico, a
través de los diferentes pasos de la produccion del diseflo conceptual de la interfaz de
usuario.

Requisito 5 — Reutilizar conocimiento. — El método propuesto debe facilitar a
desarrolladores novatos el disefio de interfaces de usuario para el acceso a datos
genémicos aprovechando y reutilizando los conocimientos, experiencias, estrategias,
directrices y buenas practicas aplicadas por diseflos expertos.

Requisito 6 — Soportar el diseflo conceptual. — El método debe apoyar la creacién
temprana de prototipos con el fin de que el usuario final pueda evaluar el concepto de
disefio de la interfaz de usuario.

A partir de estos requisitos, decidimos en la siguiente seccion si la soluciéon mas adecuada
es utilizar o adaptar un método de disefio de interfaces existente, o crear un nuevo método.

5.3 DETERMINACION RESPECTO A ALTERNATIVAS DE SOLUCION
Para tomar una determinacién frente a las alternativas de soluciéon al problema que
planteamos en la Tesis, analizamos en qué medida los enfoques existentes y librerfas de
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patrones estudiadas en el Capitulo 4 (Estado del Arte) cumplen con los requisitos
especificados en la seccién anterior. Esto permitira decidir si utilizar o adaptar una solucién
existente, o crear una nueva solucién.

La Tabla 7 muestra los enfoques evaluados en funcién de los requisitos. Los requisitos
1, 5y 6 son cumplidos por todos los enfoques ya que estos enfoques estin “basados en
patrones” y que el uso de los patrones promueve la produccion de interfaces usables, la
reutilizacién de conocimiento y facilita el disefio de prototipos de interfaz de usuario. Hasta
aqui, todos los enfoques se convierten en alternativas adecuadas para nuestro propésito. Sin
embargo, el cumplimiento de los requisitos 2, 3 y 4 evidencia diferencias entre los enfoques.
Para efectos de claridad en la explicacién, primero analizamos el requisito 4 y luego los
requisitos 2y 3:

Respecto al requisito 4, el dnico enfoque que cumple es el POD. Esto es porque a
diferencia de los otros enfoques que cubren de manera general todas las etapas del desarrollo
de la interfaz de usuario, el POD guia exclusivamente, y de manera sistematica, el proceso
para diseflar el concepto de la interfaz de usuatio, que es lo que perseguimos en esta Tesis.
Por lo tanto, concluimos, hasta aqui, que el POD se convierte en una alternativa de solucién
potencial al problema que queremos resolver.

Tabla 7 Evaluacion de enfoques respecto a los requisitos de la solucion

Requisito DCU PSA GDD POD
1.- Producir interfaces usables SI SI SI SI
2.- Abordar los pr}ob}emas de interaccién de NO NO NO NO
acceso a datos genbémicos

3.- Proveer instrumentos que faciliten la

comunicacion entre los 1mpl}cados en el disefio NO NO NO NO
de la interfaz y la comprension del problema de

interaccion

4.- Gglar el disefio conceptual de la interfaz de NO NO NO SI
usuario

5.- Reutilizar conocimiento SI SI SI SI
6.- Soportar el disefio conceptual SI SI SI SI

Respecto a los requisitos 2 y 3, ninguna de los enfoques cumple con estos requisitos.
Esto tiene sentido ya que los enfoques de disefio de interfaces que estamos analizando no
condicionan su uso a un dominio de aplicacién especifico mientras que los requisitos 2 y 3
condicionan a la solucién a proveer instrumentos que traten con las complejidades del
dominio genémico. Es importante considerar que los enfoques analizados promueven el
uso de patrones como instrumentos para abordar los problemas de interaccién y facilitar la
comunicacion entre los miembros. En consecuencia, estos enfoques pueden adaptarse a un
dominio especifico incluyendo como instrumentos a patrones que traten los problemas de
dicho dominio. Esto nos lleva a la busqueda de librerfas de patrones que traten los
problemas de interaccién en el dominio genémico y que puedan ser integradas y utilizadas
en los enfoques. En este sentido, el anlisis realizado en la Tabla 4 del Estado de Arte es de
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utilidad y evidencia que las librerias estudiadas estan dirigidas a dominios de aplicaciéon como
Sitios Web, Sistemas Colaborativos (CSCW), Disefio de Interaccién, Hipermedia e
Ingenierfa Web, Herencia Cultural, Sitios Web Sociales, Juegos, Aplicaciones de Escritorio,
Sistemas de Recomendacién, entre otros. No existen librerias de patrones especificas del
dominio genémico. Por lo tanto, concluimos que para cumplir los requisitos 2 y 3 es
necesatio considerar la definicién de un conjunto de patrones dirigido al dominio genémico.
Apoyados en las conclusiones obtenidas en el andlisis realizado, decidimos que la
solucién més apropiada para el problema de diseflar interfaces de usuario en el dominio
gendémico es:
= Crear, considerando el fundamento del enfoque POD, un método de disefio de
interfaces que, soportado por patrones especificos del dominio gendémico que
deben ser previamente definidos, guie el disefio de las interfaces de usuario de
acceso a datos gendmicos, desde su diseflo conceptual inicial hasta su disefio
conceptual refinado y listo para ser implementado. A este método lo hemos
denominado GeromIUm.
Las razones que han motivado el uso de patrones en GenomlIUm y cémo se alinean
estas razones con los requisitos planteados en la Seccién 5.2 se muestran en la Tabla 8.

Tabla 8 Razones de usar patrones mapeadas a los requisitos de GenomIUm

Razén Descripcién Requisito

Experiencias Las experiencias anteriores en el disefio de interfaces (Ifiiguez-Jarrin et | Todos

previas al.,, 2017) nos lleva a confiar en que el uso de los patrones puede ser

satisfactorias un mecanismo viable y util para hacer frente a la complejidad de
disefar interfaces de usuario en el contexto genémico.

Mejora de la Diseflar una interfaz usable implica utilizar soluciones de disefio | 1

usabilidad eficaces y eficientes que sean familiares para los usuarios. Esto sintetiza
la ley de Jakob (Nielsen, 2000) sobre la experiencia de usuario de
internet “Los usuarios pasan la mayoria de su tiempo en otros sitios que en tu
propio sitio. Esto significa que ellos prefieren que tu sitio funcione ignal que los
sitios que ya conocer”’. Por lo tanto, si el diseflador quiere mejorar la
usabilidad de su interfaz debe utilizar patrones, estandares, es decir,
soluciones utilizadas en otras aplicaciones que sean conocidas para el
usuario que en consecuencia reduzcan la curva de aprendizaje.

La falta de Aunque existen varias colecciones de patrones de interfaz de usuario | 2

librerias de en diferentes dominios, estos no son suficientes para abordar los

patrones para el problemas especificos de acceso a datos genémicos. Es necesatio

dominio contar con un catilogo de patrones particular para el contexto

gendmico gendmico.

Facilidad de Los patrones facilitan la comunicacién entre los implicados en el | 3

comunicacién proceso de disefio ya que su descripcion estd pensada para ser leida y
entendida facilmente por desarrolladores, disefiadores y usuarios
finales.

Toma de Los patrones pueden aplicarse en diferentes etapas del proceso que | 4

decisiones guia el diseflo conceptual de la interfaz (p. ¢j., estructura del contenido,
navegacioén) ayudando al desarrollador, novato o experto, a tomar
decisiones de disefio en cada paso del proceso.
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Reutilizacion de | El uso de patrones en el disefio permite trasladar el conocimiento de | 4,5
conocimiento desarrolladores e ingenieros en usabilidad expertos a disefiadores y
desarrolladores mas novatos de tal manera que el conocimiento de los
expertos pueda ser reutilizado.

Uso como Los patrones pueden ser vistos como bloques de construccion | 6
bloques de reutilizables que combinados adecuadamente pueden soportar la
construccion creacion del disefio conceptual de la interfaz.

reusables

5.4 INSUMOS NECESARIOS PARA EL METODO

Desde una perspectiva general, un método puede ser definido como un enfoque para
desarrollar un producto de software y ha de contener todo lo necesario para lograrlo
incluyendo un “proceso” (la manera de cémo hacer algo) y los “recursos o productos”
empleados, entre otras cosas (adaptado de (Henderson-Sellers et al., 2014)). Esto quiere
decir que para crear el método GenomlIUm, necesitamos definir un proceso sistematico y
recursos (el catdlogo de patrones, en nuestro caso) que nos permita alcanzar el objetivo:
disefiar el concepto de la interfaz de usuario. Clasificando estas necesidades en problemas
de disefio (PD) y preguntas de conocimiento (PC) como lo expone la metodologia DS, se
plantean los siguientes:

PD 1: “Construir un catdlogo de patrones de interfaz de usuatio especifico para el
dominio genémico”. Para solucionar este PD, las preguntas que necesitamos responder son:

* PC 1. :Cémo identificar los patrones?
* PC 2. :Cémo documentar los patrones?

Una vez construido el catdlogo de patrones, el siguiente problema de disefio es:

PD 2: “Construir un proceso sistematico para disefiar interfaces utilizando el catilogo
de patrones”. Para solucionar este PD, las preguntas que necesitamos responder son:

* PC 3. ¢Qué principios de combinacién de patrones deben ser considerados para
formar el disefio conceptual de la interfaz de usuario?

La solucién a los PD vy las respuestas a las PC supone el disefio de varios recursos e
instrumentos:

Recurso 1: Un catilogo de patrones de interfaz de usuario para acceso a datos
gendémicos. - Un conjunto de soluciones de disefio de interfaz de usuario reutilizables que
cubra los problemas de interaccién especificos del acceso a datos gendémicos. Este recurso
se convierte en la solucién al PD 1. Para construir este recurso, necesitamos los siguientes
instrumentos:

= Instrumento 1: Un proceso para identificar las soluciones de disefio. — Un proceso
sistematico para identificar y definir dichas soluciones a partir de los problemas
identificados en el instrumento 1. Este recurso responde a la PC 1.

®  Instrumento 2. Un formato para documentar patrones. — Una plantilla que sea
entendible tanto para disefiadores, desarrolladores y usuarios. Este recurso
responde a la PC 2.

Recurso 2: Un proceso sistematico de disefio de interfaz de usuatio. — Un conjunto de
fases sucesivas, basadas en el enfoque PDD, que facilite el disefio conceptual de la interfaz
de usuario utilizando el catilogo de patrones. Este recurso responde a la PD 2.



Parte I11: Diserio de la Solucion

®  Instrumento 3: Directrices para combinar los patrones. — Una instruccién a seguir
para la combinacién de patrones en el disefio conceptual de la interfaz de usuario.
Este recurso responde a la PC 3.

El desarrollo de estos recursos e instrumentos, son tratados a profundidad en el Capitulo
0.

5.5 CONCLUSIONES

En este capitulo se ha definido los requisitos que debe cumplir una solucién que resuelva
el problema de disefiar interfaces en el contexto genémico. Estos requisitos se sintetizan en
que la solucion debe:

= Apoyar la “explotacién” de datos gendémicos (visualizacidn, exploracion, operacion
y navegacion).

*  Producir interfaces que permitan a los usuarios lograr sus objetivos de manera
eficiente, eficaz y produzcan un buen nivel de satisfaccién en su uso.

®  Abotdar los problemas especificos de interaccidén con los datos genémicos.

® Proveer instrumentos que faciliten la comprensién del problema y la
comunicacion.

®  Reutilizar el conocimiento de disefiadores expertos.

®  Facilitar el disefio conceptual de la interfaz de usuatio.

Evaluando las posibles alternativas de solucién descritas en estado de arte respecto a la
cobertura de los requisitos expuestos, hemos resuelto que la solucién para disefiar interfaces
de usuario en el dominio genémico es crear un método de disefio de interfaces adaptando
el enfoque de Disefio Orientado por Patrones (POD). A este método lo denominamos
GenomIUnm.

Finalmente, con la perspectiva de implementar el método GenomIUm, se han delineado
los recursos necesarios para su efecto, tales como:

= El proceso sistematico que guia el diseflo conceptual de la interfaz de usuario
* Un catilogo de patrones de interfaz de usuario especifico para el dominio
gendmico que soporte al proceso sistematico.



Capitulo 6

Método GenomIUm

En este capitulo desctibimos el método GenomlIUm que apoya al disefiador de
interfaces en la definicién del disefio conceptual de la interfaz de acceso a datos genémicos.
En la Seccién 6.1, presentamos una vision general del método mencionando sus
componentes: i) el proceso del disefio conceptual de la interfaz de usuario y ii) el catilogo
de patrones que soporta al proceso. En lo que sigue del capitulo, profundizamos en cada
componente: en la Seccién 6.2 desarrollamos el catilogo de patrones y en la Seccién 6.3
detallamos cada uno de los pasos del proceso.

6.1 VISION GENERAL

GenomlIUm consiste en un proceso de disefio y un catalogo de patrones que soporta al
proceso, como lo muestra la Imagen 6.1. Como se puede observat, el método GenomIUm
esta enmarcado en la actividad de disefio del proceso general de desarrollo de la interfaz de
usuatio y se enfoca en producir el artefacto clave de esta actividad: el disesio conceptual de la
interfag, de usuario. GenomIUm esta basado en el enfoque POD. Es por eso por lo que define
un proceso de disefio y un catalogo de patrones para soportar al proceso.

En GenomlUm, el desarrollador disefia el concepto de la interfaz de usuario (un
prototipo) combinando patrones, basado en las relaciones semanticas entre los patrones. El
proceso de disefio cubre desde la arquitectura de informacién del sistema interactivo hasta
llegar al disefio detallado de cada una de las interfaces de usuario que componen el sistema.
El proceso consiste en cuatro pasos: disesio arquitectinico, diseiio estructural, diseio de contenido y
refinamiento.

El catdlogo de patrones que soporta al proceso se denomina GenomlIU. El catdlogo
estructura los patrones en categorias aplicables a cada paso del proceso de disefio: la
categotia patrones de informacion apoya al paso de diseflo arquitectonico, la categoria patrones de
pdgina apoya al disefio estructural y las categotias patrones de contenido y patrones de navegacion
apoyan al disefio de contenido. De esta manera, el disefilador aborda cada paso del proceso
de disefio con la categoria de patrones correspondiente. Ademds, los patrones del catalogo
estan relacionados semanticamente formando una red de patrones conectados. Asi, el
diseflador no solo se apoya en la categoria de patrones correspondiente a cada paso del
proceso, sino que puede explotar las relaciones semanticas entre los patrones y decidir la
mejor combinacién de patrones para el disefio del concepto de la interfaz de usuatio.
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Imagen 6.1 Proceso de disefio de interfaz de usuario del método GenomIUm

Las siguientes subsecciones describen el catdlogo de patrones GenomlIU y los pasos del
proceso disefio donde el catalogo es aplicado.

6.2 CATALOGO DE PATRONES: GENOMIU

El catalogo GenomlU, que apoya al proceso de disefio de GenomIUm, esté estructurado
en categorias de patrones que apoyan a cada paso del proceso de disefio conceptual de la
interfaz de acceso a datos gendémicos. Dado que la Web es la plataforma de mayor uso para
las herramientas de acceso a datos gendmicos, el catilogo GenomlU retne patrones de
diseflo de interfaz Web.

Para apoyar todo el proceso de diseflo, las categorias de patrones se componen de
patrones genéricos y especificos. Mientras los patrones genéricos tratan problemas generales de
diseflo Web (p. €j., arquitectura de informacion del sitio, organizacién interna de la interfaz
de usuario, menus de navegacién), los patrones especificos tratan problemas concretos del
diseflo de interfaces de acceso a los datos gendmicos (p. €j., cargar ficheros de informacién
gendmica, visualizar y explorar la secuencia genética).

Los patrones genéricos que conforman el catdlogo GenomlU son una coleccién de
patrones existentes en las librerfas publicadas por Duyne (Van Duyne, 2003), Toxboe
(Toxboe, 2007), Welie (Van Welie, 2008) y Tidwell (Tidwell, 2010), correspondientes a las
librerfas 13, 16, 17, 18 de la Tabla 2 de librerias estudiadas en el estado de arte. A pesar de
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que los patrones genéricos son elementos importantes del catdlogo, la descripcién de estos
patrones estd fuera del interés de esta Tesis. No obstante, el lector puede revisar su
descripcién en la pagina o recurso original del autor.

Los patrones especificos que conforman el catilogo GenomlU, al contrario de los
patrones genéricos, no estain documentados en la literatura. Nuestro estudio sobre patrones
en el estado de arte (Seccidén 4.2) reportd que no existen patrones documentados para el
acceso a datos en el dominio genémico. Los patrones especificos han sido documentados
por nosotros después de analizar las interfaces de usuario de varias aplicaciones en el
dominio. El conjunto de patrones especificos se convierte en una de las contribuciones
directas de esta Tesis por lo que dedicamos una seccidén completa para describitlos (Seccién
6.2.5).

La Imagen 6.2 muestra un resumen del catilogo GenomlIU estructurado en las cuatro
categorfas de patrones que apoyan el proceso de disefio del método GenomlIUm. Estas
categorias son: patrones de informacion, patrones de pdgina, patrones de contenido y patrones de
navegacion. La categoria patrones de contenido se compone a su vez de dos categorfas de
menor nivel: patrones gendmicos y patrones contenedores de Informacion. En esta estructura, los
patrones especificos estan resaltados con linea discontinua y corresponden a la categoria de
patrones genémicos, las demas categorias son patrones genéricos. En la practica, GenomIU
contiene un gran numero de patrones genéricos, sin embargo, en la imagen resumen del
catalogo han sido incluidos algunos de ellos inicamente para ilustrar el contenido de cada
categoria.

Genom IE] Patterns
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Imagen 6.2 Resumen del catalogo de patrones GenomIU
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A continuacién, se describe las categorias de patrones del catalogo GenomlU:

Patrones de Informacién. - Desctiben soluciones para la organizacién de la informacién de
todo el sistema, definiendo unidades de presentacién (que representan a las interfaces de
usuario del sistema) y sus enlaces. Los patrones de esta categoria son explicados en funcién
de nodos y enlaces, donde los nodos representan las unidades de presentacion y los enlaces
la navegacion entre ellas. Por ejemplo, el patrén “Secuencial” establece una secuencia de
nodos lineal.

Patrones de Pagina. — Describen soluciones para la distribucién interna de la unidad de
presentacion, definiendo sectores para el contenido de la pagina. Por ejemplo, el patrén
“Marco Visual” describe una solucién para estandarizar la estructura visual de todas las
interfaces del sitio interactivo estableciendo sectores de contenido comunes para todas las
paginas como por ejemplo la cabecera de la pagina, pie de pagina, contenido, etc.

Patrones de Contenido. - Describen soluciones para lograr las tareas genémicas. Estos
patrones se subdividen en:

®  Patrones Gendmicos. — Desctriben soluciones a los problemas de interaccién
(operacién, visualizacidén, navegacién) con los datos gendémicos que fueron
descritos en la Seccién 5.2.2. El patrén “Idiograma”, por ejemplo, describe una
solucién para representar graficamente la distribucién ordenada de los
cromosomas de una especie.

= Patrones Contenedores de informacion. — Desctiben mecanismos de interaccién
relacionados a la presentacion general del contenido y que son complementarios a
los patrones gendmicos. El patréon “Resumen” propone una solucién para
presentar de manera resumida un contenido extremadamente largo e importante
para el usuario y que requiere suficiente espacio para ser presentado.

Patrones de Soporte a la Navegacion. — Describen soluciones para organizar la interacciéon de
la navegacion por las paginas. El patrén “Indice”, por ejemplo, presenta una lista de indices
navegables a las diferentes paginas que componen el sistema interactivo y que generalmente
es ubicado en paginas principales para ayudar al usuario a explorar el sistema interactivo.

6.2.1 Modelo conceptual del catalogo

El catdlogo GenomlU esta construido bajo el modelo conceptual que se muestra en la
Imagen 6.3, donde la clase “Catalogo GenomlU” representa el catalogo y la clase “Solucién
Disefio” las soluciones de disefio que lo conforman. Una solucién de disefio es un disefio
de interfaz de usuatio, o una porcién de esta, que representa una solucién a un problema de
diseflo en la interfaz de usuatio.

Todo patrén es una solucion de diseflo, sin embargo, no toda solucién de disefio puede
ser considerada como patrén. Para distinguir si una solucién de disefio es un patrén, hemos
adoptado la regla de oro ampliamente utilizada por la comunidad de patrones y denominada
Regla de tres 1a cual establece que un patrén valido es una solucién de disefio que evidencia
al menos tres ejemplos de implementacion. Si una solucién de disefio no cumple con la regla
de tres, es decir, el numero de ejemplos de implementacién de la solucién es menor a tres,
entonces consideramos a esta solucién como profo-patrén. Un proto-patrén es una solucion
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candidata que ain no se sabe que pasa las pruebas de patrén de la regla de tres (Appleton,
2000) (Setfah, 2010) (Borchers, 2000). En nuestro modelo, patrén y proto-patrdén estan
representados por las clases especializadas “Patron” y “Protopatron”. La condicién de la
regla de tres, exclusiva para considerar a una solucién como patrén, esta indicada con la
condicién “{3 ejemplos}” precisamente sobre la relacién de especializacién de la clase
“Patrén”.

Catalogo GenomIU
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Imagen 6.3 Modelo del catalogo de patrones

La clase “Solucién Disefio”, considerada ya sea como patrén o como proto-patron, estd
definida por varios atributos los cuales estan descritos como partes de un formato explicado
mas adelante en la Seccién 6.2.5. La clase “Tarea” representa el problema de interaccidén que
resuelve la solucién de disefio. La clase “Ul existente” representa a los ¢emplos de interfaces
de usuatio donde se evidencia la implementacién de la solucién de disefio. Las interfaces de
usuario “ejemplo” son el resultado de un estudio de interfaces de usuario de herramientas
existentes en el dominio gendémico y en el dominio de manejo de datos masivos (Big Data).
Estas herramientas estan detalladas en la Seccién 6.2.4.

La clase “Objeto” hace referencia a los objetos del MCGH que intervienen en la solucién
del patrén. Por ejemplo, una solucién de disefio que trata el problema de visualizar el
complejo cromosdmico de una especie bajo estudio debe incluir dos participantes claves del
MCGH: los objetos “Cromosoma” y “Especie”.

En el catilogo, muchas de las soluciones de disefio estin conectadas estableciendo
relaciones semanticas entre ellas. Estas relaciones estan representadas por la relacién recursiva
“RelacionadaA” de la cual deriva la clase asociativa “RelacionadoA” (con el mismo nombre
de la relacién) que almacena la informacién sobre la definicién y tipo de la relacién. Existen
cuatro tipos de relaciones que hemos definido basados en las relaciones descritas por Welie
(Van Welie, 2003) y semejantes a las relaciones en el modelado de Orientacién a Objetos.
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Usando el término “patrén” (como equivalente a “solucién de disefio” o “proto-
patrén”) para simplificar la redaccion, las relaciones se definen como:

* Asociacion. — Los patrones se asocian cuando ocurren en un contexto similar
relacionado a un problema de disefio, cuando ellos son alternativas para resolver la
misma clase de problemas o cuando contribuyen al logro de una tarea. Esta relacion
existe entre patrones de una misma categoria. Esta es una relacion bidireccional del
tipo “relacionado a”.

* Especializacion. - Los patrones pueden ser especializaciones de otros patrones,
es decir, un patrén puede ser una version especifica de otro patrén. Esta relacion
existe entre patrones de una misma categoria y es una relacién del tipo “es un”.

A parte de la asociacion y la especializacion, existe la relacion del tipo “Agregacion” que
esta representada por las clases “Elemental” y “Compuesta” y que hace referencia a la
relacién entre un fodo y sus partes: la clase Compuesta (el todo) es un patrén resultante de la
agregacion de otros patrones mas elementales (las partes). Por lo tanto, esta relacion se
define como:

*  Agregacion. — Una solucién de disefio puede usar en su soluciéon a otro patrén, es
decir, un patrén puede ser el resultado de “agregar” otros patrones. Es una relacion
de la forma “tiene un”. Esta relacién existe entre patrones de diferente o misma
categoria.

Los tipos de relaciones seran ilustradas con ejemplos existentes en el dominio gendémico
mas adelante en la 6.2.7.

6.2.2 Identificacion de patrones genomicos

Como se mencioné al inicio de esta secciéon (Seccidén 6.2), el catilogo de patrones
GenomlU estd conformado por patrones genéricos y especificos. A pesar de que los
patrones genéricos son piezas importantes en el catdlogo, su identificacién no es de interés
en esta Tesis puesto que estos patrones han sido identificados y publicados previamente por
otros autores. En efecto, los patrones genéricos del catadlogo GenomlU provienen de
librerfas de patrones publicadas, especificamente de aquellas mencionadas en la seccion
4.2.1. Nuestra atencién se dirige exclusivamente a la identificacién de los patrones
gendmicos, es decir, los patrones especificos del dominio genémico los cuales son la
contribucién real de la Tesis.

Los patrones genémicos han sido identificados considerando un enfoque de resolucién
de problemas y basado en el estudio de ejemplos. Con resolucidn de problemas nos referimos a
que para identificar los patrones primero identificamos los problemas y después buscamos
solucién a dichos problemas. Con estudio de ejemplos nos referimos a que los patrones son
obtenidos de la observacién y andlisis de interfaces de usuario implementadas en
herramientas existentes. Seffah (Seffah, 2010) desctibe al “estudio de ejemplos” como una
estrategia adecuada para la identificaciéon y captura de patrones. Escogimos esta estrategia
debido a su caracter observacional de factible realizacién frente a la alternativa de contar
con un experto o mentor en disefio o usabilidad o contar con el conocimiento profundo en
directrices y estilos de disefio.
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Con base en este enfoque, el proceso sistematico para identificar los patrones incluye en
términos generales: i) estudiar ejemplos de interfaces, ii) identificar en estos ejemplos los
diseflos que han sido utilizados repetitivamente como soluciones a los problemas de
interaccion y iif) documentar las soluciones. IL.a Imagen 6.4 muestra en detalle el proceso
mencionado y a continuacién se detallan sus pasos:

Paso 1: Seleccionar Problema. — El punto de entrada del proceso es el problema de
interaccién que queremos resolver.

Paso 2: Buscar en librerias existentes. — Muchas de las soluciones de disefio que estamos
buscando pueden haber sido documentadas previamente por otros autores. Por lo tanto,
buscamos patrones que aborden el problema bajo estudio en librerfas de patrones
publicadas por otros autores, especificamente en las librerfas publicadas en linea que hemos
identificado en la Tabla 5 ya que estas librerfas son usadas con mayor frecuencia por
desarrolladores y disefladores de interfaces web. Si existen patrones que aborden el
problema, los seleccionamos y seguimos al paso 7, caso contratio seguimos al paso 3.

Paso 3: Seleccionar herramientas. — Buscamos herramientas de software de acceso a
datos y seleccionamos aquellas que abordan total o parcialmente la tarea/problema
seleccionado en el paso 1. Para esto, utilizamos un inventario de herramientas que se describe
mas adelante en la Secciéon 6.2.4.

Paso 4: Inspeccionar Interfaces de Usuario. — Coleccionar capturas de pantalla de las
interfaces de usuario de cada herramienta seleccionada e inspeccionarlas visualmente. La
inspeccién consiste en estudiar los disefios que han sido implementadas por los disefladores
para solucionar el problema de interaccién bajo estudio.

Paso 5: Identificar soluciones vecurrentes. — A partir de la inspeccién visual en el paso
anterior, identificamos las soluciones de disefio implementadas repetitivamente para
solucionar el problema de interaccién. Si una solucién de disefio ha sido utilizada en al
menos tres interfaces de usuatio diferentes para solucionar el problema bajo estudio,
entonces consideramos a esta solucién de disefio como “patrén”, de acuerdo a la “Regla de
Tres” (Appleton, 2000) (Seffah, 2010). Caso contrario, si la solucién de disefio ha sido
utilizada para tratar el problema pero no ha sido implementada en al menos tres interfaces
de usuario diferentes, entonces consideramos a esta soluciéon de disefio como solucién
candidata o “profo-patrin” (Appleton, 2000).

Paso 6: Documentar solucion. — Documentar las soluciones que fueron consideradas
como patrones o proto-patrones en el paso 5.

Paso 7: Documentar solucion existente. — El patrén encontrado y publicado por otros
autores debe ser adaptado (aumentando o reduciendo la informacién del patrén original) a
la realidad del dominio gendémico. Las soluciones adaptadas en este paso presentan un alias
(nombre asignado por el autor original del patrén y la direccién de pagina web o referencia
bibliografica del patrén original).

Paso 8: Agregar al catdlogo. — Los patrones y proto-patrones documentados son
agregados al catadlogo GenomlU dentro de la categoria “patrones gendémicos”.
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6.2.3 Evolucion de los patrones genomicos

Durante la investigacién de esta tesis, el catilogo de patrones ha evolucionado
continuamente y en base a una perspectiva “deductiva”. Con deductivo nos referimos a que,
fundamentados en la idea de que manejar datos gendémicos significa manejar datos masivos
(Stephens et al.,, 2015), en las primeras iteraciones de la identificacién de patrones nos
concentramos en buscar soluciones de disefio a problemas generales de interaccién con
datos masivos patra luego concentrarnos en las soluciones a problemas de interaccién
especificos del dominio genémico. De esta manera, el primer conjunto de patrones consistié
en patrones dirigidos a solucionar problemas de interaccién en el dominio Big Data, y
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paulatinamente, el conjunto de patrones fue creciendo, incluyendo patrones mas enfocados
en el dominio genémico.

El primer conjunto de patrones fue publicado en (C. E. Ifliguez-Jarrin et al., 2018) y
estuvo conformado por cuatro patrones que fueron el resultado de estudiar las interfaces de
usuario de las herramientas utilizadas en el dominio de Big Data. Estos patrones se resumen
a continuacion:

Nombre: visualizar, conectar, filtrar

Problema: :Cémo puede el usuario visualizar los multiples cambios en el comportamiento
de los datos causados por un simple filtro de datos?

Solucion: Proporcionar un lienzo en el que el usuario pueda crear graficos de datos
interactivos y colocar y organizar los graficos de acuerdo con sus necesidades. Cuando el
usuario aplica una condicién de filtro al interactuar con un grafico de datos, los graficos
restantes responden automaticamente actualizando su estado de acuerdo con la condicién
del filtro que afecta a todo el conjunto de datos.

Nombre: Caja de Operaciones

Problema: ;Cémo aplicar operaciones de conjuntos sobre los datos?

Solucion: Proporcione al usuario un conjunto de operaciones (p. ¢j., unién, interseccion,
complemento, diferencia) para computar conjuntos de datos que compartan al menos un
atributo comun del esquema de datos. El usuario debe seleccionar como entrada, al menos
dos conjuntos de datos y luego seleccionar la operacién a realizar. El nuevo conjunto de
datos resultante de la comparacion puede ser reutilizado en posteriores operaciones.

Nombre: Entrega implicita

Problema: :Coémo se puede reducir el efecto de retardo producido al mostrar y navegar a
través de grandes volumenes de datos?

Solucion: Recuperar y entregar los datos a la interfaz de usuario a medida que el usuatio
navega a través de un conjunto de datos de interés. Los datos se cargan solo cuando el
usuario expresa implicitamente su intencion. Al contrario de la intencidn explicita en la que
el usuario usa, por ejemplo, el control de paginaciéon para moverse por una tabla, la intencién
implicita permite al usuario moverse libremente a través de la tabla sin indicar la pagina que
quiere visitar. Hsta solucién es aplicable para recuperar cualquier objeto de datos del
esquema de datos subyacente.

Nombre: Filtro movil

Problema: :Cémo puede el usuario definir condiciones de filtro y aplicarlas de manera
fluida dentro del espacio de analisis?

Solucion: permita al usuario crear condiciones de filtro a partir de cualquier atributo
existente en el esquema de datos subyacente. Esto minimiza los movimientos innecesarios
del usuario en el espacio de analisis al permitirle colocar los filtros en cualquier lugar de este
espacio.

Para validar la aplicabilidad de estos cuatro patrones en el disefio de interfaces,
realizamos un experimento controlado que evalué el impacto causado por estos patrones
en la usabilidad de interfaces de usuario. Esta validacién se presenta en la Seccién 7.2. como
parte de la validacién de esta Tesis.

A partir de la retroalimentaciéon obtenida del experimento y las sugerencias recibidas en
el congreso cientifico donde los patrones fueron presentados (CAISE 2018), realizamos
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ajustes a los patrones, incluyendo cambios en la descripcién o en el nombre del patrén e
incluso la simplificacién de un patrén en patrones mas concretos. Por ejemplo, el patrén
“entrega implicita” fue renombrado “navegacién continua” con el fin de expresar el
propésito concreto de la solucion del patrén; el patrén “filtro mévil” sufrié modificaciones
en su nombre y descripcién para adaptarlo al dominio genémico (actualmente se denomina
“filtro genémico”); el patrén “caja de operaciones” fue cambiado el nombre a “operacidén
de conjuntos”; el patron “visualizar, conectar, filtrar”, con una descripcién compleja, fue
separado en patrones mds elementales de visualizacion y filtrado de datos (estos patrones
actualmente se denominan patrén “grafico” y “filtro genémico”).

Aunque este primer esfuerzo de identificaciéon produjo Gnicamente cuatro patrones, este
esfuerzo marcé un punto de partida para la progresiva identificacion de nuevas soluciones
de disefio cada vez mas orientadas al dominio genémico. Es asi como, después iteraciones
del proceso de identificaciéon de patrones, reunimos un total de 13 patrones que se
convierten en soluciones a los problemas de interaccién identificados y enumerados en la
Seccién 5.2.2. La Tabla 9 muestra los patrones identificados y su correspondencia con el
problema de consumo de datos que aborda.

Tabla 9 Problemas cubiertos por los patrones

Problemas

Nombrte Patron 1 (2 |3 |4 |5 (6 |7 |8 |9 |10 (11 (12 |13 |14 [15 |16
Cargar Datos X

Operacién de conjuntos X

Secuencia de Acciones X

Buscar X

Filtro Genémico X | X X X

Selector de regiones X

Grafico X

Idiograma X

Pista Comparativa X

Columnas Ocultas X

Circulo cromosémico X

Navegador genémico X
2

Navegacién Continua X

Este conjunto de patrones es el resultado de la ejecucion iterativa del proceso de
identificacién de patrones (Secciéon 6.2.2) durante el tiempo de este proyecto de
investigacion.
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6.2.4 Inventario de Herramientas: Interfaces de Usuario estudiadas

En esta seccidén describimos el “inventario de herramientas”, es decir, el conjunto de
herramientas cuyas interfaces de usuario hemos estudiado para capturar los patrones
gendmicos. El inventario contiene herramientas existentes en la industria y en la academia
y se convierte en un recurso importante en nuestra investigacion. Las interfaces de usuario
de dichas herramientas representan la fuente de busqueda de soluciones de disefio y la
evidencia que sustenta a los patrones genémicos.

El inventario estd en constante actualizacién ya que es el resultado de la busqueda
continua de herramientas utilizadas en el analisis terciario del analisis gendémico y en el
manejo masivo de datos.

Par mejor explicacion del inventario, clasificamos las herramientas en funcién del tipo
de interfaces que implementan. Es decir, describimos las caracteristicas de un tipo de
interfaz y luego listamos las herramientas que implementan dicho tipo de interfaz. Asi,
tenemos tres categorias de interfaces de usuario: visualizacion de la secuencia gendmica,
busqueda de bibliografia y analisis de secuencia.

Visualizaciéon de genoma. — Estas interfaces de usuario contienen visualizaciones
potentes que permiten analizar, en diferentes escalas, los elementos del genoma.
Navegadores gendémicos y herramientas de visualizacién independientes implementan este
tipo de interfaces. Las visualizaciones incorporadas en las interfaces estin generalmente
generadas con librerfas graficas independientes. L.a Tabla 10 lista las herramientas y librerias
involucradas en este tipo de interfaces de usuatio.

Tabla 10 Herramientas y librerias de visualizacién genémica

Navegadores

Nombre Referencia Soporte
G-compass http://www.h-invitational.jp/g-compass/ Web
Ensmbl Genome | https://www.ensembl.org/index.html Web
Browser

Decipher https://deciphet.sanget.ac.uk/ Web
‘TumorMap https:/ /tumormap.ucsc.edu/?# Web
Genome Data Viewer | https://www.ncbi.nlm.nih.gov/genome/gdv/browser Web
VEGA http://vega.archive.ensembl.org/Homo_sapiens/Info/Index Web
GBrowse http://www.gmod.org/wiki/ GBrowse Web
JBrowse https://jbrowse.org/ Web
Gramene http://www.gtamene.otg/ Web
UCSC Xena https://xena.ucsc.edu/ Web
LookSeq https:/ /www.sanget.ac.uk/science/tools/lookseq Web
Sequece Viewet https:/ /www.ncbi.nlm.nih.gov/projects/sviewer/ Web
Genome Maps http://genomemaps.otg/ Web
UTGB http://utgenome.otg/ Web
GEMINI https://gemini.readthedocs.io/en/latest/content/browser.html | Web
Integrative Genomics | http://softwate.broadinstitute.org/softwatre/igv/home Escritorio
Viewer

Herramientas de visualizacién independientes

Nombre | Referencia | Soporte
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SnapGene Viewer https:/ /www.snapgene.com/snapgene-viewer/ Escritotio
J-Citcos https://soutceforge.net/projects/jcitcos/ Escritorio
HEFalMp https://hb.flatironinstitute.otg/ Web
Genoma Decorator | https://www.ncbi.nlm.nih.gov/genome/tools/gdp Web
Page
Librerias
Nombre Referencia Lenguage*
ChromoWheel http://chromowheel.cgb.ki.se Html,
SVG
CGView http://wishart.biology.ualberta.ca/cgview/ Java
Ideogram.js https://eweitz.github.io/ideogram/ JavaSctipt
Circos http://citcos.ca/ Perl
BioCitcos.js http://bioinfo.ibp.ac.cn/biocitcos/ JavaSctipt
RCircos https://bitbucket.org/hentyhzhang/rcircos/stc/master/ R
BioCitcos (para R) https://github.com/lvulliard/BioCitrcos.R R

* Lenguaje de programacion base necesario para su ejecucion.

Los navegadores gendémicos son entornos interactivos que permiten visualizar la
posicion de los elementos genémicos en la secuencia gendémica e integrar informacién de
diferentes fuentes de datos genémicos para analizar los elementos gendémicos en contexto.
Las interfaces de los navegadores genémicos se caractetizan por ofrecer visualizacién del
tipo “resumen mds detalle” (una vista de mayor nivel que resume la secuencia genémica
completa y otra de menor nivel que presenta los detalles de una regién de la secuencia
seleccionada en la vista de mayor nivel) y controles para navegar por la visualizacién (p. ¢j.,
acercamiento, alejamiento, desplazamiento).

Las herramientas de visualizacién independientes implementan interfaces de usuatio que
permiten generar visualizaciones del genoma las cuales pueden ser configuradas
previamente pot el usuario a través de paneles de configuracién incluidos en la interfaz y
que contienen parametros de visualizacion como son alineacién (horizontal, vertical),
etiquetas de leyenda y tamafio de letra, color (paleta de colores para diferentes figuras). La
mayoria de las interfaces de este tipo incorporan controles para explorar la visualizacion y
la opcidn para descargar la imagen producida. Por ejemplo, J-Circos (An et al., 2015) es una
herramienta desarrollada en lenguaje Java que lleva el concepto visual y estatico de Circos
(Krzywinski et al., 2009)(un paquete de software para visualizar datos en diseflo circular y
que es aplicado a los datos genémicos) a una visualizacién interactiva permitiendo a los
investigadores estudiar de mejor manera interacciones cromosémicas complejas que son
dificiles de visualizar a partir de los datos secuenciados del genoma. Genoma Decorator
Page es un servicio web del NCBI que permite representar el complejo cromosémico de
una especie seleccionable y ofrece la opcién de establecer los parametros de visualizacién
como alineacion del grafico, alineacién de las etiquetas del grafico y permite descargar la
visualizacién en varios formatos (p. ej., pdf, png, jpg, eps).

Por otro lado, existe una gran variedad de librerfas graficas que son utilizadas por los
desarrolladores para generar visualizaciones del genoma e integrarlas a interfaces de usuario.
Algunas de las librerfas generan visualizaciones estiticas o interactivas que pueden ser
integradas en la web y otras que se comportan como un ensamblado que debe ser integrado
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a una plataforma para funcionar. Por ejemplo, Ideogram.js y BioCircos.js son librerfas de
JavaScript que, incluidas en paginas web, generan visualizaciones de los cromosomas, en el
caso de Ideogram.js, y de las relaciones entre los genes o posiciones cromosémicas, en el
caso de BioCircos.js. RCircos (Zhang et al., 2013) y BCircos (Vulliard et al., 2019) (una
adaptacién de BioCircos.js para R) son librerfas graficas que generan imagenes estaticas para
visualizar datos genémicos que funciona como paquetes de R.

Busqueda de bibliografia. — Las interfaces de usuario de las herramientas de busqueda
de bibliograffa biomédica, en su mayoria implementadas en plataforma web, soportan la
recuperacion o el analisis de literatura biomédica. La Tabla 11 lista las herramientas que
implementan este tipo de interfaces. Por ejemplo, PubMed es un sitio web utilizado para
recuperar informacién de la literatura biomédica que contiene hasta la fecha consultada* (25
de julio 25 de 2019), mas de 30 millones de citaciones de articulos médicos-cientificos
completos almacenados en la base de datos MEDLINE, una de las bases mas importantes
en la medicina. Las interfaces de usuario de bisqueda de bibliografia permiten analizar los
enlaces en la literatura, autores, citaciones, etc. Este es el caso de la herramienta VOSviewert,
un sistema que se ejecuta como programa de escritorio que acepta la lista de bibliografia
exportada de PubMed y que analiza y muestra graficamente las relaciones bibliograficas.
Otra herramienta que se enfoca en analizar bibliografia de PubMed es PubNet (Douglas et
al., 2005), sin embargo, esta herramienta no consta en la lista debido a que no existe
referencia de acceso a la herramienta y no ha sido posible analizatla.

Tabla 11 Herramientas de bibliografia biomédica

Nombre URL Soporte
Dimensions https:/ /www.dimensions.ai/ Web
VOSviewer http://www.vosviewet.com/ Escritorio
PubMed https:/ /www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/ Web
BioGPS http://biogps.org Web
MasterMind https://mastermind.genomenon.com/ Web

Analisis de secuencia. — Las interfaces de usuario de herramientas de analisis de secuencia
permiten acceder y trabajar con datos de variaciones genéticas obtenidos a partir de ficheros
de texto (p. ¢j., VCF). Algunas de estas interfaces son web y otras interfaces estan basadas
en linea de comandos. La Tabla 12 lista las herramientas que implementan este tipo de
interfaces de usuatrio.

Tabla 12 Herramientas de analisis de variaciones genéticas

Nombre URL Soporte
ICGC Data Portal https://dcc.icge.otg/ Web
VCEF Tools https:/ /vcftools.github.io/index.html Consola
VCF Miner https://github.com/Steven-N-Hart/vcf-miner web
Galaxy https:/ /usegalaxy.org/ Web
BiERapp (Alonso et al., 2015) | http://www.babelomics.otg/ Web

4 https:/ /www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK3827/
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Gem.app https:/ /www.genesis-app.com Web
(formalmente GENESIS 2.0)

Sequence Vatiant Analyzer (URL del proyecto) http://www.svaproject.otg/ Escritorio
DraGnET http://www.dragnet.cvm.iastate.edu/ Web

Las interfaces de analisis de secuencia proveen mecanismos para cargar muestras
genéticas y a partir de estas, listar, filtrar y visualizar variaciones gendmicas o genes para
analizar estos datos integrando informacién contextual genémica de fuentes externas. En
este tipo de interfaces, la tabla de datos es uno de los controles de interfaz de usuario mas
utilizados para presentar, especialmente, cantidades masivas de registros de variaciones
genéticas que contienen una larga lista de propiedades.

En cierta medida, la caracteristica “analitica” de estas interfaces hace que muchos de los
controles, funcionalidades y caracteristicas de los dos tipos de interfaces mencionados
anteriormente (es decit, busqueda de bibliografia y visualizacién del genoma) estén incluidas
en este tipo de interfaces. Por ejemplo, BiERapp (Aleman et al., 2014), una herramienta que
asiste en la priorizacién de variaciones genéticas, incluye en su interfaz de usuario una lista
de literatura biomédica asociada a la variacién bajo estudio y el navegador genémico
Genome Maps para analizar una variacién genética en su contexto genémico.

Analisis de datos masivos. — Partiendo de que manejar datos gendémicos significa
manejar datos masivos, hemos considerado incluir en el inventario las herramientas que
tratan con datos masivos. Los tipos de interfaces de usuario hasta aqui mencionadas estan
presentes en herramientas que forman parte del panorama genémico. Sin embargo, existe
un tipo de interfaces de usuario presente en herramientas que estan fuera del dominio
genémico y que tratan con grandes cantidades de datos. Este tipo de interfaces puede ser
de mucha ayuda para abordar los problemas de interacciéon con los datos masivos en el
dominio genémico. Las interfaces de usuario de este tipo permiten al usuario crear sus
propias visualizaciones de datos e incluso arrastrar y soltar las visualizaciones para crear
cuadros de mando o “dashboards” que ofrecen una vista resumida de los datos con la que
el usuario puede interactuar para extraer conocimiento de los datos. Estas interfaces estan
implementadas particularmente en herramientas de inteligencia de negocios y son utilizadas
generalmente para tratar con Big Data. Las herramientas que implementan este tipo de
interfaces se listan en la Tabla 13 y son las herramientas de inteligencia de negocios
reportadas en el cuadrante magico de Gartner publicado en febrero del 2017 (Richardson
et al., 2017).

Tabla 13 Herramientas de inteligencia de negocio y analitica de datos

Nombre URL

ZoomData https:/ /www.zoomdata.com/

Cognos IBM https:/ /www.ibm.com/es-es/products/cognos-analytics
Tableau https:/ /www.tableau.com

Qlik https:/ /www.qlik.com/us/

Tibco https:/ /www.tibco.com

Oracle Big Data Discovety https://cloud.oracle.com/bigdata_discovery_saas
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6.2.5 Formato para describir los patrones

No existe una regla general para determinar el formato de documentacién de patrones.
Para documentar los patrones, hemos estructurado un formato basindonos en el trabajo de
Kruschitz et al. (Kruschitz, 2010) que, a partir del estudio de varios catalogos de patrones
existentes, delinea un conjunto minimo de partes necesarias para documentar un patrén.

Tabla 14 Formato para documentar patrones GenomIU

Parte Descripcion

Nombre Nombre corto para identificar facilmente al patrén y que describa el problema de disefio
que aborda el patrén y su solucién.

Tipo “Patrén” o “Proto-patrén”, dependiendo del nimero de ejemplos. (Ver paso 5 de la
Seccién 6.2.2)

Alias Nombre del patrén asignado por otros autores.

Imagen Una captura de pantalla o esquema arquetipica que sintetiza la idea principal del patrén
permitiendo al lector comprender de manera rdpida la solucién.

Problema Describe lo que hace o lo que trata de solucionar el patrén en no mas de dos oraciones
O preguntas.

Contexto Describe dénde y cémo ocurre el problema. El contexto permite al disefiador

seleccionar el patrén adecuado a su realidad estableciendo analogfas entre su situacion
particular y la situacién descrita. Describe cuando el patrén es aplicable.

Solucion Describe la manera en la que puede ser resuelto el problema mencionando los elementos
esenciales que intervienen en la solucién. ILa descripcion debe ser suficientemente
genérica, capturando las propiedades constantes y comunes a todas las interfaces de
usuario donde se ha tenido éxito en solucionar el problema, para permitir al lector
adaptar la solucién a su contexto particular.

Hsquema Esta parte es exclusiva de los patrones especificos (patrones genémicos) y presenta
cémo la solucion del patrén se relaciona con los conceptos del modelo conceptual del
genoma. Para esto, el esquema presenta la l6gica (Controlador) y los datos (Modelo)
involucrados en la solucién en términos del patron de arquitectura de software Modelo-
Vista-Controlador (MVC); un patrén comunmente usado en las interfaces de usuario.
Las relaciones son ttiles al momento de instanciar el patron.

Patrones Lista otros patrones relacionados con el patrén actual, siguiendo la semantica de
relacionados | relaciones definida en el modelo conceptual del catialogo (Seccién 6.2.1): asociacion,
especializacion, agregacion.

Ejemplos Muestra usos conocidos del patrén a través de capturas de interfaces de usuario en las
que aparece implementado el patrén.

Consideramos apropiada la propuesta de Kruschitz et. al. ya que ha sido utilizada sin
variaciones por las librerfas de patrones mas populares entre los disefladores de interfaces
como son (Tidwell, 2010) o (Toxboe, 2007). Adicional a las partes minimas definidas por
Kruschitz et. al., agregamos la parte “Esquema” para presentar el modelo conceptual que
hace explicita la relacién del patrén con los objetos del MCGH. El formato para documentar
los patrones GenomlU se describe en la Tabla 14.
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6.2.6 Patrones Genomicos

En esta seccién describimos cada uno de los patrones genémicos siguiendo el formato
descrito en la Seccién 6.2.5. Es importante mencionar que la descripcion de los patrones
incluye capturas de pantalla de interfaces de usuario de las herramientas del “inventario de
herramientas” conformado por la Tabla 10, Tabla 11, Tabla 12 y Tabla 13. Para evitar la
sobrecarga de texto y hacer la desctipcién de los patrones lo mas simple posible, hemos
indicado en la descripcién el nombre de la herramienta que implementa la interfaz de
usuario, pero hemos suprimido su referencia. No obstante, el lector puede visitar las tablas
que conforman el inventario de herramientas para conocer la referencia de cada
herramienta. Estos patrones estin también disponibles en linea a través de:
http://ciniguez.github.io/Genomic-UI-Patterns.

Cargar Datos
Alias: Ninguno
Tipo: Patréon
File path:
/ Project/ Study,
File uj d: Se ted fi
Bioformat: validation log:
O VeFa0 Line Type Message 0% Ea
Err ] 0 0 Lines: 0

Imagen 6.5 Formulario de carga de datos de la aplicacién Bier.app
Problema

Cargar conjuntos de datos genéticos disponibles en diferentes fuentes y formatos.
Contexto

Previo a la ejecucién de consultas y operaciones sobre los datos, el usuatio (novato o
experto) necesitan importar dichos datos. Los datos pueden estar disponibles localmente o
en recursos externos, asi como en varios formatos (p. ¢j., BAM, VCF, PED).

Solucion

Proveer un formulario de carga de datos que le permita al usuario realizar la siguiente
secuencia de acciones:

1) Seleccionar el origen/fuente de datos (p. ¢j., recurso en linea, fichero de texto, texto).
Permitir varias opciones de ingteso de datos. Por ejemplo, si el conjunto de datos se
encuentra en uno o varios ficheros locales, permitir al usuario navegar por el repositorio
local y seleccionar los ficheros; si el conjunto de datos es accesible por la web, permitir al
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usuario indicar la URL del recurso; si el conjunto de datos es textual, permitir al usuario
copiar y pegar el contenido en el formulario.

2) Opcionalmente, indicar el formato del contenido (p. ¢j., VCF);

3) Validar el contenido; los resultados de la validacién del contenido realizada
internamente por el sistema deben ser mostrados en pantalla.

4) Importar el contenido si los datos son validos. Las acciones para importar los datos
deben incluir “iniciar” y “cancelar”. Variaciones en las acciones de importacioén incluyen la
accion “pausar” para interrumpir temporalmente el proceso. Es recomendable informar en
tiempo real al usuatio sobre el estado del procesamiento de los datos indicando como, por
ejemplo, el nimero de ficheros cargados hasta el momento o el porcentaje de avance en la
lectura del contenido.

Esquema

Controller Model

DatalLoadPanel

- datasource : String
- format : String

use
+ showResults() : void Sample
+ validate() : void
+ start() : void

+ pause() : void
+ cancel() : void

Imagen 6.6 Esquema del patrén Cargar Datos

El patrén se crea instanciando la clase “DatalloadPanel”. Los atributos fuente de datos
(“datasource”) y formato (“format”) son internos de la clase. Los métodos de la clase se
corresponden con las posibles acciones que puede realizar el usuario. El resultado de la
importacién se almacena como una muestra gendmica (clase “Sample”) del modelo
conceptual del genoma.
Patrones relacionados

Asociacion: relacionado a Operador de Conjuntos.

Especializacién: ninguno.

Agregacion: ninguno.
Ejemplos

La Imagen 6.7 muestra el formulario de carga de datos de la aplicacién ICGC Data
Portal donde el usuario copia y pega los datos a importar o escoge un fichero a cargat.
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Upload File Set [ x|
Type or copy-and-paste a lst of File IDs o
b.g. Fl123
4
Or choose a file to upload
| Browse |
2220 (suomit

Imagen 6.7 Formulario de carga de datos. Fuente: ICGC Data Portal

Otras interfaces de aplicaciones donde se ha implementado el patrén incluyen: VCF
Miner, Galaxy, Bier.app.

Operacion de Conjuntos
Alias: ninguno
Tipo: Proto-patréon

€ uCsC TumorMap X +
{Y @& tumormap.ucsc.edu * @M a E' CICINCRN )
% Bookmarks @ SearchResults ES TODO [S Juegos @ SavetoMendeley % Internexo BancoP.. ES INGLES B CURSOS ES TODO ES HOY »
/3 File v Editv Selectv Viewv Toolsv Helpv Sign in v
je="% 5
Map: | PancanAtlas/GeneMap -1 @ Layout: | mRNA-PanCancer SFRQLE List o
n Chromosome
Search Attributes... Perform Set Operation @ X Fd by: [ > gales: 30010
A - Symmetric Difference —
. Chromosome chrt i
SN Chromosome chra F
T Compute Set Operation S @L_F"!
. \@ |
- - Chromosome g—
Eg
<
Google TR 1 . La imagen puede estar sujeta a derechos de autor _Términos de uso
Imagen 6.8 Operacién de conjuntos entre cromosomas. Fuente: TumorMap
Problema

Analizar diferencias o similitudes entre conjuntos de datos genémicos.
Contexto

El usuario necesita identificar diferencias o similitudes entre conjuntos de datos
genémicos del mismo tipo (p. €j. cromosomas con cromosomas, genes con genes) respecto
a un elemento en comun (p. ¢j., variaciones genéticas). Los usuarios pueden utilizar esta
solucién independientemente de su nivel de experiencia.
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Solucion

Permitir al usuario: 1) seleccionar, de un listado de datos disponibles, los datos o grupos
de datos para la operacién. Al menos dos datos o grupos de datos del mismo tipo (p. ¢j. dos
genes o dos grupos de genes) deben ser seleccionados para ejecutar la operacion. La lista de
datos disponible puede contener datos individuales o grupos de datos creados por el usuatio
a partir de los datos individuales; 2) seleccionar la operacién de conjuntos a ejecutar. Las
operaciones incluyen, entre otras, la unién, interseccién y diferencia; 3) visualizar el
resultado de la operacién de varias maneras tales como un resumen cuantitativo, el detalle
de los datos que cumplieron la operacion o el resumen acompafiado del detalle.

Una variacién en la secuencia del punto 2 y 3, que se presenta en la Imagen 6.10, puede
ser: 2) ejecutar todas las posibles operaciones entre los datos y mostrar los subconjuntos
resultantes de las operaciones; 3) permitir al usuario seleccionar el o los subconjuntos de
datos resultantes para ver su detalle.

El resultado de una operacién es un nuevo conjunto de datos que puede ser almacenado
en el listado de datos disponibles.

Esquema

Controller Model

SetOperationPanel

- operators : String[1..*]
- selectedData : int[2..*]
- selectedOperator : String

- availableData I Sample |

0.*

+ run() : void

store

Imagen 6.9 Esquema del patrén Operacion de Conjuntos

El patrén operacion de conjuntos se crea instanciando la clase “SetOperationPanel”. El
atributo “operators” contiene las posibles operaciones que se pueden realizar entre los
datos. El atributo “selectedOperator” es la operacién seleccionada por el usuario. Para
realizar la operacién de conjuntos, el sistema provee de una lista de conjuntos de datos de
los cuales el usuario selecciona al menos dos datos o grupos de datos para ejecutar la
operacién. La lista de conjuntos de datos proviene de la clase “Sample” que representa a
elementos del modelo conceptual que son sujetos a comparacion (p. ej., genes, cromosomas,
especies). El evento “run” procesa la operaciéon de conjuntos.

Patrones relacionados

Asociacion: relacionado a Cargador de datos, Secuencia de acciones, Filtro
Genoémico.

Especializacién: ninguno.

Agregacion: ninguno.

Ejemplos

77
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La Imagen 6.10 es una seccion de la interfaz de usuario del sitio ICGC Data Portal que
muestra a través de un diagrama de Venn los resultados de las posibles operaciones de
conjuntos entre tres muestras de mutaciones (S1, S2, S3). Las muestras son parte de las
muestras disponibles en el sistema y han sido previamente seleccionadas por el usuario para
realizar las operaciones. Cada sector del grafico es un subconjunto de datos e indica el
nimero de mutaciones. Por ejemplo, el numero 17 en el centro del diagrama indica el
numero de mutaciones del subconjunto resultante de la interseccién de las tres muestras
(81M S2 M §3). El usuario puede seleccionar el o los subconjuntos de resultados que utilizara
para un posterior analisis.

lick on the ar

3386 4819

Union of selected sets

Imagen 6.10 Operacién de conjuntos de muestras. Fuente: ICGC Portal

Secuencia de Acciones
Alias: Command History (Tidwell, 2010)
Tipo: Patréon

History fs X - Jui]
(x)

my example

3 shown

8.79 MB oo

3:Joinondata2anddat ® & x

al

2: SNPs @® &%

1: Exons ® & x

Imagen 6.11 Secuencia de acciones de Galaxy. Fuente: Tutorial Galaxy5

5 https://galaxyproject.org/tutorials/g101/
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Problema

Mostrar las acciones ejecutadas sobre un conjunto de datos genémicos, ordenadas pot
su secuencia de ejecucion.
Contexto

El usuario realiza acciones sobre los datos (p.ej., filtros) para obtener un conjunto de
datos relevante que cumpla con tales condiciones. La cantidad de acciones es larga y su
secuencia de ejecucion es dificil de recordar para un usuario que desea repetir o modificar
la secuencia de condiciones sobre los datos.

Solucién

Presentar un listado de items donde cada item representa una accion realizada por el
usuario en el analisis de datos. Por cada accién realizada, un item es agregado a la lista de
acciones. Asi, el orden de acciones se conserva. Cada item de la lista puede ser editado o
eliminado por el usuatio. Si aplica, cada item debe indicar el nimero de datos resultantes
después de aplicar la accion.

Esta solucion evita la sobrecarga de cognitiva del usuario de memorizar cada accion
realizada sobre el conjunto de datos. El usuario puede revisar las acciones realizadas en el
andlisis de datos genémico e incluso repetir la secuencia de acciones. La lista de acciones es
de mucha ayuda si se necesita evidenciar los resultados.

Esquema

Controller Model

UlComponent

- G icElement
|+ performAction() - data

| +show()

- componenteUl 0.*

panel.addAction()

- panel 1

componentsi].show(); ﬁ ActionPanel

- listActions : String[0..*]
- components : UIComponent[0..*]
~.. | +addAction()
e+ editAction()
+ deleteAction()

Imagen 6.12 Esquema del patrén Secuencia de Acciones

El patrén se crea instanciando la clase “ActionPanel” que representa a un panel de la
interfaz de usuatio que presenta la secuencia de acciones realizadas sobre los componentes
de la interfaz de wusuario (clase “UlComponent”). En efecto, el atributo
“ActionPanel.components” contiene las referencias a los componentes que estin
conectados al panel de acciones. Cuando el usuario realiza una accién sobre el componente
(“UlComponent.performAction()”), esta accion se agrega (“ActionPanel.addAction()”) a la
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lista de acciones (“ActionPanellistActions”) del panel, respetando el orden de ejecucion de
las acciones.

Si el usuario edita una accién registrada en el panel de acciones, el evento
“ActionPanel.editAction()” se ejecuta y despliega el UIComponent para editar los valores
de la accidn. Si el usuatio elimina una accién, la accion es eliminada de la lista de acciones
del panel.

Patrones relacionados

Asociacion: relacionado a Operador de Conjuntos, Filtro Genémico.

Especializacién: ninguno.

Agregacion: ninguno.

Ejemplos

En la Imagen 6.13, la secciéon “Included Filters” (etiqueta 1) muestra la secuencia de
cuatro filtros (Projects, Clinical Defaults, Clinical Signiticance y GENESIS Allele Counts)
aplicados por el usuatio a un conjunto de datos de secuencia genética. La etiqueta 1 resalta
el filtro “Clinical Significance” el cual se ha pulsado sobre el icono de ldpiz para ser editado.
El formulario de edicién del filtro “Clinical Significance” se muestran en la etiqueta 2. El
formulario en la etiqueta 2 es diferente para cada uno de los items de la lista de filtros
seleccionados.

Refine Included Data Included Filters Remove All

Projects

Online Mendelian Inheritance in Man (OMIM Clinical Details

All Mendelian disease genes
Clinical Significance

Only autosomal dominant genes

ly autosomal recessive genes & X-linked GENESIS Allele Counts

GWAS studies All None

Variants associated in GWAS studies

G s associated in GWAS studies

Variants in ClinVar

Likely Pathogenic & Pathogenic Variants in ClinVar

Accept Values

Imagen 6.13 Porcion de interfaz de la aplicacion Genesis 2.0

Buscar
Alias: ninguno
Tipo: Patréon
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Search genes here:
oe it ok

Gene Symbol(s)
Wildcard queries
Gene Ontology
Affymetrix IDs
Interpro

@ Genomic interval

Press Ctrl-Enter or click| Search

Imagen 6.14 Patrén buscar. Fuente: aplicacion BioGPS
Problema
Buscar informacién de elementos gendémicos.
Contexto

El usuario explora la informacién gendémica partiendo de una busqueda directa y sencilla
de elementos genémicos. El usuario tiene poco conocimiento sobre la estructura de la
informaciéon genémica y las propiedades intrinsecas. Por lo tanto, el usuario necesita guia
sobre qué buscat y como buscar en el conjunto de datos genémico.

Solucion

Permitir al usuatio ingresar un término de busqueda relacionado un elemento especifico
del modelo (p. ¢j., variacidn, gene, fenotipo) y que es de interés para el usuatio. Para guiar
la busqueda, se recomienda mostrar sugerencias (o ejemplos) sobre términos de bisqueda
que pueden ser ingresados y que producen resultados reales al ser consultados.

El término de busqueda debe soportar varias alternativas de bisqueda relacionadas a las
propiedades del elemento genémico. Por ejemplo, para buscar informaciéon de un gen, el
usuario puede indicar como término de bisqueda cualquiera de las dos opciones: el simbolo
del gen (es decit, la abreviacién de su nombre) o el identificador del gen en la base de
conocimiento Gen Ontology. Es recomendable flexibilizar la busqueda permitiendo que el
término de busqueda a) pueda ser una lista de términos (p. ¢j., una lista de simbolos de
genes) o b) permita el uso de comodines (* 6 ?) pat encontrar coincidencias.

Esquema

Controller Model

Search

- termOfSearch : String

............... GenomicElement

+ search() : void

Imagen 6.15 Esquema del patrén Buscar

El patrén se crea instanciando la clase “Search”. El atributo “termOfSearch” captura el
término de buisqueda ingresado por el usuario. El método “search()”, ejecutado cuando el
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usuario solicita buscar, construye la cadena de consulta utilizando el término de busqueda y
realiza la consulta de datos al elemento especifico del modelo (clase “GenomicElement”).
Patrones relacionados

Asociacion: relacionado a Columnas ocultas.

Especializacién: ninguno.

Agregacion: ninguno.
Ejemplos
La Imagen 6.16 es una porcion de la interfaz de usuario principal del sitio Mastermind que
presenta tres cajas de texto, una por cada alternativa de busqueda (enfermedad, gen,
variacién genética). El texto en cada caja de texto sugiere la informacién que se puede buscar
y la forma de ingresar el término de busqueda. Asi, una variaciéon genética puede ser buscada
indicando su identificador expresado en nomenclatura HGVS (p. ¢j., c.179T>A) o el cambio
que produce en la proteina (p. ej., VOOOE).

P
2) MASTERMIND

Comprehensive Genomic Search Engine

Gene Variant

Switch to Advanced Search [

Or try an example:
FLCN variants associated with Birt-Hogg-Dube Articles mentioning BRCAT p.E1535X CDKN2A-asscciated diseases
Articles mentioning BRAF p.V6QOE and KRAS p.G12D

Imagen 6.16 Pantalla principal de Mastermind

La imagen de la portada (Imagen 6.14) presenta el disefio del panel de busqueda de la
interfaz principal del sitio BioGPS. Junto al cuadro de ingreso de términos de busqueda se
muestran ejemplos de las posibles alternativas de busqueda. Una de ellas es Gene Ontology
y sugiere al usuatio buscar por el identificador del gen en la base de datos Gene Ontology,
como lo muestra el término GO:0006275 en el cuadro de ingreso de términos de busqueda.
Un tercer ejemplo de implementacion de este patrén puede ser vista en la interfaz de usuatio
de ICGC Data Portal.

Filtro Genomico
Alias: ninguno
Tipo: Patréon
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Variation Data

Filter by o3
Source database -
dbSNP (28082)

dbVar (0)
In ClinVar -

Yes (95)
No (27987)

Most severe clinical significance -
pathogenic (16)
sathog y-pathogenic (0
likoly-pathogenic (2)
drug-resy
) sitivity

More.

Variant type ~
single nucleotide variant (25643)
copy number variation (0)
deletion (491)
insertion (117)
lere liite

More.

Imagen 6.17 Filtros genémico. Fuente: Sequence Viewer
Problema
Reducir el conjunto de datos genémico aplicando condiciones a las propiedades de los
datos.
Contexto

A partir de un conjunto numeroso de variaciones o genes de una o varias muestras, el
usuatrio quiere ocultar los datos que no cumplen con cierto criterio establecido para el
estudio genético.

Solucion

Presentar al usuario una lista de filtros aplicables al elemento genémico bajo estudio (p.
ej., variacién genética, gen, muestra). Cualquier propiedad del elemento gendémico se puede
convertir en filtro. Por ejemplo, tipo de variacion, significancia clinica, impacto funcional
son propiedades de la variacion genética que pueden convertirse en candidatos para filtros.
Por lo tanto, para crear un filtro, considerar una propiedad del elemento genémico y
expresar los posibles valores por los cuales se puede filtrar a través de cuadros de control
como cajas de texto, cuadros de verificacidn, barras de deslizamiento, etc.

En el caso de que el area de analisis permita colocar componentes visuales, es
recomendable permitir al usuario agregar los filtros al area de analisis y colocarlos libremente
en cualquier lugar del area. Esto facilita al andlisis visual ya que los filtros pueden ser
colocados junto a las visualizaciones. Asi, el usuario puede ver la relaciéon causa-efecto de
aplicar el filtro sin necesidad de regresar al sector de la interfaz de usuario que contiene las
opciones de filtro.

Esquema
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Controller Model

| FilterList | | GenomicElement |
1

1

1. 1.

Filter i 1" Atttribute

-value :int

Imagen 6.18 Esquema del patrén Filtro Genémico
Patrones relacionados

Asociacion: relacionado a Grafico, Secuencia de acciones, Operador de conjuntos.
Especializacién: ninguno.
Agregacion: ninguno.

Ejemplos

Refine Included Data

Depth filter (DP) > ||

Genotype quality filter (GQ >

Quality filter (QUAL) >

Variant Type All None
SNV insertions deletions
MNP composite in/dels

Accept Values

Imagen 6.19 Filtros de la aplicacion GENESIS 2.0

La Imagen 6.19 es una porcién de la interfaz de la aplicacion GENESIS 2.0. que muestra
dos filtros. El primero, “Sequence quality”, es un filtro aplicado a la calidad de las lecturas
de la secuencia donde los posibles valores del filtro son profundidad (DP), calidad asignada
al genotipo (GQ) y calidad (QUAL) y que son explicados en la especificacion del fichero
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VCF. El segundo, Variant Type, filtra las variaciones genéticas por su clase (p. ¢j., SNV,

insercion, eliminacion, etc).

La portada en la Imagen 6.17, es otro ejemplo de implementaciéon del patrén Filtro
Gendmico en la interfaz de usuario de la aplicacién Sequence Viewer.

Selector de Regiones
Alias: ninguno
. .
Tipo: Patréon
Region in detail @
B BPEEDS Scroll: € »  Trackheight: X 4 £ Drag/Select: ¢ i}
— 100,00 kb Forward srand S
700.00 kb 720.00 kb 740.00 kb 760.00 kd 780.00
Chromosome bands L] —
Contigs 5:700001..800000 >
oy e = m— o =
080590112750 0s05g0113000 > 030500113300 > 113900 > 080590114250 > < 0305001
030500112800 050550113100 > actin Gepolymerizing tactoe 7 > < 050560114000 < 030560114100
050550112900 > <brassincsteroki recaptor kinase (BRI )-nteracting protein 130, BRI1-interactng protein 130, brassinosteroid receptor kinasp-interactin
RGSProrCosn  EmE Em —m —— e —— — s -
gene prediction 170 [T 2210>  LOC 080502230 >  <LOC_Os05g02260 LOC_0$08902290 > LOC_0s05g02320 > < LOC_Os05g02350 < LOC_Os05g02360 < LOC_O%
LOC_Os05qC 0805002220 > LOC_Os05902240 > LOC_0s05¢02300 > L 0 <LOC_0s05g02370
<LOC_O LOC_0s05902250 > LOC_0s05g02480 > <
0505902180 > LOGC_0s05902270 » | < LOC_0s0502310
onzr0> ;
Gene Logond B ome W icotein coang
Location: 5:738208-739079 e m 4_
«(<) [+ 0 =SS
Gene:
Imagen 6.20 Selecciéon de una region del cromosoma 5. Fuente: Gramene
Problema

Especificar regiones de interés en la secuencia genética.

Contexto

El usuario analiza o explora el genoma enfocindose en regiones concretas de la
secuencia genémica. El usuario interesado en este andlisis generalmente conoce las
posiciones o coordenadas exactas (locus del genoma) que quiere revisar dentro de la

secuencia.
Solucion

Permitir al usuario especificar el nimero del cromosoma o cromosomas que desea
analizar y la coordenada de inicio (locus inicial) y fin (locus final) de la regién de interés. Si
se seleccionan varios cromosomas, las coordenadas de inicio y fin se aplican a las secuencias
particulares de cada cromosoma.

Esquema
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Controller

RegionSelectorPanel

- start_locus : long
-end_locus : long

- selectedChromosomes : int[1..*]

+ focus()

0.1

Model

- chromosome

1.*

chromosome

- identifier : int
-name : String
- sequence : long

Imagen 6.21 Esquema del patrén Selector de Regiones

Patrones relacionados

Asociacion: relacionado a Idiograma.
Especializacion: es un Filtro genémico.

Agregacion: ninguno.
Ejemplos

El formulario de la Imagen 6.22 muestra la implementacién del patrén en la que se
permite al usuario seleccionar vatios cromosomas y las posiciones de inicio y fin son

aplicadas a todos los cromosomas seleccionados.

Otras implementaciones de este patrén se pueden en contar en la mayoria de los

navegadores genéticos: Genome Maps, UTGB, Genome Data Viewer.

Chromosome

Chrl
Chrs
Chr9
Chr13
Chr17
Chr21
ChrMT

Start Position

End Position

Chr2

Chré

Chr10
Chr14
Chr18
Chr22

All None
Chr3 Chra
Chr7 Chr8
Chr11 Chr12
Chr15 Chr16
Chr19 Chr20
ChrX Chry

120000

180000

Accept Values

Imagen 6.22 Selector de regiones cromosomicas. Fuente: GENESIS 2.0

Gridfico
Alias: ninguno
Tipo: Patréon
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GENES?S 2.0

GENESIS Vanants

Variation by molecular type Variation In Clinvar
- 1628529
w3974
730701

1265751
a7ses
asas9z

Imagen 6.23 Patrén grafico. Fuente: GENESIS 2.0.
Problema

Presentar visualmente el comportamiento del conjunto de datos genémico.
Contexto

El usuario quiere tener una representacién visual bidimensional del conjunto de datos
que le permita comprender el comportamiento de los datos.
Solucion

Crear un grafico bidimensional indicando las dimensiones (largo y ancho), el tipo de
grafico (p. ¢j., barras, torta, dispersion) y la fuente de datos. La fuente de datos es una “vista
de datos” derivada de operaciones de agregacién (contar, sumar, etc.) aplicadas sobre las
entidades del Modelo Conceptual del Genoma que se quiere representar. La vista de datos
debe codificarse en formato bidimensional para ser consumida por el grafico.

Para mejorar el analisis de los datos, el grafico creado puede ser utilizado como un filtro
visual y dindmico. El grafico puede ser conectado a otros graficos de tal manera que al pulsar
un sector de datos del grafico (p. ¢j., una barra, en el grafico de barras), los otros graficos
conectados actualicen automaticamente su visualizacién de acuerdo con el filtro pulsado.
Esquema

Controller Model

-connected_to | 0.*

Chart
- width : double 0.” _data DataSource
- height : double -key :int
- typeChart : String * * - valué : String
+ selectedRegion() : void
+render() : void

Imagen 6.24 Esquema del patréon Grafico

El patrén se implementa instanciando la clase “Chart” que representa un componente
visual de la interfaz de usuario y que al ser representado muestra un grafico de dos
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dimensiones. La instanciacion del patrén supone la especificacion del ancho (“width”), alto
(“height”), y el tipo de grafico (“typeChart”) que puede set, por ejemplo, grafico de barras,
grafico de torta, etc. Los datos para representar el grafico son provistos por la clase
“DataSource”. Esta clase no es parte del MCGH, sin embargo, ha sido incluida en el
esquema para representar a la “vista de datos” resultante de realizar operaciones de
agregacion sobre los datos originales del MCGH y que esta expresada en formato clave-
valor.

La relacién recursiva en la clase “Chart” indica las conexiones con otros graficos
permitiendo formar un ambiente grafico total o parcialmente conectado. La operacién
“selectedRegion” es ejecutada cuando un sector de datos del grafico se selecciona enviando
mensajes a los otros graficos que estén conectados y que estan registrados en el atributo
“connected_to”.

Patrones relacionados

Asociacion: relacionado a Filtro Genémico, Idiograma

Especializacién: ninguno.

Agregacion: ninguno.

Ejemplos

La Imagen 6.25 presenta cuatro graficos estadisticos acerca de la distribucién de las
mutaciones (variaciones genéticas) disponibles en el repositorio de datos del sitio ICGC
Data Portal. El primer grafico representa mediante barras la frecuencia de variaciones en
funcién del tipo de consecuencia que causan. Los tres graficos son graficos de sectores que
presentan el porcentaje de mutaciones trespecto a: la plataforma utilizada para su
secuenciacion (p. ¢j., el sector de mayor area corresponde a mutaciones secuenciadas con la
plataforma Illumina HiSeq), el estado de verificacién (p. ¢j., el sector de mayor area
corresponde a mutaciones no probadas) y el tipo de variacion (p. ¢j., el sector de mayor area
corresponde a variaciones del tipo “sustitucién”).

Donors senes Mutations

Consequence Type Platform Verification Status Type

\ \ \

Imagen 6.25 Graficos de distribucion de mutaciones. Fuente: ICGC Data Portal.

Otros cjemplos de implementacién del patrén se encuentran en interfaces de
aplicaciones como Galaxy o Genesis (como lo muestra la imagen de portada de este patrén).

Idiograma
Alias: Ninguno
Tipo: Patréon
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Imagen 6.26 Idiograma de la especie humana (GRCh38.p). Fuente: e!Ensembl

Problema

¢Coémo visualizar el conjunto de cromosomas de una especie?
Contexto

El investigador quiere visualizar el cariotipo (la organizacién del conjunto cromosémico
de un organismo) para identificar anomalias cromosémicas causantes de malformaciones o
de enfermedades. Este tipo de anilisis se realiza especialmente en estudios citogenéticos.
Solucién

Mostrar un Idiggrama (conocido como ideograma o cariggrama). Un ldiograma es una
representacion grafica del cariotipo que expresa la organizacion del conjunto de
cromosomas de una especie (Oliva et al., 2013).

Para crear un Idiograma:

»  Agregar un componente visual (p. ¢j., panel) que sirva como contenedor de los
cromosomas. Definir el zamario (ancho y largo) y orientacion del contenedor. El
tamafio del contenedor define la escala de dibujo. La orientacion define la posicion
del Idiograma, pudiendo ser horizontal o vertical.

* En el contenedor, dibujar los cromosomas ordenados ascendentemente por su
numero, dejando los cromosomas XY, si se incluyen, al final del conjunto de
cromosomas. Respetar la escala de dibujo de tal manera que la diferencia de tamafio
entre los cromosomas sea visible.

*  Centromero. — (opcional) Si los cromosomas definen el centrémero, brazo largo
(9) y brazo corto (p), entonces dibujar los cromosomas con el brazo corto hacia
arriba y el brazo largo hacia abajo. Sila orientacién en el paso 1 es vertical, entonces
el brazo largo debe ser dibujado hacia abajo. Si la orientacién es horizontal,
entonces el brazo largo debe ser dibujado hacia la derecha.

»  Dibujat el patrin de bandas en cada cromosoma (ver “Patrén de Bandas”, mas abajo).

Patrén de bandas:

Las bandas cromosémicas ayudan a identificar a cada cromosoma y localizar los /oci
genéticos (lugares dentro de un cromosoma) asociados a patologfas relevantes. Las bandas
son el resultado de la observaciéon por microscopio al teflir el cromosoma con productos
quimicos y su visualizacién esta definida por sectores representados en escala de grises. La
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nomenclatura de las bandas esta dada por el International System for Chromosome Nomenclature
(ISCN) y distingue jerarquicamente la delimitaciéon por cromosoma, brazo, regién, banda y
sub-banda. Las regiones, bandas y sub-bandas se enumeran ascendentemente empezando
por 1, siendo 1 la banda mas cetcana al centrimero (el punto centro del cromosoma).

p22
p21

d. b- pl5.3

pl5.1
pl4
pl3

7q31.2 P2

pll.1l

[
sub-banda qi1.21
banda
- q11.23
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q21.1
brazo

cromosoma q21.2
q22

q31.1
q31.3

q32
q33
q35
q36

Imagen 6.27 a) Ejemplo de nomenclatura ISCN y b) representacion de la posicion 7q31.2
obtenida con Genome Decoration Page

Por ejemplo, la Imagen 6.27a muestra la nomenclatura 7q31.2 que indica que se hace
referencia a un sector dentro del cromosoma siete, brazo largo (g), regién tres, banda uno,
y separado por el punto, la sub-banda 2. La Imagen 6.27b, obtenida con Genome
Decoration Page (www.ncbi.nlm.nih.gov/genome/tools/gdp), representa graficamente la
posicién citogenética 7q31.2 que corresponde a la regiéon de pares de bases desde
117,479,963 a 117,668,665 en el cromosoma 7 (utilizando la versién actualizada
109.20190607 de la especie Homo sapiens, GRCh38.p13).

Los datos del patrén de bandas pueden ser obtenidos del NCBI a través de ficheros
disponibles en su cuenta de FIP (ftp://ftp.ncbi.nlm.nih.gov/pub/gdp/) y que su nombre
inicia con el formato ideogram_<tax_id>, donde “tax_id” es el identificador de la
taxonomia del organismo que en el caso del Homo Sapiens es 9606.a
Esquema

El patrén Idiograma se crea instanciando la clase “IdiogramPanel” (Imagen 6.28) la cual
representa el panel grafico en la interfaz de usuario donde se muestran los cromosomas
dibujados. El idiograma se compone de uno o vatios cromosomas dibujados (clase
“ChromosomeGraph”) y cada cromosoma puede presentar su patrdén de bandas (clase
“Band”). Si el idiograma se compone de varios cromosomas, su visualizacion sera similar a
la Imagen 6.26. Si el idiograma se compone de un solo cromosoma, su visualizacion sera
similar al de la Imagen 6.29b.

La clase “ChromosomeGraph” esta relacionada a la clase “chromosome” desde donde
obtiene los datos para graficar los cromosomas. Cada cromosoma se grafica considerando
los atributos de la clase: ancho (“width”), alto (“height”) y etiqueta (“label”). El cromosoma
permite interacciones representadas por operaciones como seleccionar (“select”), desplazar

90
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(“pan”), acercar y alejar (zoomln y zoomOut, respectivamente). Ademas, el cromosoma
puede resaltar posiciones de ciertos elementos del genoma como son, por ejemplo,
variaciones genéticas o genes. A estas posiciones se las ha denominado “anotaciones” y
provienen de la clase “AnnotationElement”. La clase “AnnotationElement” no es propia
del Modelo Conceptual del Genoma, sino que ha sido introducida en este diagrama para
generalizar el tipo de anotaciones que pueden representarse sobre la secuencia del
cromosoma.

En el panel del Idiograma (clase “IdiogramPanel”), los Idiogramas se presentan
ordenados por el numero de cromosoma (“identifier”).

La clase “Band” tiene una relacién recursiva para representar a la seccidn, banda y sub-
banda. Estos datos son suministrados por la clase “cytoband” del modelo conceptual.

Controller Model
IdiogramPanel
- widthPanel : long
- heightPanel : long chromosome
“rows int ) - chromosome - identifier : int
“co un';rTns -_'F‘1 - name : String
- orientation - in 1 - sequence : long 1
+ scale() : void
+ changeOrientation() : void
+ render() : void 1 1
1 0.* .
1.0 variation chromosome_element
ChromosomeGraph - cariation_id : int - start_position : int
_ width : long - description : String - end_position :int
- height : long N ‘
-label : String l
+ select() : void
+ pan() : void * 0.
+zoomln() : void " AnnotationElement
+zoomOut() : void - annotation l:i
1
- parent
1 0." | -band
Band
. cytoband .
- start_position : int
0.% - end_position :int - score : String
- - color : int 1 1 - start_position : int
- child - -end_position : int
+render() : void

Imagen 6.28 Esquema para el patron Idiograma

Patrones relacionados

Asociacion: relacionado a Selector de regiones, Grafico

Especializacién: ninguno.

Agregacion: puede tener un Grafico.
Ejemplos

La Imagen 6.29 muestra una porcion de la interfaz de usuario de Genome Maps, donde
se muestra dos implementaciones del patrén Idiograma. La primera implementacion
(Imagen 6.29a) muestra el Idiograma dispuesto horizontalmente y en una sola fila, con 23
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pares de cromosomas de la especie humana: 22 pates de cromosomas autosomas y un par
de cromosomas gonosomas (X y o Y, siendo XX para el sexo femenino, y XY para el sexo
masculino). La segunda (Imagen 6.29b) muestra un solo cromosoma dispuesto
horizontalmente con bandas etiquetadas con la nomenclatura de las bandas. Las dos
implementaciones estin conectadas, cuando un cromosoma es seleccionado en la primera
implementacion, la segunda implementacién muestra el cromosoma seleccionado.

a

Genome Maps 1 GRCh37 =Tracks ZCellBase QSearch & Mydita f Myjobs #Settings (Signup #MSignin @
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Imagen 6.29 a) Idiograma total del genoma e b) idiograma particular de un cromosoma.
Fuente: Genome Maps

Otras implementaciones del patrén se encuentran en las interfaces de las aplicaciones:
G-compass, Genome Data Viewer.

Pista Comparativa
Alias: Ninguno
Tipo: Patrén

show tracks... custom tracks... | location, gene, or keyword | jump | zoom: | - + ==&

Base Position

UCSC Genes

gy
RefSeq Genes 1| Y I (DT T

Imagen 6.30 Pistas con anotaciones genémicas (UCSC Genes, RefSeq Genes). Fuente:
ChromoZoom
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Problema

Comparar visualmente varias secuencias gendmicas respecto a una posicién (locus)
especifica y comun para todas las secuencias
Contexto

El estudio genémico incluye comparar muestras de variaciones genéticas (p. ej., muestras
de integrantes de una familia) con anotaciones genémicas provenientes de diferentes fuentes
(p- ¢j., dbSNP, ENCODE, UCSC, ClinVar, KEGG), para interpretar el significado de las
variaciones de las muestras. La comparacién a diferentes niveles de detalle (desde bases
genéticas hasta genes o cromosomas) supone alta carga cognitiva al usuatio.

Solucion

Presentar las secuencias genémicas a través de un sistema de pistas que permita la
comparacién visual entre ellas. Una pista es una representacion unidimensional (es decir,
una sola dimension: la posicién) del contenido de una muestra o secuencia genética. Usar el
patrén Cargar Muestra para configurar la secuencia de datos que se quiere visualizar en la
pista. La presentacién y disposicién de las pistas debe cumplir: i) adyacencia (las pistas se
sitian una junto a la otra, ya sea en una orientacién vertical u horizontal); ii) alineacion (todas
las pistas deben presentar las secuencias alineadas respecto a una escala de posiciones de
referencia); iii) escala (los controles de alejamiento o acercamiento modifican la escala de
visualizacién definiendo un rango visible de bases de ADN, por lo tanto, todas las pistas
deben presentar su contenido considerando el numero de bases visible).

La orientacién del sistema de pistas es horizontal, ocupando en gran medida el espacio
de la interfaz de usuatio. Opcionalmente, el orden de las pistas puede ser modificado por el
usuario.

El sistema de pistas sincroniza la navegacién unidimensional por todas las pistas. Es
decir, si el usuario se desplaza a una posicion especifica de una secuencia contenida en una
pista, todo el conjunto de pistas se desplaza a la misma posicién y al mismo tiempo. Los
controles del nivel de acercamiento o alejamiento permiten explorar las secuencias desde
una perspectiva global o detallada.

Esta solucién es aplicable cuando se dispone de un espacio amplio (vertical u horizontal)
en la interfaz de usuario.

Esquema

El patrén se crea instanciando la clase “ComparativeTracks” (Imagen 6.31) la cual
contiene un idiograma (es decir, el patrén Idiograma representado porla clase “Idiograma”)
y varias pistas (clase “Track”). El patréon Idiograma muestra un tnico cromosoma
(generalmente dispuesto horizontalmente) que sitve como marco de referencia de
navegacién ya que establece el rango de coordenadas en el que las pistas deben mostrar sus
datos. Por ejemplo, si en el idiograma se ejecuta una accién de “acercamiento”, todas las
pistas automaticamente cambian su estado de visualizacién a las nuevas coordenadas
establecidas por el acercamiento en el idiograma.

Las pistas, ubicadas generalmente bajo el patrén Idiograma, muestran datos de una
fuente de datos externa (clase “ExternalDataSource”) como pot ejemplo dbSNP. Cada pista
muestra el nombre de la fuente de datos (“name”) y los datos entre una posicién inicial
(start_locus) y final (end_locus). La clase ComparativeTraks controla las coordenadas de
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visualizacién y configura dichas coordenadas a todas las pistas, de tal manera que todas las

pistas sincronicen su visualizacién al mismo rango de coordenadas.

Las interacciones de navegacion se realizan desde el idiograma o desde las acciones
propias de la clase ComparativeTracks. Por ejemplo, si una accién de acercamiento es
realizado mediante el idiograma (ver patrén Idiograma), las acciones son detectadas por la
clase ComparativeTracks y esta ejecuta su operacion “zoomln()” que redimensiona la escala
de todas las pistas e indica los nuevos valores de inicio (start_locus) y fin (end_locus) para

todas las pistas.

Controller

ComparativeTracks

idi +addTrack()
Idiogram |- \dlograma + showTrack(t : Track)

+ hideTrack()

AN 1 1 +zoomin()
AN +zoomOut()
+pan()

k 1
|diograma Pattern
showing justone
chromosome 0..* |- track

Track

-name : String
- start_locus : int

Model

Biomedical databases
(i.e., dbSNP, OMIM)

ExternalD ce

1

-end_locus :int

+ render()

- datasource

Imagen 6.31 Esquema del patrén Pista Comparativa

Patrones relacionados
Asociacién: ninguno.
Especializacién: ninguno.
Agregacion: tiene un Cargar Datos.
Ejemplos

La Imagen 6.32 muestra una parte de la interfaz del navegador genémico GBrowse con
varias pistas horizontales alineadas verticalmente respecto a la posicién indicada por la escala

entre las 660 kilobases y las 760 kilobases (ptimera pista).
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Imagen 6.32 Pistas de secuencias de datos de GBrowse

Este patrén esta presente en la mayoria de browser genéticos como por ejemplo UCSC
Genome Browser, Vega, Pileup, Biodalliance, IGV LooqSeq, JBrowser, Genome Maps,
ChromoZoom.

Columnas Ocultas
Alias: Ninguno
Tipo: Proto-patrén

Genes and regulation @

Gene and Transcript consequences

Show/hide columns
Gene ipt (strand) & Allele (Tr. allele) 4 Consequence Type 4 Position in transcript Position in CDS Position in protein
(Transcript (swand) 55200-01 (+) G missense variant 1252 (out of 2373) 934 (out of 1743) 312 (out of 580)

Allele (Tr. allele) protein_coding (@) ———1 [ ] [
(& Consequence Type 55250-00 (-) G 5 prime UTR variant 1131 (out of 2133)
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About Gramene | About EnsemblGenomes | Contact Us | Help
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Imagen 6.33 Configuracion de columnas visibles/ocultas. Fuente: Gramene
Problema

Visualizar el numero de columnas relevantes para el andlisis.
Contexto

La presentacion tabular de los datos genéticos requiere multitud de columnas debido a
la cantidad de caracteristicas de cada elemento genético (p.¢j., variacion, gen, etc.) y a las
relaciones entre ellos. La cantidad de columnas sobrecarga el espacio de anlisis y convierte
ala navegacion y comparacion de informacion en tareas complejas. El usuario generalmente
esta interesado en no mas de siete columnas para llevar a cabo su analisis.
Solucién
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Agregar a la tabla de datos la opcién para mostrar la lista de columnas que integran la
tabla. A partir de la lista, el usuario configura/indica cual columna debe ser visible y cual
oculta. Una vez guardada la configuracion, la tabla debe refrescar su estado ocultando las
columnas que se configuraron como ocultas.

Esquema

Controller Model

DataTable

0.1

DataView

+ getColumns(d : data) : void
+ showColumnManager(e : event) : void .
+ updateData(newColumnsSet : Columnl[0..*]) : void

- data

~y
- dataTable E
-column | 0. !
Column :
_id sint manager.listColumns = columns ﬁ
-isVisible : boolean manager.open()
if (listColumns[idColumn].visible=true)
listColumns[idColumn].visible = false
else
listColumns[idColumn].visible = true
- manager end

ColumnManager e

- listColumns : Column[0..*] e

+ changeVisibility(idColumn :int) : void g JataTable updateData(listColumns)
+ saveConfiguration() : void [

+open() : void

Imagen 6.34 Esquema del patrén Columnas Ocultas

El patrén se crea instanciando un adwministrador de colummas (clase “ColumnManager”). La
clase “DataTable” representa a una tabla (un componente visual de la interfaz de usuario
que contiene filas y columnas para mostrar los datos) la cual contendra el administrador de
columnas para ocultar/mostrar columnas. La tabla es poblada con datos provenientes de la
clase “DataView”; una vista creada con los datos de las entidades del Modelo Conceptual
del Genoma que se quiere listar en la tabla. El conjunto de columnas que forman la tabla es
obtenido a partir de los datos de la vista y cada columna es una instancia de la clase
“Column”, donde los atributos “id” y “isVisible” representan el identificador de la columna
y su estado binatio de visibilidad (es decir, visible, no visible).

El administrador de columnas es un panel visual que muestra las columnas de la tabla
tanto las visibles como las no visibles y permite al usuatio cambiar el estado visible de cada
columna. El panel se muestra una vez que el usuario solicita su apertura (evento
“showColumnManager”) en el componente tabla. En el panel visual, el usuatio cambia el
estado de visualizacién de las columnas que desea ocultar o visualizar y cada cambio es
capturado por el administrador (evento “changeVisibility””). El conjunto de cambios se
convierte en la nueva configuracién de columnas. Cuando el usuario guarda esta
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configuracién (evento “saveConfiguration”), el administrador solicita a la tabla actualizar
sus datos (evento “updateData”) con la nueva configuracién de columnas (“listColumns).
Patrones relacionados

Asociacion: relacionado a Navegacion continua, Navegador genémico, Buscar.

Especializacién: ninguno.

Agregacion: ninguno.
Ejemplos

Ejemplos de implementacién de este patrén se encuentran en las interfaces de las
aplicaciones: GENESIS 2.0.

Circulo cromosémico
Alias: Radial Table (Tidwell, 2010)
Tipo: Patréon

Right: GSE42081 Mouse
Left: GSE42081 Rat

Imagen 6.35 Idiogramas del raton y la rata, mapas de calor y lineas de enlace. Fuente:
RCircos (Zhang, 2013)

Problema
Visualizar relaciones entre elementos o posiciones de multiples secuencias genémicas.
Contexto
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El usuario quiere comparar dos o mas secuencias gendémicas (comun en estudios de
genémica comparativa para estudiar la conservacion o sintenia), identificando relaciones de
elementos o posiciones entre ellas. Las secuencias son cantidades extensas de datos y la
representacion tabular no facilita la identificacioén de relaciones entre los datos.

Solucion

Representar la secuencia genémica en una distribucién circular de tal manera que se
pueda indicar graficamente los enlaces entre los elementos relacionados de la secuencia,
como lo muestra la Imagen 6.36. La secuencia gendmica esta representada por idiogramas
(1) dispuestos en una composicion circular. Los elementos cromosémicos (2) que se desea
visualizar dentro del idiograma, son indicados respetando la posicién dentro de la secuencia
del cromosoma. Las relaciones entre elementos cromosémicos (2), o sectores de secuencia
(3) estan indicados a través de enlaces (4)(5) que conectan las posiciones de los idiogramas
asociados. En el caso de existir categorias de enlaces, pintar los enlaces con diferentes
colores para distinguir entre las diferentes categorias (p.ej., el color de los enlaces que
conectan genes que participan en una determinada ruta metabdlica difiere del color de los
enlaces que conectan grupos de regiones similares en la secuencia). Para contextualizar la
informacién genémica y mejorar el andlisis de la secuencia, agregar anotaciones sobre (o pot
debajo) de los idiogramas a través del patrén “Pista Comparativa” (0).

Ideograma (1) Enlace (4)

Hementos
Cromosdmicos (2)

Relacién entre
sectores (5)

Pista comparativa (6) Sector de Secuencia (3)

Imagen 6.36 Estructura del Circulo Cromosémico

Esquema

El patrén Circulo Cromosémico se crea instanciando la clase “ChromosomicCircle”
(Imagen 6.37). La solucién de este patrén incluye las soluciones de los patrones Idiograma
(grupo “Patron Idiograma” y Pistas Comparativas (grupo “Patrén Pista Comparativa). El
“patrén Idiograma” muestra los cromosomas de una o varias especies (clase “species”, del
modelo conceptual del genoma) en una representacion circular (IdiggramPanel.orientation =
“Uircle”). Los enlaces entre los elementos cromosémicos (clase “Connector”) se representan
con lineas de color y conectan una posicién origen de un cromosoma con una posicidén
destino en otro cromosoma. El color de los enlaces varfa segtin las categorias de relaciones
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existentes (p. ¢j., un color para enlaces entre genes participantes en una cierta ruta
metabélica o pathway y otro color para enlaces entre variaciones causantes de una cierta
enfermedad),

Las anotaciones, provenientes de fuentes locales (clase “AnnotationElement”) o
externas (clase “ExternalDataSource”), que contextualizan la informacién en los
cromosomas del Idiograma, se muestra a través del patrén Pistas Comparativas (clase
“ComparativeTracks”).

Controller Model

Patrén Idiograma

1 *
Chr icCircle 1--{ peci
IdiogramPanel 1

idiograma - center :int
- widthPanel 1 -width:int F—
- heightPanel 1.% 1 - height : int 1

- rows
+render() : void
- colummns

- orientation
1 1

1

0.* |- connector

1.7

Connector

ChromosomeGraph |- from 1

-locus_from .
- width 1 -locus_to 0. -
- height 10 1| -color AnnotationElement
- label - I

1 + select(e : event) : void
0.*

Exterr ce

Patron Pista Comparativa

0.*
ComparativeTracks

Imagen 6.37 Esquema para el patrén Circulo Cromosémico

Patrones relacionados

Asociacién: ninguno.

Especializacién: es un Navegador genémico.

Agregacion: tiene un Idiograma y Pista comparativa.
Ejemplos

Este patrén se encuentra implementado en las interfaces de usuario de las aplicaciones:
Circos, J-Circos, ChromoWheel. Librerfas que implementan el patrén: RCircos (como lo
muestra la portada Imagen 6.35), BioCircos.js.

Navegador Genomico
Alias: Ninguno
Tipo: Patrén
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Imagen 6.38 Interfaz de Genome Data Viewer

Problema

Visualizar y explorar elementos cromosémicos en su contexto gendémico.
Contexto

El usuario necesita navegar y explorar los elementos de la secuencia genémica con
respecto a un genoma de referencia. Los usuarios necesitan enfocarse en una determinada
region del genoma y analizarla en su contexto genémico (informacién anotada asociada a
dicha regién disponible localmente o de forma remota).

Solucién

Proveer un ambiente exploratorio compuesto de dos vistas:

Vista general. - Contiene controles capaces de navegat por el genoma completo y
el patrén Cargar Datos para seleccionar los datos a ser visualizados; el patréon
Idiograma puede incluirse para facilitar la orientacion a lo largo de la secuencia
genética. Si se incluye, el patréon ldiograma facilita tanto la visualizacién y
navegacién por los cromosomas de la especie como la navegacion por la secuencia
de un cromosoma especifico.

Vista detallada. — Debe incluir el patrén Pista Comparativa configurado de manera
horizontal y ocupando el mayor espacio de la interfaz de usuatio. Permitir al
usuario configurar el contenido de cada pista utilizando el patrén Cargar Datos.
Una pista debe ser dedicada a los datos genémicos que se quiere explorar. Otras
pistas pueden configurarse con anotaciones provenientes de diferentes fuentes (p.
¢j., Gene, 1000G, dbSNP, OMIM, ClinVar), que agregan informacién de contexto
como informacién de genes, poblacidn, enfermedad, estadisticas que facilitan la
interpretacién y exploraciéon de la primera pista. El patréon Pista Comparativa
incorpora controles de desplazamiento, alejamiento y acercamiento para explorar
y visualizar las pistas a mas bajo detalle.

Esquema

100
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Controller
GenomicBrowser |
1 1 1
0.1 0. 1 0.1
Search | Idiogram I—l ComparativeTracks RegionSelector
1 1

1 1 1 1

Model L
1.0 |1 i 1.0
|choromosome | ExternalDataSource | Sample

Imagen 6.39 Esquema del patrén Navegador Genémico

El patrén se crea instanciando la clase “GenomicBrowser”. La instancia del patron
inicializa sus componentes, es decir, los patrones: Idiograma (clase “Idiogram”), Buscar
(clase “Search”), Pista Comparativa (clase “ComparativeTracks”), Selector de Regiones
(clase “RegionSelector”). Las interacciones que ofrece el patréon Navegador Gendmico
estan dadas por las interacciones de cada uno de sus componentes.

En este esquema, las clases correspondientes a los patrones que componen el navegador
genémico son representaciones generalizadas de cada uno de los patrones. La estructura
detallada de cada uno de ellos puede ser consultada en la documentacién de cada patron.
Patrones relacionados

Asociacion: relacionado a Columnas ocultas.

Especializacién: ninguno.

Agregacion: tiene un Buscar, Selector de regiones, Idiograma, Pista comparativa.
Ejemplos

En la interfaz de usuario de Genome Data Viewer mostrada en la portada (Imagen 6.38)
se puede apreciar algunas de los patrones que conforman el patrén Navegador Gendmico:
a) Idiograma b) Pista Comparativa ¢) Selector de Regiones y Buscar y d) acceso al patrén
Cargar Datos como parte del patrén Pista Comparativa. Otras implementaciones de este
patrén son Navegadores Genéticos y Visores genéticos implementados en plataforma web
y esctritorio.

Basados en web: Vega, Sequence Viewer, GBrowse, G-compass, JBrowse, LookSeq,
UTGB, Ensembl Gente Browser, UCSC Xena, IGV. Basados en escritorio: Integrative
Genomics Viewer, SnapGene Viewer

Navegacion continua

Alias: Continuous Scrolling, Infinite Scrolling (UI-Patterns (Toxboe, 2007))
Tipo: Patréon
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Imagen 6.40 Solucion de navegacion continua. Fuente: Libreria Ext JS (Sencha, 2016)

Problema

¢Cémo mejorar la fluidez en la navegacién y exploracién de grandes volimenes de
datos?
Contexto

El usuario quiere navegar o explorar los datos de manera fluida (sin interrupciones). Sin
embargo, los componentes de interfaz de usuario que visualizan grandes volumenes de
datos y permiten navegar por ellos (p. ¢j., tablas, graficos, mapas) presentan problemas de
rendimiento que afectan a la fluidez de la navegacion. La navegacion por segmentos (p. ¢j.,
paginacién), donde el usuario interrumpe la navegacion para especificar el segmento de
datos al que quiere navegar, es una estrategia para navegar por grandes cantidades de datos.
Sin embargo, esta estrategia sacrifica la fluidez de navegacion.

Solucién

Cargar automiaticamente el siguiente conjunto o segmento de contenido cuando el
usuario llegue al final del segmento actual. Para esto:

Capturar el o los eventos producidos por el usuatio sobre los componentes visuales de
la interfaz y que suponen recuperacion de datos (p. ej., alejar, acercar, desplazar, etc.). Los
datos recuperados en cada evento deben ser almacenados por segmentos en una “memoria
intermedia” y entregados progresivamente al componente visual. La memoria intermedia
almacena los datos de manera temporal y por segmentos. Cada vez que la memoria llena su
capacidad con una porcién de los datos recuperados, envia al componente visual el
segmento de datos y vuelve a llenar su almacenamiento con otra porcion de datos del
conjunto total de datos. De esta manera, la entrega continua de datos realizada por la
memoria intermedia evita que la visualizacién o navegacién de datos en el componente
visual se detenga hasta recuperar el conjunto de datos completo.

Este patrén agrega fluidez a la navegacion y exploracion de datos, presentando los datos
amedida que el usuatio se desplaza por el conjunto de datos. El usuario no indica de manera
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explicita su intencién de visitar un determinado segmento del conjunto de datos. La
intencién es implicita y es capturada automaticamente.
Esquema

Controller Model

UlComponent

_data use >|| icElement

| AN te+ event() : void
+ showData() : void

buffer.retrieve()

B - component
0.* | - buffer
Buffer
- dataSegment
+send() : void o

+ retrieve() : void

component.data = dataSegment
component.showData()

Imagen 6.41 Esquema del patrén Entrega Continua

Este patrén se crea instanciando la clase “Buffer” que representa la memoria intermedia
que entrega de manera continua los datos al componente visual (clase “UlComponent”).

El evento “event()” del componente es ejecutado cada vez que el usuario realiza una
interaccion que implica la recuperacion de datos. La memoria recupera una porcién de datos
del modelo (método “retrieve()”) que almacena internamente (atributo “dataSegment”).
Una vez que la memoria llena su espacio de almacenamiento, los datos son enviados
(método “send()”) al componente, el cual muestra el segmento de datos (método
“showData()”).
Patrones relacionados

Asociacion: relacionado a Columnas ocultas.

Especializacién: ninguno.

Agregacion: ninguno.
Ejemplos

La imagen de la portada (Imagen 6.40) es un ejemplo de implementacién de la libreria
Sencha Ext Js (https:/ /www.sencha.com/products/extjs/), donde la tabla datos con 500
registros y sin control de paginacién puede ser navegada por el usuario libremente con la
rueda de desplazamiento del ratén. Los datos se cargan conforme el usuario se desplaza por
la tabla. A diferencia del control de paginacién comun empleado para navegar por las tablas
de datos y donde el usuario hace explicita su intencién de navegar a un segmento (pagina)
de contenido, la implementacién del patrén permite al usuario navegar libremente por una
tabla de datos completa sin experimentar interrupciones por los cambios de pagina. Otros
ejemplos de este patrén pueden ser revisados en los ejemplos indicados en el patrén
Continuous Scrolling (http:/ /ui-patterns.com/patterns/ContinuousScrolling).
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6.2.7 Interrelaciones entre patrones genomicos

Aunque las relaciones definidas en el modelo conceptual del catilogo GenomlIU
(Seccidén 6.2.1) se aplican a todos los patrones dentro del catalogo GenomlIU, en esta seccion
resumimos las relaciones entre los patrones gendémicos ya que éstos son el principal aporte
de esta Tesis.

Cargador de datos

. Buscar relacionado a
relacionado a

tieneun  relacionado a

Operador de Conjuntos [W rebcltfado a
tiene un4—( Navegador genémico ] [ Navegacion continua ]

tiene un

Columnas ocultas

relacionado a

Selector de regiones

Filtro Genémico es un

relacionado a

Pista Comparativa

esun
tiene un

tiene un

relacionado a

Circulo cromosémico

relacionadg a

tene un

Imagen 6.42 Relaciones entre patrones genémicos

Idiograma < tiene un

La Imagen 6.42 presenta las relaciones internas entre los patrones gendémicos que hemos
encontrado en las interfaces de usuatio de aplicaciones gendmicas estudiadas, y a
continuacién, describimos ejemplos de los tipos de relaciones:

Asociacion. - El patrén Filtro Gendmico esta relacionado con el patrén Grafico ya que,
en un ambiente de exploracién de datos, el patrén Filtro Gendmico puede ser usado para
aplicar varias condiciones de filtro a los datos y el resultado (los datos que cumplen con las
condiciones) ser visualizado de manera consolidada a través del patrén Grafico. Un ejemplo
concreto de esta situacion es la interfaz de ICGC Data Portal (Imagen 6.43) donde se
muestra el patrén Filtro Gendmico instanciado a través de tres filtros: Consequence Type, Type,
Function impact. Al seleccionar uno o varios valores del filtro, los graficos, que son instancias
del patrén Grafico, refrescan su contenido para mostrar las variaciones genéticas que han
cumplido con las condiciones seleccionadas.
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Patron Filtro Genémico Patrén Grafico
| N

Somatic Mutations

o «

ooooD

wng 110 of 81,782,588 muta

0000 «

Imagen 6.43 Ejemplo de asociacion entre patrones (tomado y adaptado de ICGC Data
Portal)

Especializacion. - El Circulo Cromosémico es un Navegador Gendémico. El Circulo
Cromosémico es basicamente un Navegador Gendmico especializado porque ademas de
contener las caracteristicas del Navegador Gendmico (p. ¢j., Pista comparativa, Idiograma),
contiene una caracterfstica especial que no tiene el Navegador Gendémico: /as relaciones visnales
entre los elementos. Pot ejemplo, la Imagen 6.35 de la portada del patrén Circulo Cromosémico
permite visualizar las relaciones entre los elementos de las secuencias del ratén y la rata, y
para esto, el patrén Circulo Cromosémico incluye los patrones Pista Comparativa e
Idiograma (propios del Navegador Gendmico) y los presenta en forma circular con el fin
de trazar las relaciones entre las dos secuencias.

Agregacion. — El patréon Navegador Genémico provee un ambiente donde el usuario
puede explorar el genoma enfocandose en zonas particulares de la secuencia genémica y
analizar uno o varios elementos genémicos contextualizados con anotaciones provenientes
de otras fuentes de datos. Para cumplir con todo esto, el patrén Navegador Gendémico
dentro de su solucién tiene un patrén: Pista Comparativa, Cargar Datos, Buscar, Selector
de regiones y un Idiograma. El navegador genémico Genome Maps (Imagen 6.44) es un
ejemplo de esto donde el patrén Idiograma visualiza la secuencia genémica del cromosoma
1 con su patrén de bandas; el patron Selector de regiones centra la visualizacién en un rango
de interés, especificamente entre las coordenadas 11870 y 14412 del cromosoma 1; el patrén
Pista Comparativa cubre el andlisis de elementos en contexto gendmico proveyendo
informacién de la base de datos “Gene”, “Sequence” y “SNP” dentro del rango de
coordenadas indicando por el patrén Selector de regiones; el patrén Cargar Datos cubre el
comportamiento de cargar informacién de las fuentes que se muestran en el patrén Pista
Comparativa; el patrén Buscar permite buscar e identificar en la visualizacién diferentes
caracteristicas sobre la pistas del patrén Pista Comparativa.
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Imagen 6.44 Ejemplo de composicion entre patrones. Tomado y adaptado de Genome Maps

6.3 PASOS DEL PROCESO DE DISENO

6.3.1 Diseirio arquitectonico

Un sistema interactivo se forma de varias interfaces de usuario conectadas de una manera
l6gica. El disefio arquitectonico tiene como objetivo definir la arquitectura de la informacién
del sistema interactivo, especificando las interfaces de usuario que conformaran el sistema
de andlisis genémico y el flujo de navegacion entre ellas.

La especificacion de la interfaz de usuario involucra considerar aspectos complejos de
estética (p. ¢j., graficos, posicionamiento de los elementos, fuentes, imigenes y colot) y de
comportamiento (p. ¢j., funcionalidades, navegacién, dinamismo de los elementos). Para
simplificar la complejidad en la especificacién, adoptamos el enfoque basado en patrones
de Molina (Molina Moreno, 2003) quien considera a una interfaz de usuatio como una #nidad
de interaccion (UI). Una Ul es una “unidad de presentaciéon donde no sélo se abstrae la
presentacion sino también el comportamiento de la unidad por medio de tipificacion segun
patrones”. Una ventana, o una pagina web pueden ser ejemplos de una UI la cual esta
formada por una combinacién de patrones. En consecuencia, las Uls que definimos en este
paso del proceso seran tipificadas con patrones en los pasos postetiores del proceso de
disefio.

Para disefar la arquitectura de informacién del sitio interactivo, el desarrollador usa
patrones de informacién del catdlogo GenomlU los cuales expresan la arquitectura de
informacion a través de nodos y enlaces. Por ejemplo, el desarrollador puede usar el patrén
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“Secuencial” si la idea es guiar al usuatio a través de una serie de pasos en el andlisis
gendémico. Este patrén es un patrdén publicado en la pagina 121 del libro Web Style Guide
(Lynch et al., 2016) donde el autor indica que: “la forma mas facil y familiar para organizar
la informacién es ubicatla en una secuencia. ..Las secuencias rectas son la organizacién mas
adecuada para sitios de capacitacién o educacién, por ejemplo, en los cuales se espera que
el usuario avance a través de un conjunto fijo de material y los Gnicos enlaces de navegacion
son aquellos que soportan la navegacién lineal”. La Imagen 6.45 resume la definicién del
patrén secuencial, donde el nodo con la letra “H” (“home”) representa a la primera Ul de
la secuencia.

Imagen 6.45 Patron secuencial. Tomado y modificado de (Lynch, 2016)

El resultado de este paso es un modelo de la arquitectura de informacion del sistema
genémico que incluye las Uls como nodos y los enlaces entre ellas, similar a la Imagen 6.45.

6.3.2 Diserio estructural

En el paso anterior se definieron las Uls y cémo estas estan relacionadas en el sistema
interactivo de acceso a datos gendémicos. Ahora, la atencidén se centra en establecer la
estructura interna de cada Ul definiendo la organizacién de los elementos de contenido de
la interfaz. Para esto, el desarrollador se apoya de los patrones de pagina del catalogo. Por
ejemplo, el patrén “Pestafia de médulo” es un patrén de pagina usado cuando el objetivo
es presentar gran cantidad de contenido heterogéneo que puede incluir bloques de texto,
formularios, imagenes, graficos, etc. Este patron esta documentado bajo el nombre Module
Tabs en la pagina 155 del libro Designing interfaces: Patterns for effective interaction design (Tidwell,
2010) donde la instruccién descrita por la solucién del patrén es: “Colocar los médulos de
contenido en un area pequefia con pestafias para que solo un médulo sea visible a la vez. El
usuario hace clic en las pestafias para llevar diferentes médulos al frente”. La Imagen 6.46
muestra un ejemplo del patrén Pestafia de médulo aplicado en una Ul para estructurar el
contenido en tres pestafias.

Tab Tab Tab

Imagen 6.46 Modelo de disefio estructural de la UI aplicando el patrén Pestafia de médulo
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Este disefio de estructura puede visualizarse en sitios web de datos gendmicos como,
por ejemplo, el sitio ICGC Data Portal (Imagen 6.47), un sitio especializado en datos
gendémicos sobre el Cancer, que ha implementado el patrén Pestafia de mddulo para
estructurar el contenido en tres pestafias de las cuales la pestafia Saved Sets es la pestafia
activa, es decit, la que presenta contenido.

Pestaria Activa

You can create and save new donor, gene, or mutation sets of interest from Ad

You can also &) Upload your own ge

You can use saved setsto 4 Launch Ana

] tem Type Name # ltems
(m] Gene KITLG ¢

m) Mutation Grupo2 ¢

(m] Mutation Grupol ¢ 3

Imagen 6.47 Patron Pestafia de médulo. Tomado y adaptado de ICGC Data Portal
(https:/ /dcc.icgc.otrg/analysis/sets).

El resultado de este paso es el modelo estructural de cada Ul, similar al ilustrado en la
Imagen 6.46, es decir, el esbozo de la estructura interna de la Ul basado en los patrones de
pagina seleccionados por el desatrollador.

6.3.3 Diserio de contenido

Este paso consiste en indicar los elementos de contenido que se mostraran en la
organizacién definida por los patrones de pagina. Aqui, “indicar” se refiere a sefialar los
elementos de contenido que integraran la Ul, mas no a definir o mostrar los detalles visuales
de cada elemento. Estos detalles son abordados mas adelante.

Para indicar los elementos de contenido, el desarrollador se apoya de los patrones gendmicos
y los patrones contenedores de informacion. En el caso de los patrones genémicos (Seccién 6.2.5),
por ejemplo, para indicar que en la primera pestafia del ejemplo anterior (Imagen 6.46) se
requiere presentar graficamente el complejo cromosémico de una especie bajo estudio (p.
¢j., la especie humana), el desarrollador dibujara un recuadro con el nombre Idiggrama (como
lo muestra la Imagen 6.48) haciendo referencia al patréon genémico “Idiograma” el cual
cumple con la mencionada necesidad. Si, ademas, se requiere indicar condiciones de filtro
que afecten a la informacién presentada en el Idiograma, el desarrollador dibujara recuadros
con el texto Filtro haciendo referencia al patrén genémico “Filtro Genémico”. Nétese que,
los detalles de presentacion del Idiograma y de los Filtros Gendmicos no son importantes,
mas si saber qué patrones seran parte de la primera pestafia.
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Tab Tab Tab
Filtro

Idiograma
Filtro
Filtro Resumen
Filtro Resumen

Imagen 6.48 Disefio de contenido ilustrado con el patrén Idiograma y Filtro Genémico

Los patrones contenedores de informacién son complementarios a los patrones
gendmicos y son utiles para potenciat el contenido de la UL Por ejemplo, la informacién
presentada en el Idiograma de la Imagen 6.48 puede tener mucha informacién relacionada
en otras paginas del sitio y su contenido puede ser extenso. Para evitar que el usuario dedique
mayor tiempo a leer la extensa cantidad de informacién, una buena decision de disefio puede
ser mostrar al usuario la informacién de manera resumida. El patrén Resumen, detinido en
(Seffah et al., 2012) bajo el nombre “Execuctive Summary Pattern” y utilizado en trabajos
relevantes de patrones (Javahery, 2007), es adecuado para este proposito. Asi, el
desarrollador indica varios recuadros con el nombre Resumen bajo el 1diograma.

El resultado de este paso es un modelo de la Ul similar al de la Imagen 6.48 con los
patrones de contenido (genémicos y contenedores de informacién) indicados en la
estructura de la Ul

6.3.4 Refinamiento

El paso final del proceso de disefio consiste en “instanciar” cada patrén de contenido.
Aqui, instanciacion significa adaptar la solucién descrita por el patrén al contexto particular
del sistema de analisis genémico que se estd diseflando, indicando los detalles de
visualizaciéon que tendra el patrén en funcién de los datos reales y particulares del sistema.
Por ejemplo, la instanciacién del patrén Idiograma indicado en la Imagen 6.48 del ejemplo
antetior, resultarfa en la representacién grafica y ordenada de 23 pares de cromosomas (s
los datos son de la especie humana) cada uno desplegando su patrén de bandas como
muestra el ejemplo de este patrén instanciado en el sitio e!Ensembl (Imagen 6.26).

El resultado de este paso es el diseflo conceptual de la interfaz de usuario con los
patrones de contenido instanciados. Este paso marca la finalizacién del proceso de disefio
del concepto de la interfaz de usuario y puede ser evaluado por los usuarios. Es importante
considerar que el proceso es iterativo y el desarrollador puede repetir vatrias veces la
secuencia de pasos del proceso hasta conseguir un disefio conceptual ajustado a las
necesidades del usuario. El disefio conceptual, obtenido tras varias iteraciones del proceso
de disefio, se considera un artefacto listo para ser implementado. Sin embargo, la etapa de
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“construccion” del proceso de disefio total de la interfaz de usuario incluyendo los detalles
de implementacion estan fuera del alcance de esta Tesis.

6.4 CONCLUSIONES

Este capitulo se ha descrito el método para el disefio de interfaces de usuario de acceso
a datos genémicos: GenomIUm. El método aborda el disefio conceptual de la interfaz de
usuario de un sistema interactivo de acceso a datos genémicos y consiste en un catdlogo de
patrones, denominado GenomlU, y un proceso de diseflo en el cual se aplica el catdlogo.

El proceso de disefio gufa al desarrollador en el disefio del concepto de la interfaz de
usuario a través de cuatro pasos (diseflo arquitecténico, diseflo estructural, disefio de
contenido y refinamiento) que cubren desde la organizacién del espacio de informacion del
sistema gendmico en interfaces de usuario hasta el refinamiento de cada uno de los
elementos de la interfaz de usuatio.

El catalogo GenomlU esta diseflado para soportar al proceso de diseflo y se presenta en
forma de estructura de arbol donde cada rama corresponde a una categoria de patrones que
apoya a un paso especitfico del proceso de disefio. La estructura de arbol facilita también la
busqueda de patrones a los desarrolladores durante el proceso de disefio de la interfaz. Para
sopottat el proceso de diseflo, el catadlogo GenomlU reune, por un lado, patrones definidos
por otros autores en librerfas de patrones externas y a los cuales hemos denominado
“patrones genéricos”, y por otro, patrones definidos por nosotros en esta Tesis y a los cuales
hemos denominado “patrones especificos”. Mientras los patrones genéricos abordan
problemas de disefio generales de la IU, los patrones especificos abordan problemas de
diseflo especificos en el acceso a datos gendmicos. El principal aporte de esta Tesis esta en
la definicién de los patrones especificos a los cuales hemos denominado “patrones
genémicos”. Bl catilogo GenomlU es el resultado de la captura de soluciones de disefio a
partir del estudio sistematico y continuo de las interfaces de usuario implementadas por
herramientas existentes en el dominio genémico y BigData. El conjunto de herramientas
estudiadas forma un inventario de herramientas que hemos utilizado repetidamente durante
la identificacién de los patrones.

El proceso de disefio junto con la definicién de los patrones genémicos que conforman
el catdlogo GenomlU se convierten en las contribuciones relevantes de esta Tesis.
Complementario a estas contribuciones principales, en este capitulo también se desctibieron
los instrumentos que fueron necesarios para la creacién del catalogo de patrones tales como:
el formato para documentar los patrones y el proceso sistematico para la identificacién de
los patrones y el inventario de herramientas.

El siguiente capitulo de la Tesis, aborda la validacion del método descrito en este
capitulo.
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Capitulo 7
Validacion

7.1 INTRODUCCION

El siguiente paso en el ciclo de la metodologia DS es validar el disefio de GenomIUm.
Nuestro objetivo es evaluar las partes esenciales del método (patrones y proceso de diseflo).
Por lo tanto, en este capitulo presentamos dos experiencias empiricas:

o Un experimento controlado de comparacion estadistica donde evaluamos el impacto de
los patrones en la usabilidad de las interfaces.

o Un experimento de mecanismo simple que evalia la percepciéon de desarrolladores de
interfaces respecto al proceso de aplicacién de los patrones.

Los dos tipos de experimentos son parte del conjunto de w#étodos de investigacion descritos
en (Wieringa, 2014) como métodos aplicables en la metodologia DS para validar una
solucién. Finalmente, para ilustrar la aplicacién del método en un ambiente real, detallamos
una tercera experiencia:

e  Un caso de estudio donde aplicamos GenomIUm en un proyecto real.

7.2 VALIDACION DE INTERFACES IMPLEMENTADAS CON PATRONES

Como un primer paso en la evolucién de los patrones genémicos, identificamos un
conjunto de cuatro patrones que fueron descritos en la Seccién 6.2.3. En esta seccion
presentamos la validacién de dichos patrones identificados en las primeras etapas de la
investigacion. Por la temporalidad en la que fue realizada esta validacién, este estudio no
cubre el conjunto total de patrones genémicos. Sin embargo, este estudio aporta con
evidencia del impacto de este primer conjunto de patrones y establece la estructura y
procedimiento para validar el conjunto total de patrones.

7.2.1 Objetivo y preguntas de tnvestigacion

El propésito de este estudio es saber hasta qué punto las interfaces disefladas con
patrones gendémicos permiten a los usuarios lograr sus objetivos.

El contexto escogido para realizar el estudio es la busqueda de literatura biomédica, una
actividad frecuente en el trabajo de los investigadores (genetistas, médicos, estudiantes, etc.)
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inmersos en el dominio gendémico. En este contexto, nos enfocamos en el escenario de “la
identificacién de variaciones genéticas asociadas a una o varias enfermedades genéticas”,
donde los investigadores usan las bases de datos de informacién genémica del NCBI para
buscar literatura biomédica asociada a la relacion enfermedad-variacion.

El estudio esta basado en un experimento de comparacién estadistica, donde nuestra
idea es i) redisefiar la interfaz original de busqueda de literatura biomédica del NCBI con
los patrones GenomlU, ii) solicitar a un conjunto de usuarios realizar varias tareas de
busqueda de literatura con las interfaces redisefiadas y originales, iii) evaluar el impacto de
las interfaces redisefiadas con patrones comparando la usabilidad de estas interfaces con la
usabilidad de las interfaces originales usando métodos estadisticos aplicados a las respuestas
de los usuatios.

La norma ISO/IEC 25010 define a la #sabilidad en el uso como “el grado en que los usuarios
especificos pueden lograr objetivos especificos con efectividad en el uso, eficiencia en el uso y satisfaccion en el
us0 en un contexcto de uso especifico”. Para simplificar la redaccion, nos referiremos a la efectividad
en el uso, eficiencia en el uso y satisfaccion en el uso con términos simples como efectividad,
eficiencia y satisfaccién, respectivamente. Por lo tanto, basado en la plantilla de
Meta/Pregunta/Medida (MPM) (Van Solingen et al., 2002), el objetivo de este estudio

empirico es:

Analizar Las interfaces de nsnario diseiiadas con los patrones GenomlU
Con el propésito de Evalnar la usabilidad en el uso

Con respecto a La efectividad, eficiencia y satisfaccion

Desde la perspectiva de E/ investigador

En el contexto de Analistas buscando documentos

A partir del objetivo de investigacion, derivamos varias preguntas de investigacioén (PI).
Dado que el objetivo esta basado en la norma ISO/TEC 25010 que define la usabilidad en
el uso en términos de tres atributos (efectividad, eficiencia y satisfaccion), las PI y las
hipétesis nulas correspondientes (Ho) estan formuladas respecto a estos tres atributos:

PI1: ¢El uso de patrones GenomlU afecta la efectividad del usuario en la interaccion
con la aplicaciéon? La hipdtesis derivada de la pregunta es:

Hoi: La efectividad interactuando con las interfaces de usuatrio disefiadas con los
patrones GenomlU es similar a la efectividad observada cuando se interactia con las
interfaces de usuario que no estan disefladas con los patrones.

PI2: :El uso de patrones GenomlU afecta la eficiencia del usuario en la interaccién con
la aplicacién? La hipétesis derivada de la pregunta es:

Huoo: La eficiencia interactuando con las interfaces de usuario disefladas con los patrones
GenomlU es similar a la eficiencia observada cuando se interactia con las interfaces de
usuatio que no estan disefiadas con los patrones.

PI3: :El uso de patrones GenomlU afecta la satisfaccién del usuario en la interaccion
con la aplicaciéon? La hipdtesis derivada de las preguntas es:

Hos: La satisfaccién interactuando con las interfaces de usuario disefiadas con los
patrones GenomlU es similar a la satisfaccion observada cuando se interactia con las
interfaces de usuario que no estan disefladas con los patrones.
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7.2.2 Planeamiento

Factores y tratamientos

Nuestro experimento estudia un factor con dos niveles (también conocido como
tratamientos o alternativas). La seleccion del factor depende del propésito del experimento
(Kuehl, 2001); por lo tanto, en nuestro experimento, el factor es el “disefio de interfaces de
usuario para analizar literatura”. Los niveles o tratamientos son las alternativas de los
factores que nos ayudan a responder a las hipétesis de investigacién. Trabajamos con dos
tratamientos a los cuales hemos nombrado en funcién de si los patrones son o no son
empleados:

»  T.sin-patrones o Tratamiento sin patrones: este tratamiento representa a las
interfaces de usuario para el analisis de literatura que no han sido disefiadas con los
patrones GenomlIU. Este tratamiento se ha operacionalizado a través de interfaces
de usuario reales existentes que no incorporan los patrones del método. T.sin-
patrones se conoce Como #atamiento control.

= T.con-patrones o Tratamiento con patrones: este tratamiento representa a las
interfaces de usuatio similares al tratamiento control, pero su disefio se ha
modificado aplicando los patrones GenomlIU. En otras palabras, las interfaces de
usuario del tratamiento control fueron redisefiadas incorporando los patrones,
cambiando las caracteristicas visuales, pero manteniendo la funcionalidad de la
interfaz de usuario original.

Estos dos tratamientos se convierten en variables independientes y son los causantes de
los efectos producidos en las variables de respuesta que queremos medir en el experimento.
Las variables de respuesta se desctiben en la siguiente seccion.

Variables de respuestay métricas

Las variables de respuesta (también conocidas como variables dependientes o variables
explicativas) son las caracteristicas que deben medirse en el experimento y su valor depende
de la respuesta de los sujetos experimentales cuando utilizan los tratamientos. Las variables
de respuesta se derivan directamente de las PI definidas en 7.2.1.

La PI1 estd relacionada con la variable de respuesta: efectividad. De acuerdo con la norma
ISO/IEC-25010, la efectividad es ¢/ grado en que usnarios especificos pueden lograr objetivos especificos
con precision y completitud en un contexto de uso especifico. Para medir la efectividad se considero la
completitnd, esto es, la proporcién de las tareas completadas por los sujetos experimentales,
por lo cual, se solicité a los usuarios que realicen varias tareas para resolver un problema
experimental. Las tareas se expresan en forma de preguntas abiertas y para respondetlas el
usuario debe, en ciertos casos, hacer clic en la interfaz de usuario o, en otros casos,
seleccionar una respuesta de una lista de respuestas. Dependiendo del caso, la respuesta del
usuario registra el lugar donde el usuario hizo clic o la opcién de respuesta seleccionada de
la lista. Cada respuesta se guarda y es evaluada asignando uno de los dos valores: éxito
(resultado=1) o falla (resultado = 0). De esta manera, la efectividad es calculada dividiendo
el porcentaje de tareas completadas con éxito para el numero total de tateas propuestas en
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el problema experimental. Cuanto mayor sea el porcentaje obtenido, mayor serd la
efectividad.

La PI2 esta relacionada con la vatiable de respuesta: eficiencia. De acuerdo con la norma
ISO/IEC-25010, la eficiencia es ¢/ grado en el cual nsuarios especificos emplean la cantidad adecuada
de recursos en relacion con la efectividad lograda en un contexto de uso especifico. De esta manera, la
eficiencia puede ser entendida como la cantidad de tiempo (segundos) que un sujeto emplea
para completar una tarea. Durante el experimento, el tiempo empleado por el sujeto
experimental en responder a cada tarea (desde el inicio de la tarea hasta que esta es
respondida) se cronometra automaticamente en segundos. Por lo tanto, la eficiencia de cada
sujeto experimental se calcula como la efectividad lograda por el sujeto experimental
dividida por el tiempo consumido para completar la tarea. Cuanto menor sea el numero de
segundos, mayor sera la eficiencia.

La PI3 est4 relacionada con la variable de respuesta: satisfaccion. Segun 1ISO/TEC-25010,
la satisfaccién se define como el grado en gue los usuarios estin satisfechos en un contexto de uso
especifico. Para medir esta variable, utilizamos el cuestionario CSUQ de IBM (Lewis, 1995)
ampliamente aplicado para evaluar la satisfaccién del usuario en el contexto de los estudios
de usabilidad debido a su fiabilidad aceptable (el coeficiente alfa de Cronbach excede a 0,89
(Lewis, 1995)). El cuestionatio contiene 19 preguntas que se evalian individualmente de
manera cualitativamente a través de una escala Likert de 7 puntos desde “totalmente en
desacuerdo” (1) a “totalmente de acuerdo” (7). Ademas, el cuestionario contiene tres
preguntas abiertas que solicitan informacién sobre aspectos negativos, positivos y
recomendaciones sobre las interfaces de usuario evaluadas. De esta manera, la satisfaccién
total de un sujeto experimental esta dada por la suma de todos los puntos de la escala
seleccionados por el sujeto experimental. Por lo tanto, si una encuesta estuviera marcada
como “totalmente de acuerdo” para las 19 preguntas, dicha encuesta alcanzatfa una
puntuacién maxima de 133 (7 puntos de la escala de Likert multiplicado por 19 preguntas
del cuestionario). Por lo tanto, cuanto mayor sea la suma total, mayor sera la satisfaccion.
Los sujetos experimentales completan el cuestionario CSUQ después de completar todas
las tareas propuestas para un problema.

La Tabla 15 resume las variables de respuesta, las métricas para meditlas y cémo se
relacionan con cada PI y las hipétesis.

Tabla 15 Resumen de las Preguntas de Investigacion, hipétesis, variables de respuesta y

métricas.
PI Hipotesis Variable Respuesta Métrica Comentatios
PI Hor Efectividad N ony £100% N = numero total de
N tareas.
n; = el resultado de la
ZN_ n; tarea 7.
PI2 | Hp Eficiencia (tatea/seg.) i=1¢, t = el ntmero de
N segundos utilizados para
realizar la tarea 7
PI3 | Hps Satisfaccion Cuestionario CSUQ
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Sujetos experimentales

El objetivo de este estudio es analizar los efectos de los patrones en interfaces de
busqueda de literatura biomédica, por cuanto los sujetos experimentales (las personas que
participan en el experimento) son personas que tienen conocimiento del dominio genémico
y que consumen informacién biomédica. Sin embargo, hemos pensado que seria interesante
estudiar si el conocimiento del usuatio acerca del dominio influye en los efectos producidos
por los tratamientos. Es por eso por lo que, hemos ampliado el conjunto de sujetos
experimentales para abarcar personas no inmersas en el dominio genémico y que estin
enfocadas en la busqueda de literatura en otras areas.

El experimento se compone de dos réplicas: la Réplica 1 (R1) se llev6 a cabo con 24
estudiantes de pregrado del grado de Informaciéon y Documentacién de la Universidad de
Valencia y la Réplica 2 (R2) se llevé a cabo con ocho investigadores del Grupo de Genémica
del PROS (siete estudiantes del grado y master de bioinformatica y un PhD en informatica)
de la Universidad Politécnica de Valencia. El perfil académico de los sujetos experimentales
se resume en la Tabla 16.

Tabla 16 Perfil académico de los sujetos expetimentales por téplica.

Réplicas Pregrado Master Ph.D. Total
R1

24 0 0 24
R2 3 4 1 8

Los sujetos de R1 trabajan frecuentemente en bibliotecas y centros de informacién y
documentacion realizando con frecuencia tareas de busqueda, organizacion y evaluacion de
informacién de literatura cientifica utilizando el sitio web de bisqueda Scopus®. Los sujetos
de R2 trabajan como investigadores en la academia que se dedican a estudiar el genoma
humano, especificamente en la identificacién de las variaciones genéticas del ADN que
causan enfermedades y una de las tareas mas frecuentes en su trabajo es buscar evidencia
clinica utilizando el sitio web PubMed’ (base de datos del NCBI conteniendo informacién
de literatura biomédica).

Tabla 17 Frecuencia de uso de sitios web de busqueda utilizados por los sujetos de la réplica
1 (R1) y replica 2 (R2).

Replica Sitio web Siempre Regularmente Ocasionalmente Nunca

R PubMed 0 0 2 22
Scopus 23 1 0

R2 PubMed 0 0
Scopus 0 1

6 https:/ /www.scopus.com

7 https:/ /www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmed/
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La Tabla 17 muestra la frecuencia de uso de los sitios web de busqueda para los sujetos
experimentales en cada réplica (R1 y R2). Respecto a la frecuencia de uso de Scopus para
buscar informacién bibliografica, 23 sujetos de R1 informaron que siempre usan Scopus
para buscar informacién y solo 1 sujeto usa Scopus regularmente, mientras que patra los
sujetos de R2 el uso de Scopus es ocasional o nunca. Respecto a la frecuencia de uso de
PubMed para buscar bibliogratia biomédica, todos los sujetos de R2 informaron que
siempre usan PubMed como sitio web de busqueda. Esto es consistente con el hecho de
que los sujetos en R2 se enfocan en estudiar temas biolégicos y médicos utilizando en gran
medida PubMed en lugar de Scopus.

Objetos experimentales

Para observar los efectos producidos por los dos tratamientos (es decir, T.con-patrones
y T.sin-patrones), definimos dos problemas, a los que nos referimos como P.scopus y
P.pubmed. Estos problemas implican analizar bibliografia, en dos escenarios: “literatura
cientifica” y “literatura biomédica”. Seleccionamos estos escenarios ya que los sujetos
experimentales de cada replicacion son expertos en uno de estos escenarios (ver Tabla 17).
Los sujetos experimentales de R1 son expertos en literatura cientifica, mientras que los
sujetos de R2 son expertos en literatura biomédica, por lo que es posible analizar si los
efectos producidos por los tratamientos se ven afectados por el conocimiento previo del
sujeto experimental en el dominio.

El problema P.pubmed consiste en analizar la bibliograffa clinica mediante el uso de
PubMed; una de las bases de datos mas importantes de la Biblioteca Nacional de Medicina
de los EEUU, que es administrada por el NCBI y que contiene citas de articulos cientificos
y médicos completos almacenados en la base de datos MEDLINE. El objetivo de este
problema consiste en buscar en la bibliografia la informaciin sobre la enfermedad genética denominada
“Cri-du-chat” y analizar los documentos clinicos resultantes para identificar las mutaciones y los genes que
cansan la enfermedad. Para lograr este objetivo, se solicita al sujeto que realice varias tareas que
se han expresado como preguntas para su mejor comprension, como se muestra en la Tabla
18. Para responder a las preguntas, se proporcionan dos prototipos de interfaz de usuario,
uno para cada tratamiento.

Tabla 18 Preguntas para el problema PubMed.

N° Pregunta

1 Buscar informacion de la enfermedad “Cri du chat Syndrome”. :Cuantos documentos fueron
encontrados?

2 ¢En qué intervalo de afios fueron publicados los documentos encontrados?

3 ¢Cuantos documentos fueron publicados en los 10 dltimos afios?

4 ¢Cuantos genes en la base de datos “Gene” estan relacionados a la lista de articulos clinicos
de PubMed?

5 :Cuantas variaciones genéticas de “ClinVar” estdn relacionadas con articulos de PubMed?
é &

El prototipo de interfaz de usuario relacionado con T'.sin-patrones consiste en interfaces
de usuario que simulan las interfaces de usuario de PubMed a través de imagenes de las
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interfaces existentes, como se muestra en el ejemplo “sin patrones” de la Imagen 7.1,
numero 2.

El prototipo de interfaz de usuario relacionado con T.con-patrones consiste en imagenes
de interfaces de usuario analogas a las interfaces existentes de PubMed, pero disefiadas con
los patrones, como se muestra el ejemplo “con patrones” de la Imagen 7.1, nimero 2. Las
partes de la interfaz de usuario donde se han aplicado los patrones se indican con etiquetas
de literales: a) visualizar, conectar, filtrar b) Entrega implicita, ¢) Filtro mévil y d) Caja
Operaciones. Es importante notar que la aplicacién de los patrones cambia el aspecto visual
de las interfaces de usuario originales de PubMed, pero la funcionalidad sigue siendo la
misma que presta el sitio original.

El problema de P.scopus se centra en analizar la literatura mediante el uso de Scopus,
que es una base de datos bibliografica de articulos cientificos. Actualizado a la fecha, Scopus
contiene® aproximadamente mas de 22,000 titulos indexados de mas de 5000 editores. El
objetivo de este problema es buscar y analizar bibliografia relacionada con el tema “Diserio de
interaccion” y analizar la informacion que se muestra en la pantalla. Para lograr esto, se solicita al
sujeto experimental que realice varias tareas indicadas en la Tabla 19 y que se han expresado
como preguntas para mejor comprension del usuatio.

El problema P.scopus contiene mds preguntas que el problema P.pubmed; sin embargo,
el problema P.pubmed implica un anélisis mas complejo, ya que implica tratar los términos
biolégicos y clinicos e identificar los documentos clinicos relacionados con los elementos
genéticos (es decir, genes y variaciones genéticas).

Al igual que en el problema P.pubmed, construimos dos prototipos de interfaz de
usuario basados en imagenes, uno para cada tratamiento. El prototipo de interfaz de usuario
relacionado con T.sin-patrones consiste en una interfaz de usuario real de Scopus y el
prototipo de interfaz de usuario relacionado con T.con-patrones contiene interfaces de
usuario disefiadas con los patrones GenomIU.

Tabla 19 Preguntas para el problema Scopus.

N° | Pregunta
Buscar informacion sobre el tema: “Interaction Design”. ¢Cuantos resultados fueron obtenidos?
¢En qué intervalo de afios fueron publicados los resultados?

DRI

¢Cudles son los dos aflos que reportaron el mayor nimero de documentos publicados?

¢Cudl es el autor con el mayor nimero de documentos publicados?

¢En qué pais se concentra el mayor nimero de documentos publicados?

¢Que proporcién del total de documentos representa el conjunto de documentos entre 2008 y 2018?

¢Cuantos documentos del tipo “articulo” existen?
¢Cudntas citaciones tiene el articulo mas citado?
¢De qué pais son los autores que tienen el mayor nimero de articulos citados?

O|o|d|[N ||~

Es necesario considerar que los prototipos de interfaz de usuario desatrollados son
paginas web basadas en imagenes enriquecidas con controles interactivos de interfaz de
usuario (p. ¢j. listas, botones) colocados sobre la imagen. El comportamiento de cada

8 https:/ /www.elsevier.com/solutions/scopus/how-scopus-works/content
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control interactivo esta implementado a través de JavaScript. Por ejemplo, el prototipo de
interfaz de PubMed con patrones (Imagen 7.1, “con patrones”, nimero 2), consta de una
imagen de fondo y controles de interfaz con los que el usuario interactia para responder a
la pregunta propuesta en el numero 1. Cuando el usuario hace clic en el circulo de mayor
area (correspondiente al documento mas citado) en el cuadro de “Documentos (Matching
and citations)”, instrucciones de JavaScript se ejecutan y presentan automaticamente el
resumen del articulo seleccionado en el sector inferior del listado de documentos. Por lo
tanto, los prototipos de interfaz de usuario desarrollados contienen todos los mecanismos
interactivos para responder a las preguntas propuestas.

Plataforma de evaluacion. - Para llevar a cabo el experimento se construyb una
plataforma de evaluacién en linea que hace posible estructurar las tareas de cada problema
e integrar a las tareas los prototipos de interfaz de usuario correspondientes para realizar la
tarea.

A través de esta plataforma, el usuario puede realizar el experimento de principio a fin,
mientras que sus respuestas a las tareas se capturan automaticamente, asi como el tiempo
en segundos que se tarda en realizarlas.

La plataforma muestra, en una unica interfaz, tanto la secuencia de tareas como el
prototipo de interfaz de usuario correspondiente para realizar la tarea, como se muestra en
cualquiera de los prototipos “con patrones” o “sin patrones” de la Imagen 7.1. El nimero
1 es el area destinada a mostrar las tareas a realizar, mientras que el numero 2 esta destinada
a presentar el prototipo de interfaz de usuario para realizar la tarea. Al final de cada
tratamiento, la plataforma de evaluacién muestra el cuestionario CSUQ y recopila los
resultados de cada sujeto.
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Con patrones:
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Imagen 7.1 Interfaz de usuario de la plataforma de evaluacién mostrando el prototipo de
PubMed sin patrones (imagen superior) y con patrones (imagen inferior).

Diseiio del experimento

El disefio del experimento consiste en definir la asignacién de los tratamientos a los
sujetos experimentales. Vegas et. al. (Vegas et al., 2016) describen tres tipos de disefio
expetimental: medidas independientes, medidas repetidas y pares emparejados (grupos formados por
individuos de similares caracteristicas). Para este experimento se ha elegido el disefio de
medidas repetidas (también conocido como diseiio experimental intra-sujetos) ya que nuestra
intencién es que todos los sujetos experimentales prueben ambos tratamientos (es decit,
ambos tratamientos son asignados a todos los sujetos). Como variable bloqueada, hemos
utilizado el problema. No estamos interesados en estudiar si en un problema especifico se
obtienen mejores resultados que en otros problemas, es por eso por lo que hemos
bloqueado el problema aplicando ambos problemas a ambos tratamientos.

Los beneficios de usar el diseflo de medidas repetidas estin relacionados con a) la
maximizacién del tamafio de la muestra y b) contrarrestar los efectos del aprendizaje y la
fatiga (Vegas, 20106). El tamafio de la muestra se maximiza ya que cada sujeto experimental
aplica todos los tratamientos, por lo tanto, habra medidas repetidas para un mismo sujeto
experimental (uno para cada tratamiento). El efecto de aprendizaje se contrarresta ya que
los sujetos experimentales aplican los tratamientos en diferente orden, por lo que el
conocimiento aprendido en un primer tratamiento no se aplica ni se transfiere a los
tratamientos posteriores. El efecto de la fatiga también se contrarresta aplicando los
tratamientos en diferente orden. De esta manera, el problema y las tareas a realizar con un
tratamiento son diferentes de las de los tratamientos posteriores, asegurando que el sujeto

121



Parte I11: 1V alidacion de la Solucion

experimental no se canse ni se aburra haciendo las mismas tareas. Ademas, este disefio evita
que los sujetos experimentales confundan el tratamiento con el problema debido a que el
orden de secuencia en el que deben realizarse tanto el problema como el tratamiento esta
claramente definido.

La Tabla 20 muestra la configuraciéon de medidas repetidas para el experimento. El
diseflo se estructura en dos sesiones (dos petiodos de tiempo) dentro del mismo dia; el
segundo comienza cuando el primero termina. En cada sesidn, un sujeto experimental aplica
un tratamiento para resolver un problema. Se definen cuatro grupos de sujetos
experimentales equilibrados al azar (es decir, grupos del mismo nimero de sujetos
experimentales asignados al azar) para asignarlos a las cuatro posibles secuencias de
tratamiento-problema. Cada secuencia se compone de la sesién 1 (primer problema, primer
tratamiento) y la sesién 2 (segundo problema, segundo tratamiento), como se muestra en la
Tabla 20. En consecuencia, cada grupo tiene un orden de secuencia diferente para aplicar el
tratamiento en un problema. Por ejemplo, un sujeto experimental de G1 ejecutara primero
el P.scopus utilizando T.sin-patrones (Sesién 1) y luego, ejecutara el P.pubmed utilizando
T.con-patrones (Sesién 2). De esta manera, el experimento estd diseflado de forma que
todos los sujetos experimentales aplican cada tratamiento a un problema dentro de cada
sesion.

Tabla 20 Disefio del experimento.

Sesion 1 Sesion 2
Grupo ler ler 2do 2do
Problema Tratamiento Problema Tratamiento
Gl P.scopus T.sin-patrones P.pubmed T.con-patrones
G2 P.pubmed T.con-patrones P.scopus T.sin-patrones
G3 P.scopus T.con-patrones P.pubmed T .sin-patrones
G4 P.pubmed T.sin-patrones P.scopus T.con-patrones

Procedimiento del experimento

El diagrama de flujo de la Imagen 7.2 resume el procedimiento que seguimos para llevar
a cabo el experimento. El procedimiento se basa estrictamente en la configuracién de disefio
del experimento que se explica en la Tabla 20. El procedimiento se ha etiquetado claramente
con numeros para explicar cada paso.
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SESION 1 SESION 2

3

Grupo 1 (G1)
Resolver P.scopus Llenar CSUQ del Resolver P.pubmed Llenar CSUQ de
— usando | »| Tsin-patrones usando || T.con-patrones
i pavones || leadoen cemomams | ] spisaoen [T
P.scopus P.pubmed
[ 1 s [ ]
Grupo 2 (G2)
0 Resolver P.pubmed Llenar CSUQ del Resolver P.scopus Llenar CSUQ del
™ .
T.con-patrones aplicado en T.sin-patrones aplicado en

P.pubmed P.scopus

Llenar cuestionario

usando |, Tcon-patrones % usando | 5| Tsin-patrones ||

demogréafico [ 3 s [ ]
(todos los partici- Grupo 3 (G3)
pantes) Resolver P.scopus Llenar CSUQ del Resolver P.pubmed Llen_ar CsuQ del
usando Ly T.confpatro‘nes usando N T.s|n_fpalrones
T.con-patrones aplicado in T.sin-patrones aplicado en
P.scopus P.pubmed
2828 i
Resolver P.pubmed! L\_?n_ar CS‘UQ del Resolver P.scopus L!l_enar CS(UQ del
[N usando Lyl -sin-patrones usando Lyl .con-patrones | |
T.sin-patrones aplicado en % T.con-patrones aplicado en
P.pubmed P.scopus

Imagen 7.2 Procedimiento del experimento

Antes de comenzar el experimento, explicamos los objetivos del experimento a los

sujetos expetrimentales, asi como el papel que desempefian en él. Ademds, creamos al azar
los cuatro grupos de sujetos (es decir, G1, G2, G3 y G4) y nos aseguramos de que el nimero
de sujetos entre los grupos sea equilibrado.
Paso 1.- El experimentador envid a cada sujeto experimental la URL de la plataforma de
evaluacién correspondiente al tratamiento y problema a resolver en la sesiéon 1 (en total
cuatro URLs diferentes, una por cada grupo). Por ejemplo, la URL recibida por los sujetos
del grupo G1 en la sesién 1 (rectangulo dibujado en doble linea tnicamente para facilitar la
explicacion), les permitira acceder al tratamiento T.sin-patrones para resolver el problema
P.scopus.

Paso 2.- Una vez que los sujetos experimentales acceden a la plataforma de evaluacion,
responden un cuestionario demografico. El cuestionario recopila informacién sobre el
sujeto experimental, incluidas preguntas sobre el perfil académico, el conocimiento de los
motores de bisqueda de bibliografifa y la experiencia en su uso. Aunque las URLs de la
plataforma son diferentes para cada grupo, las preguntas del cuestionatio demografico son
las mismas para todos los sujetos experimentales independientemente de su grupo. El
cuestionario se automatiz6 mediante formularios web de Google que facilitan el
almacenamiento automatico de las respuestas y su postetior descarga como hoja de calculo
de Excel. El cuestionario demografico se llena una tnica vez al comienzo del experimento.

Paso 3.- Una vez que se completa el cuestionario demogtrafico, los sujetos comienzan la
sesion 1. Segin el grupo al que pertenezca el sujeto experimental, la plataforma de
evaluacién lo redirige automaticamente al tratamiento y problema correspondiente dentro
de la sesién 1 (en el caso del G1 al T.sin-patrones y el problema P.scopus, como lo muestra
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el rectangulo dibujado en doble linea). En primer lugar, la plataforma muestra i) una breve
explicaciéon sobre el problema a resolver, ii) una breve descripcién del prototipo de la
interfaz de usuario y iii) las instrucciones para realizar las tareas mediante el uso del prototipo
de interfaz. Una vez leidas las instrucciones, el sujeto comienza la secuencia de tareas
especificadas pata el correspondiente problema (Tabla 18 para P.pubmed y Tabla 19 para
P.scopus). La respuesta de cada sujeto, los clics y el tiempo (en segundos) dedicado a
responder cada tarea se almacenan automaticamente a través de la plataforma de evaluacion.

Paso 4. - Una vez que los sujetos terminan el problema de la sesion 1, la plataforma de
evaluacién los redirige al cuestionario CSUQ. Aqui, los sujetos evaltan la satisfaccién de
usar el tratamiento asignado. Este cuestionario CSUQ se credé como una pagina web
utilizando los formulatios web de Google desde donde es posible descargar las respuestas
como una hoja de calculo de Excel.

La sesién 1 termina cuando se completa el cuestionario correspondiente.

Paso 5. - Entre las dos sesiones, tenemos un espacio de 3 minutos durante el cual el
evaluador envia a los sujetos un correo electrénico con la URL de la plataforma de
evaluacion para la Sesion 2. Por ejemplo, los sujetos experimentales del G1 de la Sesién 2
recibiran la URL para acceder al T'sin-patrones para resolver el P.pubmed.

Paso 6.- Este paso es similar al Paso 3, cada sujeto interactiia con un problema y un
tratamiento diferentes en esta Sesion 2.

Paso 7.- De la misma manera que en el Paso 4, los sujetos llenan el cuestionatio CSUQ
para medir la satisfaccién de usar el tratamiento aplicado en la Sesién 2.

Una vez que el experimento ha terminado, uno de los experimentadores analiza los datos
para extraer conclusiones.

Evaluacion de amenagas

El analisis de las amenazas a la validez protege los resultados del experimento, evitando
la seleccién inadecuada de pruebas estadisticas, tamafios de muestra y otros temas que
influyen en la veracidad de los resultados. Para evaluar la validez, hay 4 categorfas de validez
(Cook etal., 1979): Conclusion, Interna, Constructo y Externa. A continuacidn, se describen
las amenazas identificadas en el experimento y las consideraciones tomadas para intentar
mitigarlas.

Validez de Conclusion. - Las amenazas que afectan a la capacidad de sacar la
conclusién correcta sobre el resultado del tratamiento. Estas amenazas son:

Bajo poder estadistico.- Esta amenaza esta relacionada con el poder de la prueba estadistica,
la cual se define como la probabilidad de rechazar la hipétesis nula cuando es falsa (Pituch
etal., 2015), es decir, la probabilidad de tomar una decisién correcta. El poder de una prueba
estadistica depende fuertemente del tamafio de la muestra y el tamafio del efecto: un bajo
poder de la prueba estadistica impide rechazar la hipétesis nula por tener una muestra
pequefla (pocos sujetos experimentales), atn cuando existan diferencias significativas entre
los tratamientos. Utilizamos el modelo lineal mixto (MLM) como prueba estadistica, y no
es posible calcular la potencia estadistica pata esta prueba. Sin embargo, para enfrentar esta
amenaza, hemos estimado a través de G*Power? cudntos sujetos y cuanto famario de efecto

9 http:/ /www.gpowet.hhu.de/
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necesitibamos para obtener un poder del 95%. Encontramos que una muestra de 16 sujetos
y un tamafio de efecto medio (d = 0,50) dan como resultado un 95% de potencia. Por lo
tanto, el tamafio de nuestra muestra experimental (R1 + R2 = 24 +8 = 32) es mas que
suficiente para garantizar efectos significativos y producir una potencia del 95%, lo que
reduce la probabilidad de sacar conclusiones erroneas.

Supuestos vulnerados de pruebas estadisticas. - Esta amenaza se refiere a las condiciones previas
que deben cumplirse antes de aplicar una prueba estadistica. Aplicamos la prueba estadistica
MIM y el supuesto de que se cumple es la normalidad del residuo. Antes de aplicar el MLM,
aplicamos la prueba W de Shapiro-Wilk para verificar la normalidad del residuo. Todos los
residuos tuvieron una distribucién normal.

Fiabilidad de las medidas. - Esta amenaza esta asociada a la confiabilidad de las medidas.
Las medidas objetivas son mas contfiables que las subjetivas, ya que no hay intervencién del
juicio humano. En nuestro experimento tenemos tres variables de respuesta: dos que se
miden objetivamente (“Efectividad” y “Eficiencia”) y una variable de respuesta que se mide
subjetivamente (la “Satisfaccién”). Las dos primeras variables no dependen de la
interpretacion del sujeto experimental y se miden automaticamente por la plataforma de
evaluacidn, mientras que la tercera variable depende de las respuestas cualitativas del sujeto.
Para minimizar la amenaza de fiabilidad de la medida de la tercera variable (“Satisfaccion”)
hemos utilizado una escala Likert de 7 puntos para que el sujeto experimental evalie
cualitativamente la satisfaccién y hemos sumado las respuestas de los sujetos experimentales
para convertir las respuestas cualitativas en respuestas cuantitativas que pueden ser
computadas (Jamieson, 2004).

Heterogeneidad aleatoria de los sujetos. - Esta amenaza se refiere al riesgo de tener un grupo
de sujetos que sea “muy” heterogéneo o “muy” homogéneo. Mientras que en grupos muy
heterogéneos las diferencias individuales pueden ser mayores que las diferencias producidas
por los tratamientos, en grupos muy homogéneos el grupo de sujetos puede no ser
representativo de la poblacién del estudio. Evitamos esta amenaza haciendo dos réplicas del
mismo experimento donde el grupo de cada réplica es homogéneo (con conocimientos y
antecedentes similares), pero los grupos entre las réplicas son heterogéneos (cada grupo
pertenece a dominios diferentes).

Validez interna. - Las amenazas que, sin el conocimiento del investigador, pueden
afectar las conclusiones sobre una posible relacién causal entre el tratamiento y el resultado.
Las amenazas son:

Maduracién. - Se refiere a las causas que hacen que el sujeto se comporte diferente a
medida que pasa el tiempo. Una causa negativa puede ser que el sujeto se sienta cansado o
aburrido. Para minimizar esta amenaza, el experimento se disefié con dos problemas
diferentes que se pueden resolver en poco tiempo, evitando (o al menos minimizando la
posibilidad de) que el sujeto se canse o frustre. Sin embargo, dado que la prueba se realiza
en linea, el usuario puede distraerse o verse tentado a hacer otras cosas diferentes a la prueba.
Para evitar estos efectos, solicitamos a los sujetos que asignen un tiempo especifico y las
condiciones adecuadas para realizar exclusivamente la prueba. Ademas, los
experimentadores estaban en la misma sala para asegurarse de que los sujetos participaran
en el experimento todo el tiempo.
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Pruebas. - Esta amenaza aparece cuando el experimento se repite con diferentes sujetos.
Por lo tanto, los sujetos tienen un conocimiento previo sobre cémo se lleva a cabo. Nuestro
experimento no sufre esto ya que cada repeticion tenfa diferentes temas.

Instrumentacion. - Significa que los objetos experimentales (formas, cuestionatios,
prototipos de IU) que no estan disefiados adecuadamente pueden afectar negativamente el
experimento. Para evitar esta amenaza, la plataforma de evaluacién junto con los
cuestionarios integrados, los prototipos de interfaz de usuario y las tareas fueron evaluadas
previamente por un investigador independiente del grupo de experimentadores. Como
resultado de la evaluacién previa, se resolvieron problemas de ambigiiedad y se cambi6 el
orden de las tareas para mejorar la coherencia, antes de realizar el experimento.

Seleccion. - Esta amenaza trata con los efectos derivados de la forma en que se seleccionan
los sujetos experimentales. El experimento no sufre esta amenaza ya que los sujetos fueron
seleccionados por conveniencia, considerando su conocimiento y expetiencia en el manejo
de motores de busqueda de bibliograffa.

Validez del constructo. - Las amenazas relacionadas con la generalizacién de los
resultados del experimento pata justificar el concepto o teorfa detras del experimento:

Sesgo mono-operatorio. - Esta amenaza significa que cuando se usa una Unica variable
independiente, sujeto o tratamiento, el experimento puede representar de forma insuficiente
o subestimar el constructo y, por lo tanto, no ofrecer una imagen completa de la teorfa.
Evitamos esta amenaza utilizando dos tratamientos (T. con-patrones y T.sin-patrones) en
dos contextos de busqueda diferentes y relevantes (es decir, PubMed y Scopus). Por lo tanto,
los resultados obtenidos se pueden generalizar para sujetos con un petfil similar al de los
sujetos que reclutamos en nuestras réplicas.

Interaccion de diferentes tratamientos. - Esta amenaza significa que no hay forma de concluir
si el efecto es debido a los tratamientos o debido a una combinacién de ellos. No sufrimos
esta amenaza ya que en cada sesién se aplica un solo tratamiento por grupo. Una
combinacién de tratamientos no es posible en el mismo grupo pot sesién. Por lo tanto, los
efectos son producidos ditectamente por los tratamientos.

Suposicion de bipdtesis. - Esta amenaza ocurre cuando los sujetos experimentales
determinan el propésito y el resultado esperado del experimento. Para evitar esta amenaza,
no explicamos a los sujetos experimentales los objetivos especificos del experimento ni las
variables de respuesta que pretendiamos medit.

Temor a la evaluacion. - Esta amenaza ocurre cuando los sujetos experimentales tienen
miedo de ser evaluados y tratan de estar mds atentos y enfocados en la evaluacién; un
comportamiento que afecta el resultado del experimento. Para evitar esta amenaza, antes de
comenzar el expetimento, explicamos a los sujetos experimentales que todas las respuestas
son importantes, independientemente de que sean positivas o negativas. En las
instrucciones de las tareas, tenfamos el siguiente texto: “Importante: esta no es una prueba
de habilidad (no hay respuestas correctas o incorrectas)”.

Expectativas del experimentador. - Esta amenaza ocurre cuando el experimentador tiende a
sesgar consciente o inconscientemente los resultados en base a lo que espera del
experimento. Desafortunadamente, este experimento sufre esta amenaza porque el
experimentador es el mismo que credé la plataforma de evaluacidn, asigné al azar
tratamientos a los sujetos experimentales y realiz6 el analisis de los datos.
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Validez externa. - Las amenazas concernientes a las limitaciones para generalizar los
resultados del experimento a la prictica industrial:

Interaccion de seleccion y tratamiento. - Esta amenaza se refiere al efecto de no tener una
muestra representativa de la poblacién objetivo que queremos generalizar. Para reducir esta
amenaza, nos aseguramos de que los sujetos experimentales pertenezcan a un entorno en el
que la “busqueda bibliografica” sea una actividad predominante, como es el caso de la
“Investigacion cientifica” y la “gestion de bibliotecas”.

Interaccion de ambientacion y tratamiento. - Esta amenaza se refiere al efecto de no tener el
material representativo (p. ¢j., herramientas) para llevar a cabo el estudio. Nuestro
experimento sufre esta amenaza ya que utilizamos prototipos de interfaz en lugar de
interfaces reales. Sin embargo, para minimizar esta amenaza, diseflamos y utilizamos
prototipos de alta fidelidad que, en el caso del tratamiento de control, lucen y funcionan de
manera similar a las interfaces de usuario reales. Las interfaces de usuatio del prototipo
incorporan el mismo disefio visual, contenido e interacciones que las interfaces reales. Para
hacer eso, cada interfaz se disefié sobre una imagen de la interfaz original en la que
agregamos la interaccién necesaria para realizar las tareas especificas del experimento.

7.2.3 Andalists de Datos e Interpretacion de Resultados

Para contrastar las hip6tesis y tomar decisiones sobre si rechazar o no las hipétesis nulas
en este estudio, definimos el nivel de significacion en 5%, que se interpreta como el 5% de
probabilidad de rechazar la hipétesis nula (Ho), cuando ésta es verdadera (Pituch, 2015)
(también conocido como error de tipo I o “falso positivo”). En este estudio, cada variable
de respuesta se analiza siguiendo dos pasos: 1) analisis descriptivo y 2) andlisis analitico.

Primer paso. - Aplicamos estadistica descriptiva para observar como se comportan las
variables de respuesta entre los tratamientos en la muestra de los sujetos. Para esto,
compararemos la distribucién de datos de cada tratamiento utilizando diagramas de caja y
bigotes y explicaremos las diferencias o similitudes en los datos observados en términos de
medidas descriptivas como la mediana, la media, la desviacién estandar (DE) y los cuartiles
(Q1, Q2, Q3, Q4). Esto nos provee una visién general del comportamiento de las variables
de respuesta con respecto a los tratamientos.

Segundo paso. - Aplicamos estadisticas inferenciales para determinar si las
observaciones basadas en muestras en el primer paso reflejan pardmetros a nivel de la
poblacién. Para esto, aplicamos el método estadistico “modelo lineal mixto” (MLM),
también conocido como mwodelo nmultinivel, modelo de jerarguia lineal o modelo de coeficiente aleatorio
(Field, 2013). Elegimos este método estadistico por dos razones: 1) este método trata con
datos correlacionados producidos por las medidas repetidas y 2) el método es adecuado para
analizar mas de una medida repetida (Seltman, 2012) como es el caso de nuestro
experimento donde tenemos dos medidas repetidas: el tratamiento y el problema.

Para aplicar la prueba estadistica MILM, debe cumplirse la suposicion de normalidad del
residuo. Por lo tanto, aplicamos la prueba de Shapiro-Wilk (W) a los residuos obtenidos con
el MLM y correspondientes a cada variable de respuesta y réplica, como se muestra en la
Tabla 21. La prueba W es ampliamente recomendada para evaluar si la distribucion de datos
sigue una distribucién normal (Elliott et al., 2000). L.a mayoria de los residuos cumplieron
con el supuesto de normalidad, pero para aquellos que no (especificamente los residuos
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correspondientes a la variable de satisfaccion en R1), transformamos los residuos aplicando
el enfoque de “Dos Pasos” (Templeton, 2011) para lograr la normalidad del residuo. En
consecuencia, la prueba W aplicada a los residuos transformados confirmé su normalidad.

Tabla 21 P-valores resultantes de la prueba de normalidad de Shapiro-Wilk aplicado al valor
de residuo del Modelo Lineal Mixto (MLM) para la Replica 1(R1) y Replica 2 (R2)

R1 R2
Tratamiento T.con-patrones | T.sin-patrones T.con-patrones | T.sin-patrones
Efectividad 0.997 0.521 0.932 0.932
Eficiencia 0.422 0.552 0.111 0.194
Satisfaccién 0.999(*%) 1.000(*) 0.939 0.214
(*) p-valor del residuo previamente transformado usando el enfoque “Dos Pasos” (Templeton, 2011).

Los p-valores, resultantes de aplicar el MLLM, nos ayudan a analizar si los tratamientos
producen o no efectos diferentes en los sujetos. Si el p-valor es menor o igual al nivel de
significacién (p-valor <= 0.05), concluimos que los tratamientos producen “efectos
diferentes” (es decir, hay diferencias significativas entre los tratamientos). De lo contrario,
los tratamientos producen los “mismos efectos”.

Silos efectos son diferentes, nuestro objetivo es medir qué tan grande o pequefia es la
diferencia, ya que esta medida nos permitira conocer la magnitud del efecto producido por
las interfaces de usuario basadas en patrones. Para ello, estimamos el tamasio del efecto (TE),
que se define como la magnitud cnantitativa del efecto en la muestra estudiada, utilizando la d de
Cohen (o indice de Cohen) porque este indice es muy recomendable cuando se evaldan las
diferencias entre los tratamientos (Ellis, 2010). El valor d resultante nos permite definir si el
tamafio del efecto es peguero (d=0.20), medio (d=0.50) o grande (d=0.80), de acuerdo con las
convenciones establecidas por Cohen (Cohen, 1988).

Utilizamos el programa estadistico SPSS para llevar a cabo el Paso 1 y el Paso 2. Después
de analizar los efectos producidos en cada variable de respuesta, extraemos conclusiones
considerando los efectos en: a) cada réplica por separado; y b) la muestra total, combinando
los datos de los participantes individuales de ambas réplicas. Este es un enfoque cada vez
mas popular para sintetizar datos en disciplinas como la medicina, donde se ha demostrado
que tiene ventajas potenciales (Riley et al., 2010).

Combinamos las réplicas agregando una variable moderadora que modera la relacién
entre el tratamiento y la variable de respuesta. Por lo tanto, analizamos el impacto que causa
la variable moderadora en la relacién entre los tratamientos y la vatiable de respuesta bajo
estudio.

Efectividad

En esta seccién, tratamos la pregunta de investigacion PI1 y Hoi: La efectividad
interactnando con las interfaces de usuario diseiiadas con los patrones GenomlIU es similar a la efectividad
observada cnando se interactiia con las interfaces de usuario que no estin diseiiadas con los patrones. El
analisis de efectividad para ambas réplicas (R1 y R2) se describe a continuacion.
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Tratamientos
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[TE | 1.02 ]

Imagen 7.3 Diagramas de caja y bigotes junto con sus estadisticos descriptivos, el p-valor
resultante del método del Modelo lineal mixto (MLM) y el indice de tamafio del efecto (TE)
para la variable efectividad en la Réplica 1 (R1)

El diagrama de caja de la Imagen 7.3 compara la distribucién de los porcentajes de
efectividad entre los dos tratamientos para R1. La diferencia entre las medianas indica que
T.con-patrones tiene mejores valores de efectividad que T.sin-patrones. El valor medio de
la efectividad para T.con-patrones es 96.18% con DE=6.62 y 78.93% con DE=22.87 para
T.sin-patrones. Esto significa que los tratamientos producen diferentes efectos en la
efectividad siendo el T.con-patrones el tratamiento con el que se obtiene un mejor promedio
de efectividad ya que supera al T.sin-patrones en un 17.25% (96.18% - 78.93%) de
efectividad.

La baja efectividad obtenida con T.sin-patrones puede ser causada por los sujetos
representados como valores atfpicos que afectan negativamente la efectividad total (puntos
29, 54 y 57 en la grafica). Dos de ellos alcanzaron el 20% de efectividad (puntos 54 y 57) y
el otro alcanzé el 44% de efectividad (punto 29). Con respecto al valor de la mediana y al
valor maximo del porcentaje de efectividad, se puede decir que al usar T.sin-patrones, el
50% de los sujetos obtuvieron valores de efectividad que oscilan entre el 80% y el 100%
(rango entre mediana y maxima) mientras que al usar T.con-patrones, el mismo porcentaje
de sujetos alcanzé exactamente el 100% de efectividad. De los sujetos que usaron el T.sin-
patrones, solo unos pocos pudieron conseguir una efectividad del 100%.

Un detalle para considerar en el diagrama de cajas es la “asimetria de las cajas” que se
puede ver por la diferencia de areas entre Q2-Q1 y Q3-Q2. En ambos tratamientos, la
distribucién de la efectividad es asimétrica, ya que la longitud del rango Q2-Q1 es diferente
de la longitud del rango Q3-Q2. Sin embargo, esta asimetria muestra mejores resultados de
efectividad cuando se usa T.con-patrones ya que con T.con-patrones el valor de efectividad
mas frecuente es el 100% y es alcanzada por aproximadamente el 50% de los sujetos,
mientras que con T.sin-patrones los valores mas frecuentes de efectividad oscilan entre
72.23% y 80% y son alcanzados por aproximadamente el 25% de los sujetos (rango Q1-
Mediana).
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Se aplic6 el método estadistico MLM para buscar diferencias significativas. El p-
valor=0.000<0.05 y el tamafio del efecto de 1.02 para R1 indican que hay una diferencia
significativa entre los tratamientos y que esta diferencia es grande en magnitud, siendo el
T.con-patrones con el que se obtienen mejores resultados de efectividad. Estos resultados
concuerdan con el analisis descriptivo.

Tratamientos
100,00 — N
T.sin-patrones T.con-patrones
o %000 5 Media 7111 97.14
é Mediana 66.67 100.00
E 60,00
5 DE 19.03 7.56
B o] Minimo 4.4 80.00
Miximo 100.00 100.00
0] Q1 60.00 100.00
00 T T Q3 88.89 100.00
T.sin-patrones T.con-patrones
TRATAMIENTO pvalor (M)
[ Tratamiento 0.025
[TE | 1.79 |

Imagen 7.4 Diagramas de caja y bigotes junto con sus estadisticos descriptivos, el p-valor
resultante del método del modelo lineal mixto (MLM) y el indice de tamafio del efecto para la
variable efectividad en la Réplica 2 (R2)

El diagrama de caja de la Imagen 7.4 compara la efectividad entre los dos tratamientos
para R2. La diferencia entre las medianas indica que los sujetos experimentales lograron
mejores porcentajes de efectividad cuando usaron T.con-patrones. La comparacion de las
medias indica que los sujetos que utilizaron T.con-patrones alcanzaron un promedio de
efectividad mas alto (97.14%, DE=7.56) que los sujetos que usaron T.sin-patrones (71.11%,
DE=19.03). En resumen, los sujetos que usaron las interfaces de usuario disefiadas con
patrones reportaron 26.03% mas de efectividad que los sujetos que usaron las interfaces de
usuario convencionales (disefladas sin patrones).

La distribuciéon de datos del T.sin-patrones indica que el 50% de los sujetos
experimentales que utilizaron el tratamiento tuvieron una efectividad de entre el 60% y el
88.89% (Q1y Q3, respectivamente). De este rango, la mayoria de los sujetos experimentales
obtuvieron porcentajes de efectividad entre 60% y 0606.67% (Q1 y mediana,
respectivamente), mientras que pocos sujetos obtuvieron valores de efectividad entre
66.67% y 88.9% (mediana y Q3, respectivamente). La distribucién de datos de T.con-
patrones indica que todos los sujetos experimentales alcanzaron el 100% de efectividad,
excepto un sujeto (punto 35 en el diagrama de caja de la Imagen 7.4) que alcanzé el 80% de
efectividad.

El p-valor= 0.025<0.05 de MLM y el tamafio del efecto (d=1.79) para la variable de
efectividad en R2 indican que existe una diferencia significativa entre los tratamientos y que
ésta diferencia es grande en magnitud, siendo T.con-patrones el tratamiento con el que se
ha obtenido mejores resultados (un promedio de efectividad del 97.14%).
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Sobre la base de los resultados analiticos y descriptivos, concluimos que Ho se rechaza
tanto para R1 como para R2. Esto significa que, en ambas réplicas, la efectividad cuando se
interactia con las interfaces de usuario disefladas con los patrones GenomlU es diferente
de la efectividad que se observa cuando las interfaces de usuatio no incorporan los patrones,
siendo las interfaces de usuatio disefiadas con patrones aquellas que permiten alcanzar los
mas altos valores de efectividad. La diferencia de efectividad entre los tratamientos es grande
en magnitud en ambas réplicas.

Eficiencia

En esta seccién, respondemos a la pregunta de investigacién PI2 mediante el analisis de
Huoo: La eficiencia interactuando con las interfaces de nsnario disenadas con los patrones GenomlIU es similar
a la eficiencia observada cuando se interactiia con las interfaces de usnario que no estan diseniadas con los
patrones.

Usando la férmula de eficiencia indicada en la Tabla 15, calculamos el nimero promedio
de tareas por segundo realizadas por cada sujeto experimental usando los tratamientos.

Tratamientos
_ T.sin-patrones | T.con-patrones
g Media 0.03 0.04
H Mediana 0.02 0.04
g o DE 0.02 0.01
g Minimo 0.00 0.02
[Ty Miximo 0.07 0.07
Q1 0.02 0.03
00 - T Q3 0.04 0.05
T.sin-patrones T.con-patrones

TRATAMIENTO pvalor (M)

[ Tratamiento 0.002

[ TE | 0.92 |

Imagen 7.5 Diagramas de caja y bigotes junto con sus estadisticos descriptivos, el p-valor
resultante del modelo lineal mixto (MLM) y el indice de tamafio del efecto para la variable
eficiencia en la Réplica 1 (R1)

El diagrama de caja y bigotes en la Imagen 7.5 compara la eficiencia (medida en tareas
por segundo) obtenida para cada tratamiento. La comparacién de medianas muestra que
T.con-patrones tiene mejor puntuacion (0.04 tareas/seg) que T.sin-patrones (0.02
tareas/seg.). Esta observacion esta totalmente respaldada por el valor de las medias donde
los sujetos que usan T.con-patrones realizan aproximadamente dos tareas y media por
minuto (media=0.04 tareas/seg. =2.4 tareas/min, DE = 0.01), mientras que los sujetos que
utilizan T.sin-patrones realizan aproximadamente dos tareas (media=0.03 tareas/seg. = 1.8
tareas/min., DE = 0.02).

T.con-patrones logra puntuaciones mas concentradas y de mayor eficiencia que las
obtenidas con T.sin-patrones. Al analizar el rango entre los valores maximo y minimo,
podemos decir que la distribuciéon de T.sin-patrones es bastante dispersa con valores de
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eficiencia que van desde 0 tareas/min. a 4.2 tareas/min. (minimo = 0 tareas/segundo y
maximo = 0.07 tareas/segundo, respectivamente), mientras que la distribucion de resultados
de T.con-patrones esti més concentrada con valores que van desde 1.2 tareas/min. a 4.2
tareas/min.  (minimo=0.02  tareas/segundo y mdiximo=0.07 tareas/segundo,
respectivamente). Aunque ambos tratamientos alcanzan un valor méximo de 4,2 tareas/min.
(maximo=0.07 tareas/seg.), la diferencia entre los tratamientos estd en el valor minimo. Esta
diferencia indica que, en el peor de los casos, los sujetos que utilizaron T.con-patrones
lograron al menos 1 tarea en un minuto (Minimo=0.02 tareas/seg. =1.2 tareas/min.),
mientras que, en la misma cantidad de tiempo de un minuto, los sujetos que usaron el T.sin-
patrones no lograton ninguna tarea (minimo=0.0 tareas/seg. =0 tareas/min.).

Desde la perspectiva del analisis analitico, el p-valor=0.002<0.05 calculado con el MLM
para la variable de eficiencia en R1 significa que existe una diferencia estadisticamente
significativa entre los tratamientos y que esta diferencia es grande (d =0,92) en magnitud.

Tratamientos
T.sin-patrones | T.con-patrones
F 0 Media 0.03 0.05
H ° Mediana 0.03 0.05
;, 47 DE 0.01 0.01
g lt_fl Minimo 0.01 0.04
B o Miximo 0.05 0.07
Q1 0.02 0.04
00 T T Q3 0.03 0.06
T.sin-patrones T.con-patrones
TRATAMIENTO pvalor (M)
[ Tratamiento 0.001
[ TE | 1.97 |

Imagen 7.6 Diagramas de caja y bigotes junto con sus estadisticos descriptivos, el p-valor
resultante del modelo lineal mixto (MLM) y el indice de tamafio del efecto para la variable
eficiencia en la Réplica 2 (R2)

El diagrama de caja y bigotes en la Imagen 7.6 compara la eficiencia obtenida por cada
tratamiento para R2. Existe una clara diferencia entre las medianas de los dos tratamientos,
siendo T.con-patrones el tratamiento que ha obtenido los mejores resultados de eficiencia.
Mientras que los sujetos que utilizaron T.sin-patrones, realizaron un promedio de 2 tareas
por minuto (media=0.03 tareas/seg. = 1.8 tareas/min., DE=0.01) aproximadamente, los
sujetos que utilizaron T.con-patrones realizaron 3 tareas por minuto (media=0.05
tareas/seg. = 3 tareas/min., DE = 0.01). Considerando el peor de los escenatios (es decit,
los valores de eficiencia mas bajos), los sujetos que usaron T.sin-patrones lograron al menos
1 tarea por minuto aproximadamente (minimo=0.01 tareas/seg. =0.6 tareas/min.), mientras
que los sujetos usaron T.con-patrones lograron al menos 2 tareas y medio por minuto
aproximadamente (minimo=0.04 tareas/seg. =2.4 tareas/min.). Considerando el mejor de
los escenarios (es decir, los valores mas altos de eficiencia), se puede decir que los sujetos
que utilizaron T.con-patrones lograron aproximadamente cuatro tareas por minuto
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(méaximo=0,70 tareas/seg. = 4,2 tareas/min.) mientras que con el T.sin-patrones se lograron
tres tareas por minuto (maximo = 0.05 tareas/seg. =3 tareas/min.) y que corresponden
excepcionalmente al valor atipico 19 en el grafico.

El p-valor=0.001<0.05 obtenido con el MLM indica que los tratamientos produjeron
diferentes efectos y que esta diferencia es grande en magnitud (d = 1.97), siendo T.con-
patrones el tratamiento con el que se obtuvieron mejores resultados de eficiencia.

En consecuencia, concluimos rechazar Hoz para R1 y R2. Esto significa que, en ambas
réplicas, la eficiencia cuando se interactia con las interfaces de usuario que incorporan los
patrones GenomlU es diferente a la eficiencia observada cuando las interfaces de usuario
no incorporan los patrones. Las interfaces que incorporan los patrones permiten al sujeto
lograr mas tareas por minuto que las que se pueden lograr con las interfaces que no
incorporan los patrones (un promedio de aproximadamente cuatro tareas por minuto en
comparacién con tres tareas por minuto, respectivamente). La diferencia en la eficiencia
entre los tratamientos es grande en magnitud en ambas réplicas.

Satisfaccion

En esta seccién, respondemos a la pregunta de investigacion PI3 analizando Hos: La
satisfaccion interactuando con las interfaces de usnario diseriadas con los patrones GenomlIU es similar a la
satisfaccion observada cuando se interactia con las interfaces de usnario que no estin diseniadas con los
patrones. La satisfaccion se midié a través del cuestionario CSUQ), como se indica en la Tabla
15.

150,00 Tratramientos
T.sin-patrones | T.con-patrones
Media 98.44 114.56
8 100,00 . Mediana 107.00 114.00
g 0 DE 2814 12.26
) Minimo 33.00 87.00
& 000 Méximo 128.00 131.00
Q1 82.00 109.50
Q3 120.50 125.00
,00 T T
T.sin-patrones T.con-patrones ~ValOI‘ 1
TRATAMIENTO | Tratamiento . & (I)_jl(;/gS
[ TE | 0.74 |

Imagen 7.7 Diagramas de caja y bigotes junto con sus estadisticos descriptivos, el p-valor
resultante del modelo lineal mixto (MLM) y el indice de tamafio del efecto para la variable
satisfaccion en la Réplica 1 (R1)

La Imagen 7.7 compara la distribucién de datos de satistaccién percibida por los sujetos
entre los tratamientos en R1. Existe una ligera diferencia visual entre las medianas. Sin
embargo, los puntajes de satisfaccion obtenidos con T.sin-patrones son mas dispersos que
los obtenidos con T.con-patrones, como puede verse al comparar el rango intercuartil (Q3-
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Q1) entre los dos tratamientos. El analisis de las medias indica que los sujetos que utilizaron
T.con-patrones petcibieron una satisfaccion promedio miés alta (media=114.56, DE
=12.26) que los sujetos que usaron T.sin-patrones (media=98.44, DE=28.14). Aunque con
ninguno de los tratamientos se alcanza la puntuacién de satisfaccién maxima (133), los
sujetos que usaron el T.con-patrones obtuvieron la puntuacién de satisfacciéon mas alta de
131 en comparacién con la puntuacién de 128 obtenida por los sujetos que usaron el T'.sin-
patrones. Si consideramos el 25% de los sujetos con los puntajes mas bajos de satisfaccién
(Q1-minimo) en ambos tratamientos, podemos decir que cualquier puntaje de satisfaccion
obtenido con el T.con-patrones es superior a cualquier puntaje obtenido con el T.sin-
patrones.

El p-valor=0.005<0.05 del método MLM indica que existe una diferencia significativa
entre los tratamientos, ratificando asf la diferencia observada en la inspeccién visual. Esta
diferencia es media en magnitud (d = 0.74), siendo el T.con-patrones es tratamiento con el
que los sujetos perciben mayor satisfaccion.

150,00 Tratamientos
T.sin-patrones T.con-patrones
o %16 Media 94.42 118.57
g 100007 E ° Mediana 100.00 120.00
g DE 21.06 8.99
£ 1 Minimo 51.00 101.00
@ 50007 © Miximo 111.00 127.00
Q1 88.00 113.00
Q3 110.00 125.00
o Ts in-platrones T.con-platrones
TRATAMIENTO p-valor (MLM)
[ Tratamiento 0.043
|TE | 1.49]

Imagen 7.8 Diagramas de caja y bigotes junto con sus estadisticos descriptivos, el p-valor
resultante del método del modelo lineal mixto (MLM) y el tamafio del efecto para la variable
satisfaccion en la Réplica 2 (R2)

La Imagen 7.8 compara la distribucion de datos de la satisfaccion percibida por los
sujetos de la R2 usando los dos tratamientos. Aunque con ninguno de los tratamientos los
sujetos alcanzan el puntaje maximo de satisfaccién (133), la diferencia visual entre las
medianas y los valores medios muestra que con el T.con-patrones los sujetos obtuvieron
puntajes de satisfaccién mads altos (media=118.57, DE=8.99) que con el T.sin-patrones
(media=94.42, DE=21.06). Los puntajes de satisfaccién obtenidos con el T.con-patrones
(maximo-minimo = 127-101 = 26) son menos variables que aquellos obtenidos con el T'.sin-
patrones (maximo-minimo= 111-51=60). Por lo tanto, las puntuaciones de satisfaccién son
mas altas y menos variables cuando se usa el T.con-patrones que cuando se usa el T.sin-
patrones. El p-valor=0.043<0.05 obtenido del método MLM confirma que existe una
diferencia significativa entre los tratamientos y que la magnitud de esta diferencia es grande
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(d=1.49), siendo el T.con-patrones el tratamiento con el que se obtiene mejores resultados
de satisfaccion.

En consecuencia, concluimos rechazar la Hos tanto para R1 como para R2. Esto significa
que, la percepcion de la satisfaccion cuando se interactia con las interfaces de usuario que
incorporan los patrones GenomlU es diferente de la satisfacciéon percibida cuando se
interactua con interfaces de usuario que no incorporan los patrones, siendo las interfaces
que incorporan patrones GenomlU las que producen los puntajes de satisfaccién mas altos.
La diferencia en la satisfaccién entre los tratamientos es mas pronunciada en R2 que en R1,
ya que la magnitud del efecto en R2 es grande, mientras que en R1 la magnitud es wedia.

Combinacion de réplicas

Ademas de estudiar por separado el efecto producido por los tratamientos en cada
réplica, analizamos los efectos producidos en toda la muestra. Para obtener un tnico
conjunto de observaciones, combinamos las observaciones individuales para cada réplica
agregando el perfil como una variable moderadora (Fritz et al., 2017) que contiene dos
valores posibles: cientifico y biomédico. Esta variable representa las diferencias entre los sujetos
experimentales de acuerdo con las preferencias de uso de los sitios web de busqueda
mostrados en la Tabla 17. El petfil cientifico representa a los sujetos de la R1 y el perfil
biomédico representa a los sujetos de la R2.

Con respecto a la efectividad (Imagen 7.9a), la diferencia de las medianas entre los
pertfiles es mas evidente en el T.sin-patrones que en el T.con-patrones:

" En el T.sin-patrones, la comparacion de las medianas entre los perfiles indica que el
perfil cientifico obtuvo un valor de efectividad mas alto (80%) que el perfil
biomédico (66.67%). El valor medio es 78.93% con DE=22.87 para el perfil
cientifico y 71.11% con DE=19.03 para el valor biomédico. La comparacién visual
del tamafio del rango Q3-méaximo indica que el perfil cientifico alcanzé
exactamente el 100% de efectividad, mientras que el perfil biomédico varié de
88.89% a 100% de efectividad.

®  En el T.con-patrones, la mediana de ambos perfiles es 100% y la media es 96.18% con
DE=6.62 para el petfil cientifico (Imagen 7.3) y 97.14% con DE=7.56 para el petfil
biomédico (Imagen 7.4). Estos valores promedio estan cerca del 100% de
efectividad, y la diferencia entre ellos es leve. Sin embargo, la variabilidad de los
valores de efectividad es mayor para el perfil cientifico que para el perfil biomédico.
De hecho, a diferencia del perfil biomédico, los valores de efectividad del perfil
cientifico estan mas dispersos del valor medio, como se puede ver comparando
visualmente el tamafio del rango Q3-Q1 entre los dos petfiles.

Ademas, el p-valor=0.000<0.05 correspondiente a la efectividad (Imagen 7.9d) muestra
que hay una diferencia significativa entre los tratamientos y la magnitud de esta diferencia
se considera grande (d=1.77), donde el uso del T.con-patrones reportdé mejores valores de
efectividad. El p-valor=0.206>0.05 correspondiente a la interaccién entre el tratamiento y
el perfil no es significativo, lo que indica que el perfil no influye en los efectos producidos
por los tratamientos. Por lo tanto, concluimos rechazar la Hg para las réplicas
combinadas.
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Imagen 7.9 Comparacion de las variables (a) efectividad, (b) eficiencia y (c) satisfaccion

entre los tratamientos aplicados a la combinacion de las réplicas considerando al “perfil” como
variable moderadora. P-valores resultantes del MLM y tamafio de efecto para cada variable (d).

Con respecto a la eficiencia (Imagen 7.9b), el valor de la mediana del perfil biomédico
es mayor que la mediana del perfil cientifico, en los dos tratamientos:
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En el T.sin-patrones, la comparacién de las medianas entre los perfiles indica que el
petfil biomédico obtuvo (0.03 tareas/seg., ver Imagen 7.6) un valor de eficiencia
mas alto que el perfil cientifico (0.02 tareas/seg., ver Imagen 7.5). El valor de la
media es el mismo para ambos petfiles (0.03 tareas/seg.), pero con una ligera
diferencia en el valor de la DE (0.02 para R1 y 0.01 para R2). Por otro lado,
comparando el rango entre Q3 y el maximo, podemos decir que el perfil biomédico
puede alcanzar un méximo de 1.8 tareas/min. (0.03 tareas/seg., ver Imagen 7.6),
mientras que el perfil cientifico puede superar este valor, pudiendo alcanzar un
valor de eficiencia maxima de 4.2 tareas/min. (0.07 tareas/seg., ver Imagen 7.5).

En el T.con-patrones, la comparaciéon de medianas indica que los valores de eficiencia
para el perfil biomédico estin por encima de 3 tareas/minuto (mediana=0.05
tareas/seg., ver Imagen 7.6), mientras que los valores del petfil cientifico estan por
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encima de 2.4 tareas/minuto (mediana=0.04 tareas/seg., ver Imagen 7.5). La
diferencia en el tamafio del rango Q3-Q1 entre los perfiles muestra que la
distribucién de los datos del perfil biomédico estd mas concentrada que la
distribucién de datos del petfil cientifico.

Ademas, el p-valor=0.000<0.05 resultante del MILM aplicado a la variable de eficiencia
(Imagen 7.9d) indica que existe una diferencia significativa entre los tratamientos y ademas
la magnitud de esta diferencia es grande (d=1.06). De esta diferencia se sabe que por el analisis
descriptivo se sabe que, los mejores resultados de eficiencia se consiguen con el T.con-
patrones. El p-valor=0.162>0.05 correspondiente a la interaccién entre el tratamiento y el
perfil no es significativo, lo que indica que el perfil no influye en los efectos producidos por
los tratamientos. Por lo tanto, concluimos rechazar la Ho: para las réplicas
combinadas.

Con respecto a la satisfaccion (Imagen 7.9¢), la comparacion de medianas en el T.sin-
patrones report6 que el perfil cientifico obtuvo mejores puntuaciones de satisfaccion que el
perfil biomédico. Contrariamente, en el T.con-patrones, las puntuaciones de satisfaccién del
perfil cientifico fueron mas bajas que el perfil biomédico. Ademis, el p-valor=0.001<0.05
resultante del MLM aplicado a la variable de satisfaccién (Imagen 7.9d) significa que existe
una diferencia significativa entre los tratamientos y que el tamafio de esta diferencia es grande
(d=0.87), siendo el T.con-patrones el tratamiento con el que se obtienen mejores
puntuaciones de satisfaccion. El p-valor=0.551>0.05 correspondiente a la interaccién entre
el tratamiento y el perfil no es significativo, lo que indica que el perfil no influye en los
efectos producidos por los tratamientos. Por lo tanto, concluimos rechazar la Ho; para
las réplicas combinadas.

Discusion

El principal hallazgo de este estudio empirico es que: las interfaces de usuario disefiadas
con los patrones GenomlU producen mejores puntajes de efectividad, eficiencia y
satisfaccién que las interfaces de usuario convencionales que no incorporan los patrones.
En términos generales, los patrones propuestos proporcionan mejoras en la usabilidad,
permitiendo al usuario lograr las tateas propuestas en menos tiempo y de una manera facil,
natural y simple. El significado de estos hallazgos se explica como respuesta de cada
pregunta de investigacion:

PI1: ¢Es la efectividad afectada por el uso de los patrones GenomlIU en las
interfaces de usuario? Los resultados del analisis de datos de ambas réplicas (R1 y R2)
indicaron que las interfaces de usuario disefiadas con los patrones GenomlU alcanzaron
mayor efectividad que las interfaces disefiadas sin patrones. Desde la perspectiva del perfil
de los sujetos, es importante destacar que los sujetos con el petfil cientifico obtuvieron las
mejores puntuaciones de efectividad. Esto puede explicarse por el hecho de que los sujetos
de este perfil estin mas familiarizados con la busqueda y recuperacién de informacion
debido a su capacitacion profesional en documentacién y gestién de bibliotecas.

PI2: ¢Es la eficiencia afectada por el uso de los patrones GenomlIU en las
interfaces de usuario? Los resultados del andlisis de datos de ambas réplicas indican que
el uso de los patrones GenomlU afecta la eficiencia, lo que permite a los usuarios realizar
mas tareas por minuto. Una justificacién plausible para este resultado es que los patrones
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aceleran y enriquecen la forma en que los usuarios visualizan y navegan a través de los datos,
reemplazando la representacién tradicional tabular, plana y desconectada de datos por una
representacion mas dindmica y conectada.

PI3: :Es la satisfaccion del usuario afectada por el uso de los patones GenomIU
en las interfaces de usuario? Los hallazgos indican que los usuatrios que usaron las
interfaces de usuario disefiadas con los patrones GenomlU obtuvieron puntuaciones de
satisfaccién mas altas. La satisfaccion percibida puede ser corroborada por comentarios de
los usuarios como: “Ya idea de tener toda la informacion en una sinica interfaz, de usuario con contenido
conectado y recomendaciones me ayndd a realizar las tareas”. Sin embargo, un pequefio nimero de
sujetos indicé que la sobrecarga de informacién hacfa dificil identificar las respuestas
correctas. Esta situacién nos ha llevado a pensar que puede ser necesario diferenciar entre
usuarios novatos y expertos y diseflar prototipos de interfaz para cada tipo de usuatio.

7.2.4 Resumen

En este estudio empirico, valoramos el impacto causado por la aplicabilidad de los
patrones GenomlU. El escenatio que escogimos para realizar la valoracién es la busqueda
de literatura biomédica. Para valorar el impacto, evaluamos la usabilidad midiendo la
efectividad, eficiencia y satisfaccién percibida por los usuarios cuando interactian con
interfaces de usuatio de busqueda de bibliografia disefiadas con los patrones GenomIU.
Consideramos el impacto resultante como el resultado causado por el conjunto de patrones
en lugar del resultado aislado causado por patrones individuales.

Con la intencién de comprobar que el efecto producido por los patrones no esta
influenciado por el conocimiento del dominio genémico de los sujetos experimentales,
realizamos el estudio considerando sujetos experimentales de un dominio diferente al
genémico pero que comparten en comun el escenario general de busqueda de literatura:
sujetos experimentales enfocados a buscar literatura cientifica. De esta manera, el estudio
consistié en llevar a cabo un experimento, diseflado como medidas repetidas, considerando
dos réplicas, una con 24 sujetos expertos experimentales en la busqueda de literatura
cientifica y otra con ocho sujetos expertos expetrimentales en la bisqueda de literatura
biomédica. Los resultados de los experimentos nos permitieron probar tres hipétesis, una
para cada medida de usabilidad, que se analiz6 utilizando el método estadistico de Modelo
Lineal Mixto. Para cada hipdtesis, evaluamos si las interfaces de usuario disefladas con o sin
patrones GenomlU producen efectos similares o diferentes en la medida de usabilidad.

Nuestros resultados del estudio empirico sugieren que las interfaces de usuario disefiadas
con patrones GenomlU ayudan a los usuatios a lograr mejores resultados en efectividad,
eficiencia y satisfaccién. Los hallazgos relevantes de este estudio se pueden resumir de la
siguiente manera:

a) Los patrones GenomIU mejoran la usabilidad de las interfaces de usuario de busqueda
de literatura biomédica.

b) Los resultados obtenidos en cada réplica y la combinacién de estas indican que los
efectos producidos por las interfaces de usuario que incorporan los patrones GenomlIU no
dependen del conocimiento y experiencia del sujeto.
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) El impacto en la efectividad, la eficiencia y la satisfaccién producidos por el conjunto
de patrones se puede traducir como usuarios més satisfechos que pueden completar mas
tareas en menos tiempo.

7.3 VALIDACION DEL PROCESO DE DISENO
7.3.1 Objetivo y Preguntas de Investigacion

El objetivo de este estudio empirico es analizar cualitativamente la percepcion de
desarrolladores de interfaces de usuario para conocer en qué medida ellos aceptarian o
rechazarfan el proceso de disefio del método GenomlIUm. La aceptaciéon de un artefacto
software puede ser entendida como la intencién del usuario en usar el artefacto y esta
“intencion de uso” puede ser explicada subjetivamente en términos de “utilidad percibida”
y “facilidad de uso” (Davis et al,, 1989). De acuetdo con la plantilla Meta/Pregunta/Medida
(GQM, por sus siglas en inglés) (Van Solingen, 2002), el objetivo de este estudio es:

Analizar el método GenomIUm

Con el propésito de evaluar la aceptacion de usar el método

Con respecto a la percepcion de facilidad de uso, utilidad percibida e intencién de uso

Desde el punto de vista del investigador

En el contexto de desarrolladores/disefiadores de software disefiando interfaces de
usuario

Las preguntas de investigacién (PI) derivadas del objetivo y sus correspondientes
hipétesis son:

*  PI1::El método GenomIUm es percibido como 1til para el disefio de interfaces
de usuario? La hipétesis por evaluar es Hor: El método GenomIUm es percibido
como util en un nivel medio.

=PI 2: :El método GenomIUm es percibido como facil de usar para el disefio de
interfaces de usuario? La hipétesis por evaluar es Hoz: El método GenomIUm es
percibido como facil de usar en un nivel medio.

* PI 3: :Existe intencién de usar el método GenomlIUm en futuros disefios de
interfaces? La hipétesis por evaluar es Hos: Existe la intencidn, a un nivel medio,
de usar el método GenomlUm en el futuro

* PI 4: ;La utilidad percibida esta influenciada por la facilidad de uso? La hip6tesis
por evaluar es Hog: La utilidad percibida es afectada por la facilidad de uso.

=  PI5: :La intencién de uso estd influenciada por la facilidad de uso? La hipdtesis
por evaluar es Hos: La intencién de uso es afectada por la facilidad de uso.

=PI 6: ¢La intencién de uso estd influenciada por la utilidad percibida? La hipdtesis
por evaluar es Hog: La intencién de uso es afectada por la utilidad percibida.
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7.3.2 Planeamiento

Sujetos experimentales

Los participantes de este estudio fueron 16 desarrolladores de software con experiencia
de 1 a 4 aflos en el disefio y desarrollo de interfaces de usuario en proyectos de software
realizados tanto en la academia como en la industria. De los 16 desarrolladores, 12 fueron
de Ecuador y cuatro de Espafia. El método que utilizan los participantes para desarrollar
interfaces de usuario en sus proyectos consiste en crear la interfaz de usuario al mismo
tiempo que se codifica el sistema. A este método lo denominaremos “método tradicional”
para efectos de este estudio.

Factores y variables independientes

El experimento estudia un factor con un tratamiento. El factor es el “proceso de disefio
conceptual de la interfaz de usuatio” y el tratamiento es el proceso de disefio del método
GenomlUm (es decir, desarrolladores aplicando el método GenomlIUm con el objetivo de
disefiar interfaces de usuario).

No existe un proceso estandar para disefiar el concepto de la interfaz de usuario; por lo
tanto, no podemos evaluar el proceso del método GenomIUm contra un proceso control.
Por lo tanto, la variable independiente tendra un unico valor en una escala nominal. Esta
consideracién esta basada en el trabajo de Abrahio et. al. (Abrahio et al., 2011), donde los
autores evaluan su método propuesto verificando si los puntajes obtenidos por el uso de su
método son mejores que el puntaje neutral (es decit, el puntaje de 3) de la escala tipo Likert
de 5 puntos.

Cabe mencionar que el objetivo de este estudio es medir la percepciéon de los
desarrolladores después de usat el proceso de disefio del método GenomIUm y al no existir
un proceso control contra el cual evaluar, consideramos que el valor neutral de la escala tipo
Likert es adecuado para nuestra variable independiente.

Variables dependientes
Las variables dependientes, asociadas a cada P, son la percepcion de uso, la utilidad percibida
y 1a éntencién de nso. El instrumento utilizado para medir estas variables de percepcién es una
adaptacién del Modelo de Aceptacion de Tecnologia (TAM, por sus siglas en inglés) (Davis,
1989). El TAM ha sido ampliamente utilizado bajo diferentes situaciones, factores de
control y sujetos (Lee et al., 2003) con el fin de evaluar y predecir la aceptacién de uso de
un artefacto software donde la intencién de uso y comportamiento de los usuarios son
afectados por la facilidad de uso y utilidad percibida por el usuatio. De acuerdo con el TAM,
las variables dependientes de este estudio se definen como:
» Utilidad percibida (UP), se refiere al grado en el cual el desarrollador considera
que el método GenomIUm mejorara el rendimiento de su trabajo.
* Facilidad de uso percibida (FUP), sc refiere al grado en el cual el desarrollador
considera que usando el método GenomlIUm esta libre de esfuerzo.
* Intencién de uso (IDU), que se refiere al grado de predisposiciéon de los
desarrolladores en usar el método GenomIUm.

140



Validacion

Para operacionalizar la evaluacion de las variables de percepcion, el instrumento
especifica un conjunto de 16 items. La Tabla 22 muestra los items asignados para cada
variable y que han sido reformulados para adaptarse a la necesidad de nuestro experimento:
8 para UP, 6 para FUP y 2 para IDU. En total 16 items. Cada item es evaluado mediante
una escala de Likert de 5 puntos, que va desde 1= “Nada probable” a 5= “Completamente

probable”

. La Tabla 23 detalla las variables de percepcion, su métrica y su escala.

Tabla 22 ftems para medir las variables de percepcion: utilidad percibida (UP), facilidad de

uso percibida (FUP) e intencion de uso (IDU)

Ttem Descripcion

UP1 Creo que el proceso de disefio de GenomIUm reducirfa el esfuerzo requerido para disefiar
interfaces

UuP2 Interfaces de usuario disefiadas con este proceso de disefio serfan faciles de entender para los
usuarios.

UuPr3 Este proceso de diseflo facilitarfa a los usuarios verificar si las interfaces de usuario resultantes
son usables

UP4 En general, encontré el proceso de disefio de GenomIUm 1til

UP5 El uso de este proceso de disefio facilitarfa el disefio de interfaces de usuario

UP6 En general, creo que este proceso de disefio proporciona una solucién efectiva al problema
de disefiar interfaces de usuario

ur7 En general, creo que este proceso de diseflo es una mejora al desarrollar interfaces

UP8 El uso de este proceso de disefio facilitarfa el disefio de interfaces de usuario usables

FUP1 Me resulto facil de seguir el procedimiento para aplicar el proceso de disefio de GenomIUm

FUP2 En general, me resulto facil de usar el proceso de disefio de GenomIUm

FUP3 Me result6 facil aprender el proceso de disefio de GenomIUm

FUP4 Me resulté facil aplicar el proceso de disefio de GenomlIUm al ejemplo de disefio de
interfaces

FUP5 Las reglas del proceso de disefio de GenomIUm me resultaron claras y faciles de entender

FUPG6 Confio en que ahora soy capaz de aplicar el proceso de diseflo de GenomIUm en la practica

1IDU1 Definitivamente usarfa este proceso de disefio para disefiar interfaces de usuario

1IDU2 Tengo la intencién de usar este proceso de diseflo si tengo que disefiar interfaces en el futuro

Tabla 23 Resumen de variables dependientes, sus métricas y su escala de medida

Nombre Meétrica Escala

Facilidad de uso | Calculado como el promedio de los items FUP1 a FUP8 | Proporcién

percibida (FUP) obtenidos de la encuesta conformada por los items

mostrados en Tabla 22.

Utilidad percibida (UP) Calculado como el promedio de los items UP1 a UP7 | Proporcion

obtenidos de la encuesta conformada por los items
mostrados en Tabla 22.

Intencién de Uso (IDU) | Calculado como el promedio de los items FUP1 a IDU2 | Proporcién

obtenidos de la encuesta conformada por los items
mostrados en Tabla 22.

Para efectos de aplicacién del cuestionario, los items sufrieron cambios en narracién y
estructura: 1) La mitad de los items fueron narrados en sentido negativo con el fin de
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mantener alerta al encuestado en cada item (Hu et al.,, 1999). Por ejemplo, el item UP5 fue
redactado en el cuestionario como: “El uso de este método dificultaria el diseflo de
interfaces de usuatio”. Es importante considerar que, para el analisis de datos, las respuestas
de los items negativos deben ser invertidas con el fin de que todos los {tems apunten en el
mismo sentido; 2) Los {tems fueron organizados de manera aleatoria para reducir el “efecto
techo y suelo” que puede inducir a respuestas mondtonas a items que miden lo mismo (Hu,
1999).

Objetos experimentales y disefio del experimento

Para observar la percepcion de los desarrolladores con relacién al proceso de disefio,
planteamos un problema de disefio de interfaz de usuario que consiste en disefiar una
interfaz de usuatio para analizar informacién gendmica relacionada con una enfermedad
genética. Para lograr este objetivo, solicitamos al desarrollador las siguientes tareas de disefio
que han sido descritas como requisitos:

"  Visualizar las relaciones de citaciéon entre los reportes clinicos. Un determinado
articulo, por ejemplo, puede haber sido citado por 15 articulos del conjunto de
resultados.

*  Filtrar los reportes clinicos por un determinado afio de publicacién o un rango de
aflos y por género.

"  Visualizar las tendencias en publicaciones a través del tiempo.

Considerando que el experimento tiene un factor y un tratamiento, el disefio del
experimento es simple: cada sujeto resuelve el problema de diseflo planteado con el método
GenomlIUm.

Procedimiento

El procedimiento del experimento consiste en 4 pasos:

Paso 1.- Encuesta preliminar. - Los sujetos experimentales completan una encuesta
demografica que recoge informacién personal, formaciéon y expetiencia profesional y
experiencia con el disefio de interfaces de usuario. Este cuestionario fue implementado
como un formulario de Google que es accesible en linea. El cuestionario es totalmente
anénimo (no hay manera de identificar al usuario que registré la informacion).

Paso 2.- Presentacién y entrenamiento. - Los sujetos experimentales reciben un
documento digital que explica el propdsito y uso del proceso de disefio del método
GenomlIUm y presenta un ejemplo de aplicacion.

Paso 3.- Disefio de interfaz de usuario. - Los sujetos experimentales reciben el
documento de instrucciones que contiene el problema a resolver y un enlace de la pagina
web con el catdlogo de patrones. El sujeto experimental aplica el proceso de disefio y los
patrones para crear un prototipo de interfaz utilizando papel y lapiz.

Paso 4.- Cuestionario de percepcion basado en TAM. - Los sujetos experimentales
responden el cuestionario de 16 items mostrados en la Tabla 22 que recoge su percepcioén
respecto al uso del proceso para disefiar la interfaz de usuario.
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Evaluacion de amenagas

En este apartado valoramos las amenazas que pueden afectar a la validez del
experimento y describimos la manera en la que las hemos afrontado y/o evitado.

Validez de Conclusion:

Supuestos vulnerados de pruebas estadisticas. - Esta amenaza se refiere a las condiciones previas
que deben cumplirse antes de aplicar una prueba estadistica. Antes de aplicar las pruebas
estadisticas se comprobé la normalidad aplicando la prueba W de Shapiro-Wilk. En el caso
del método estadistico de Regresién Lineal aplicado, se verificd la normalidad del residuo.
Todos los residuos tuvieron una distribucién normal.

Fiabilidad de las medidas. - Esta amenaza esta asociada a la confiabilidad de las medidas.
Las medidas objetivas son mas confiables que las subjetivas, ya que no hay intervencién del
juicio humano. Las variables del experimento son cualitativas y para minimizar la amenaza
de fiabilidad de las medidas hemos utilizado una escala Likert de 5 puntos. Los nimeros de
la escala de Likert, correspondientes a las respuestas obtenidas han sido sumados para
convertir las respuestas cualitativas en respuestas cuantitativas que pueden ser computadas.

Heterogeneidad aleatoria de los sujetos. - Esta amenaza se refiere al riesgo de tener un grupo
de sujetos que sea “muy’” heterogéneo o “muy” homogéneo. En el experimento, todos los
participantes son desarrolladores de interfaces de usuario convirtiendo al conjunto de
participantes en una muestra homogénea, sin embargo, la diferencia en afios de experiencia
en el desarrollo de interfaces de usuario entre los participantes hace que la muestra de sujetos
sea heterogénea.

Validez interna:

Maduracion. - Se refiere a la posibilidad de que el sujeto se comporte diferente a medida
que pasa el tiempo ya sea por cansancio, aburrimiento u otro factor. Para minimizar esta
amenaza, el experimento se disefié con un problema de tres tareas de resolucién corta y de
facil resolucién considerando la experiencia de los participantes. Para evitar distracciones
durante la prueba, solicitamos a los sujetos que asignen un tiempo especifico para la prueba,
asi como también las condiciones adecuadas para llevarla a cabo.

Instrumentacion. - Significa que los objetos experimentales (formas, cuestionatios,
prototipos de UI) que no estan disefiados adecuadamente pueden afectar negativamente el
experimento. Para evitar esta amenaza, el cuestionario de percepciéon TAM vy las tareas
propuestas fueron previamente evaluadas por un investigador independiente del grupo de
experimentadores. Ademas, previo a la prueba se explicé a los participantes las tareas y
cuestionarios que deben ser realizados en el experimento con el fin de que no existan
ambigiiedades ni diversidad de interpretaciones.

Validez del constructo:

Sesgo mono-operatorio. - Esta amenaza significa que cuando se usa una Unica variable
independiente, sujeto o tratamiento, el experimento puede representar de forma insuficiente
o subestimar el constructo y, por lo tanto, no ofrecer una imagen completa de la teorfa.
Evitamos esta amenaza utilizando el valor neutral (3) de la escala de Likert (configurado en
la herramienta SPSS) para evaluar las hipdtesis como una alternativa valida en el caso de no
contar con un tratamiento control (Abrahao, 2011).

Suposicion de bipdtesis. - Esta amenaza ocurre cuando los sujetos experimentales
determinan el proposito y el resultado esperado del experimento. Esta amenaza se ha
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minimizado realizando el experimento sin explicar a los sujetos experimentales los objetivos
especificos del experimento ni las vatiables de respuesta que pretendiamos medit.

Temor a la evaluacion. - Esta amenaza ocurre cuando los sujetos experimentales tienen
miedo de ser evaluados y tratan de estar mds atentos y enfocados en la evaluacién afectando
asi el resultado del experimento. Para evitar esta amenaza, antes de comenzar el
experimento, explicamos a los sujetos experimentales que la interfaz de usuario disefiada
como parte del experimento no es juzgada como “buen disefio” o “mal disefio” sino
considerada como un producto final del proceso.

Validez externa:

Interaccion de seleccion y tratamiento. - Esta amenaza se refiere al efecto de no tener una
muestra representativa de la poblacién objetivo que queremos generalizar. Esta amenaza
fue evitada asegurandonos que los sujetos experimentales sean desarrolladores con
experiencia en el diseflo de interfaces de usuario y provenientes de diferente localizacién
geografica (Espafia y Ecuador).

7.3.3 Andlists de datos e Interpretacion de Resultados

El analisis de los datos fue realizado utilizando el software estadistico IBM SPSS
Statistics version 2.0. El analisis estd estructurado como sigue:

Paso 1: Confiabilidad de la encuesta. — Desde que cada variable de percepcién es
medida por las respuestas de sus items, es necesario evaluar la confiabilidad y consistencia
interna de los items que conforman la encuesta. Para esto, aplicamos el coeficiente Alfa de
Cronbach obteniendo todas las variables (UP= 0.86, FUP=0.83, IDU=0.82) un valor
superior a 0.7, un puntaje considerado como un umbral comun de confiabilidad (Nunnally
et al., 1967). Por lo tanto, estos resultados nos indican que los items son medidas confiables
y validas de las variables basadas en la percepcion.

Paso 2: Evaluacion de hipotesis Ho1, Ho2 y Hos.- La evaluacion de estas hipotesis
sigue la siguiente estructura:

* Estudio descriptivo. — Estudiamos las variables en funcién de sus estadisticos
descriptivos tales como: media, mediana, minimo, maximo, desviacién estandar.

*  Hstudio analitico. — Determinamos la significancia de las respuestas obtenidas en
el analisis descriptivo utilizando el método estadistico “Wilcoxon de los rangos con
signo de una muestra”. Antes de aplicar los métodos estadisticos, evaluamos la
normalidad de cada muestra.

Paso 3: Evaluacion de hipotesis Ho4, Hos y Hos- Estas hipotesis plantean una
relacién de causalidad entre las variables: a) UP vs FUP, b) IDU vs FUP, ¢) IDU vs UP. Por
lo tanto, el planteamiento requiere de:

®  Hvaluacién de relaciéon entre variables. — Aplicamos “Regresiéon Lineal” como
método estadistico para verificar si existe relaciéon entre los pares de variables
evaluando el coeficiente de correlacién de Pearson (R). De acuerdo al valor del
coeficiente, podremos determinar el grado de correlacion: relacidn no significativa, si
R esta entre 0y 0.20; corvelacion baja, si R esta entre 0.21 y 0.40; correlacion significativa,
si R esta entre 0.41 y 0.70; alto grado de correlacion, si R esta entre 0.71 y 1. Ademas el
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valor de R cuadrado nos indicara la medida en la que una variable es explicada por
la otra.

" Modelo de regresion lineal. — Si se evidencia correlacion entre las variables, se
construye un modelo predictivo de la forma y= ax+b.

Estudio descriptivo

El estudio descriptivo (Imagen 7.10) indica que los valores medios de la UP
(media=4.10), FUP (media:4.25) e IDU (media: 3.87) superan el puntaje neutral de 3, el
punto medio de la escala de Likert. Estos resultados indican que los desarrolladores
percibieron a GenomIUm como un método til y facil de usar y que tendran la intencién
de usar el método en futuros proyectos de disefio de interfaces de usuario.

= Estadisticos Descriptivos
@ UP FUP IDU
“ Media 4.10 4.25 3.87
- R DS 0.69 0.73 1.27
o' of Mediana 431 4.58 4.50
i Min. 238 2.33 1.50
1 | Max. 5 5 5

T T
up FUP IDU

Imagen 7.10 Diagramas de Caja y Bigotes y estadisticos descriptivos para las variables de
Utilidad Percibida (UP), Facilidad de Uso (FUP) e Intencion de Uso (IDU)

Para corroborar las observaciones del estudio descriptivo, realizamos el estudio analitico
a cada variable aplicando un método estadistico que nos permita verificar si las respuestas
de los participantes son significativamente diferentes del valor neutral (3) de la escala de
Likert.

Estudio analitico

El criterio para aplicar uno u otro método estadistico estd sujeto a sus supuestos,
especialmente a la prueba de normalidad. Los resultados de la prueba de normalidad de
Shapiro Wilk indicaron que las muestras de UP, FUP e IDU no siguen una distribucién
normal (p-valor=0.05, p-valor=0.073 y p-valor=0.073, respectivamente). Por lo tanto, para
confirmar analiticamente las observaciones del andlisis descriptivo es necesario aplicar
métodos estadisticos no paramétricos.

La Tabla 24 muestra el resultado de la prueba no paramétrica de “Wilcoxon de los rangos
con signo de una muestra”, configurada con el valor hipotetizado igual a 3 (el valor neutral).
La prueba evalaa tres hipétesis, una por cada vatiable de petcepcidn, expresadas como “El
valor de la variable es igual a 37, siendo 3 el valor neutral y correspondiente al punto medio
de la escala de Likert de 5 puntos utilizada.
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Tabla 24 Resultados de la prueba Wilcoxon de los rangos con signo de una muestra, respecto
al valor hipotetizado (3).

Hipétesis nula p-valor Decision

La UP esiguala 3 0.001 Rechazar la hip6tesis nula
La FUP es igual a 3 0.001 Rechazar la hip6tesis nula
LaIDU esiguala 3 0.001 Rechazar la hip6tesis nula

A partir del estudio descriptivo y analitico, la decisién respecto a las hipotesis Hot, Hoz
y Hos es la siguiente:

La Ho1 es rechazada. Es decir que, el método GenomlIUm es percibido por los
desarrolladores como dtil en un nivel superior al nivel medio. El p-valor=0.001
correspondiente a UP (Tabla 24) y su media=4.10 (Imagen 7.10) indican que el valor de
utilidad percibida no solo es diferente al valor neutral de la escala de Likert, sino que es
mayor a este.

La Ho2 es rechazada. Es decir que, el método GenomlIUm es percibido como facil de
usar en un nivel supetior al nivel medio. El p-valor=0.001 correspondiente a FUP (Tabla
24) y su media=4.25 (Imagen 7.10) indican que el valor de la facilidad de uso percibida no
solo es diferente al valor neutral de la escala de Likert, sino que es mayor a este.

La Hos es rechazada. Esto quiere decir que, los desarrolladores tienen la intencién de
usar el método GenomIUm en futuros proyectos de desarrollo de interfaces de usuario y el
nivel de esta intencién es supetior al nivel medio. El p-valor=0.001 correspondiente a IDU
(Tabla 24) y su media=3.87 (Imagen 7.10) indican que el valor de la intencién de uso no
solo es diferente al valor neutral de la escala de Likert, sino que es mayor a este.

Evaluacion de relacion entre variables
Con respecto a las hipétesis Hos, Hos y Hog, la Tabla 25 muestra los resultados obtenidos

con el método de regresion lineal que nos permite rechazar o aceptar las hiptesis.

Tabla 25 Resultados del modelo de regresion lineal simple

Relacién Modelo de regresion T p-valor |R R cuadrado
UPvs FUP gz?;lt(i[;;ete de correlacion é:?; 0<’(2).L:)601 0.829 0.688
DU vs FUP gz??ltcal.zlltlete de correlacion ‘2(.).945815 ggi}io 0.624 0.390
DU vs UP Egggtcaiglete de correlacién 419774? 0<(1)(())%00 0799 0639

A partir de esta informacién podemos concluir que:

La Ho4 es aceptada. Para la relacion UP vs FUP, el valor de R (0.829) indica un a/to
grado de correlacion entre las vatiables y esto esta corroborado por el valor de R cuadrado que
indica que el 68% de la UP estd explicada por la FUP.
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La Hos es aceptada. Para la relacion IDU vs FUP, el valor de R (0.624) indica una
correlacion significativa entre las variables y esto esta corroborado por el valor de R cuadrado
que indica que el 63% de la IDU esté explicada por la FUP.

LLa Hos es aceptada. Para la relacién IDU vs UP, el valor de R (0.799) indica un a/to
grado de correlacion entre las vatiables y esto esta corroborado por el valor de R cuadrado que
indica que el 64% de la IDU esta explicada por la UP.

Los valores de p-valor<0.05 de los coeficientes de correlacién en cada relaciéon de la
Tabla 25 nos indican que es posible construit un modelo, de esta manera, utilizamos la
constante y el coeficiente de correlacién de cada relaciéon para formar los modelos
predictivos como se presentan a continuaciéon:

Para UP vs FUP: y = 5.52x + 1.21.

Para IDU vs FUP: y = 2.99x — 0.485

Para IDU vs UP: y = 4.975x — 1.743.

7.3.4 Resumen

Este estudio empirico valoré cualitativamente la  percepcién de  los
desatrolladores/disefiadores de interfaces respecto al uso del proceso de disefio del método
GenomlIUm. La percepcion de los desarrolladores fue valorada en tres variables principales
definidas por el método TAM: utilidad percibida, facilidad de uso percibida e intencién de
uso percibida.

El estudio consistié en un experimento donde desarrolladores de software diseflaron
interfaces de usuario siguiendo los pasos del proceso y luego evaluaron cualitativamente la
utilidad, facilidad de uso del proceso y la intencién de usar el proceso de disefio del método
GenomlUm en futuros proyectos.

Los resultados de este estudio indicaron que:

*  Los desarrolladores de software tienen intencién de usar el proceso del método en
futuros proyectos de disefio de interfaces de usuario.

* La intencién descrita en el punto 1 estid respaldada por el hecho de que los
desarrolladores consideran que el proceso de disefio es util y facil de usar para el
diseflo de interfaces de usuario en el dominio genémico.

7.4 CASO DE ESTUDIO: GENOMA DE LOS CITRICOS

7.4.1 Objetivo

Para validar el método GenomIUm en un ambiente real, realizamos un caso de estudio
dirigido al analisis del genoma de las frutas citricas. El objetivo de este caso de estudio es
primero aplicar el método para disefiar interfaces web de un proyecto de acceso a datos del
genoma de los citricos y entonces valorar los comentarios realizados por los usuarios finales
respecto al proceso de diseflo y el disefio de la interfaz de usuario final.
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7.4.2 Dominio y partictpantes

El dominio de aplicacién de este estudio es el campo de la investigacion agricola donde
los investigadores (genetistas, bidlogos, bioinformaticos) estudian el genoma de diferentes
especies de citricos (p. ¢j., mandarina, limén, pomelo) en sus diferentes variedades (p. ¢j.,
clemensum o arrufatina, son variedades de la mandarina) para priorizar las variaciones genéticas
que determinan cambios en sus caracteristicas bioldgicas (p. ¢j., colot, sabor, aroma). Las
variaciones genéticas resultantes del estudio se convierten en informacién valiosa para
apoyar a programas de mejoramiento genético de las especies cultivadas. El caso de estudio
tue llevado a cabo con investigadores del Centro de Genética del Instituto Valenciano de
Investigaciones Agrarias (IVIA), quienes tienen amplia experiencia investigadora en las
caracteristicas agrondmicas y estructura genémica de variedades de citricos. En este
contexto, aplicamos el método GenomUIm para disefiar interfaces de usuario web que
faciliten a los investigadores del IVIA a priorizar las variaciones genéticas.

La idea general detras del proceso de priorizacién de variaciones en el genoma de los
citricos es i) formar dos grupos de variedades de citricos, a partir de los cuales se desea
estudiar una determinada caracteristica bioldgica (p. ¢j., acidez), ii) comparar los grupos para
detectar qué variaciones genéticas estan presentes en un grupo de vatiedades y no en el otro
y, finalmente, iii) analizar detenidamente las variaciones genéticas resultantes con el fin de
identificar un conjunto de variaciones relevantes y fuertemente relacionadas con la
caracteristica bioldgica bajo estudio.
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Imagen 7.11 Modelo conceptual del genoma de los citricos. Tomado y adaptado de (Garcia et
al., 2019)
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Para entender en detalle la idea general, es necesario especificar los conceptos principales
inmersos el dominio. El wodelo conceptual del genoma de citricos de la Imagen 7.11 retdne todos
los conceptos y relaciones inmersos en el proceso de priorizacién de variaciones genéticas
en el genoma de los citricos. Este modelo fue realizado por Garcia et al. (Garcia, 2019)
como una investigacion del grupo de investigacion PROS y paralela a esta Tesis. Nosotros
tomamos este modelo como base para entender el dominio. Este modelo puede ser visto
como una zustancia del modelo conceptual del genoma mencionado en la Seccién 3.1 ya que,
ademas de incluir conceptos principales del modelo del genoma (clases Chromomose,
Species, Variation, Gene, Protein), incluye otros conceptos necesarios para entender el
dominio particular como, por ejemplo, scaffold (clase “Scaffold”), lectura realizada en la
secuenciacion (clase “Lecture”), informacién obtenida de Gene Ontology acerca de la
funcién de los genes y sus productos (clase “GO”), grupos ortdlogos (clase “Ortholog”).
Estos y otros conceptos pueden ser revisados por el lector en (Garcfa, 2019).

Ademas de entender los conceptos en el dominio, especificamos las tareas inmersas en
el proceso de priorizacion. La Imagen 7.12 muestra el modelo de tareas, expresado en notacion
CTT (Paterno, 2003), que detalla las tareas inmersas en el proceso de priorizacién y que
fueron especificadas a partir de reuniones realizadas con los investigadores del IVIA. La
primera imagen presenta el modelo de tareas completo; la segunda, por falta de espacio,
detalla la tarea “Ver distribucién variaciones” que esta etiquetada con el signo “+” indicando
que la tarea tiene tareas de menor nivel. El modelo de tareas resume la priorizacién de
variaciones genéticas en dos tareas principales:

Seleccionar variedades (tarea “Seleccionar grupos de variedades”). — La priorizacién de
variaciones inicia con la creacidén de dos grupos de variedades (tarea “Crear Grupo”)
formados con las variaciones seleccionadas por los investigadores (tarea “Seleccionar
Variedad” y tarea “Agregar a Grupo”).

Analizar (tarea “Analisis”). — Analizar implica comparar los grupos de variedades (tarea
“Comparar variedades”) y examinar las variaciones resultantes hasta encontrar las
variaciones de interés (tatea “Examinar Variaciones*, el signo “+” después del nombre
indica que la tatea es iterativa). Para comparar las variedades (tarea “Comparatr grupos”) es
necesatio especificar las condiciones para ejecutar la operacién de comparaciéon (tarea
“Contfigurar la Operacién”) (p. ¢j., criterios de aceptabilidad, balance alélico, filtros). Las
variaciones resultantes de la operacién (tarea “Mostrar Resultados”) son examinadas por el
investigador (tarea “Examinar Variaciones”), ya sea observando el comportamiento de la
distribucién de las variaciones respecto a diferentes elementos gendmicos (tarea “Ver
distribucién variaciones”) o interactuando con los datos (tarea “Interactuar con datos”) para
reducir el conjunto de variaciones a un conjunto de variaciones relevantes.

El modelo de tateas es el punto de entrada del método GenomlIUm y es la base para
conseguit el objetivo final del método: diseflar el concepto de la interfaz de usuario. En la
siguiente seccién explicamos las decisiones de diseflo tomadas en cada paso del proceso de
disefio del método GenomIUm. Aplicaciéon del método
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Imagen 7.12 Modelo de tareas de la priorizacion de variaciones genéticas

A lo largo del proceso de disefio y considerando el modelo de tareas, seleccionamos
varios patrones del catdlogo GenomlU y los combinamos para disefiar el concepto de la
interfaz de usuario de acceso a datos genémicos, basados en las relaciones entre los
patrones. La Imagen 7.13 resume los patrones (y sus relaciones) del catalogo GenomlIU que
son utilizados en cada paso del proceso de disefio.
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Imagen 7.13 Patrones inmersos en el caso de estudio

Considerando estos patrones y sus relaciones, describimos cémo diseflamos el concepto
de la Ul a través de los pasos del proceso de disefio:

Pasol: Diseiio Arquitectonico

En el disefio arquitecténico, seleccionamos el patrén Secuencial porque es adecuado
para guiar facilmente al investigador por el proceso de priorizacion de variaciones. Es
importante mencionar que en un principio planteamos tener dos Uls en el sitio, una por
cada tarea principal del modelo de tareas, es decir, una para la tarea “Seleccionar grupos de
variedades” a la que denominamos “Ul Seleccionar Variedades” y otra para la tarea
“Analizar” a la que denominamos “Ul Andlisis”. Sin embargo, consideramos que la tarea
“Analizar” es muy amplia para ser abordada en una sola Ul, puesto que la tarea implica dos
subtareas: “Comparar variedades” y “Examinar Variaciones”.

Por lo tanto, decidimos dividir la UI Analisis en dos Uls. La primera UI trata la subtarea
“Comparar variedades” permitiendo configurar los filtros para la comparaciéon de
variedades, a la cual hemos denominado UI Filfro. La segunda trata la subtarea “Examinar
Variaciones” y que, por facilidad de entendimiento y preferencia de los investigadores, ha
sido denominada UI Visualizar.

Con esta consideracion, la arquitectura del sitio consistié en tres Uls conectadas con el
patrén Secuencial (como lo muestra la Imagen 7.14): UI Seleccionar 1 ariedades, Ul Filtrary UI
Visnalizar.
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Imagen 7.14 Disefio arquitectonico del sitio web de citricos

Paso 2: Disersio estructural

En el segundo paso del proceso de disefio, consideramos como decision importante de
diseflo el mantener una estructura general y uniforme patra todas las Uls del sitio con el fin
de producir en el investigador la sensacién de que estd trabajando en un mismo ambiente,
en lugar de Uls aisladas. Para esto, aplicamos el patréon “Matrco Visual” de la categotia
“Patrones de Pagina” del catalogo GenomlIU.

El patrén Marco Visual es un patrén genérico y estd documentado en la pagina 141 del
libro Designing User Interfaces (Tidwell, 2010), bajo el nombre Visual Framework. Tidwell
describe la solucién de este patrén como: “Disefie cada pagina para usar el mismo disefio
basico, colores y elementos estilisticos, pero brinde al disefio suficiente flexibilidad para
manejar el contenido variado de la pagina”. Es asi como definimos un disefio basico para
todas las Uls y que consiste en tres sectores (como lo muestra la Imagen 7.15): encabezado,
contenido y pie de pagina.

l Encabezado ‘

Contenido

l Pie de pagina

Imagen 7.15 Disefio estructural basico de las Uls del sitio web de citricos

Paso 3: Disesio de Contenido

En este paso, enfocamos nuestra atencién en disefiar el contenido de cada sector de la
estructura interna de las Uls, en especial el sector “contenido” que es el sector con
contenido flexible en todas las Uls. Para esto, nos apoyamos de los patrones de contenido,
especificamente, en los patrones de la categorfa “gendémicos” y “navegacion”. Cabe
mencionar que los patrones de la categoria “contenedores de informaciéon”, que son parte
también de los patrones de contenido, no fueron aplicados en el disefio del sitio, sin
embargo, esto es una particularidad de este estudio y no se descarta el uso de este tipo de
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patrones en otros proyectos de disefio. L.a Tabla 26 lista los patrones seleccionados en cada
Ul e indica el problema de disefio que resuelve cada patrén. Los patrones han sido
codificados por cuestiones de explicacién.

Tabla 26 Lista de patrones de contenido aplicados en el sitio web de citricos

Codigo ‘ Patron Problema de disefio

UI Seleccionar Variedades

1 Operacién Diseflar la interaccion para obtener la diferencia entre dos grupos

Conjuntos de variedades

Ul Filtrar

2 Filtro genémico Especificar el criterio de aceptabilidad (nimero minimo y maximo
de veces que una variacién debe aparecer en un grupo de variedades
para ser considerada en la operacion de comparacién)

3 Filtro genémico Especificar el nivel de calidad de la lectura de una variacién
(aparicion de dicha variacién en una variedad durante la
secuenciacion).

4 Filtro genémico Especificar el Impacto de Anotacién que debe tener una variacién
genética para ser considerada en la operacién de comparacion.

5 Filtro genémico Filtrar por Balance Alélico

6 Filtro genémico Filtrar por Profundidad

7 Selector de | Segregar las variaciones resultantes a una region especifica de la

regiones secuencia

Ul Visualizar

8 Grifico Mostrar el nimero total de variaciones genéticas resultantes de la
operacién de diferencia entre los grupos de variedades

9 Grifico Mostrar el numero total de SNPs resultantes

10 Grifico Mostrar el nimero de variaciones genéticas del tipo INDEL

11 Idiograma + Mostrar la distribucién de frecuencias de variaciones genéticas

Grifico sobre la secuencia genética completa
12 Idiograma + Mostrar la distribucién de frecuencias de variaciones genéticas
Grifico sobre la secuencia genética de un cromosoma

13 Grifico Mostrar resumen de variaciones agrupadas por variedades

14 Grifico Mostrar resumen de variaciones agrupadas por cromosoma
(scaffold)

15 Grifico Mostrar variaciones agrupadas por impacto de anotacién

16 Grifico Mostrar resumen de variaciones agrupadas por Gene Ontology

17 Grifico Mostrar resumen de variaciones agrupadas por enzima

18 Grifico Mostrar resumen de variaciones agrupadas por ruta metabdlica

19 Stepper Facilitar la navegacioén lineal por el proceso de priorizacion de
variaciones.
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La Imagen 7.16 muestra el disefio de contenido de las Uls con los patrones asignados a
cada Ul e indicados mediante un recuadro con el nombre y cédigo identificador del patrén.
La asignacién de los patrones en cada Ul se explica a continuacién:

En la UI Seleccionar Variedades asignamos el patréon “Operacion de Conjuntos”
(recuadro 1) para resolver el problema de disefiar la interaccién que permite al investigador
seleccionar las variedades, definir dos grupos de variedades y ejecutar la operacién diferencia
de conjuntos entre los dos grupos de variedades.

En la UI Filtrar, asighamos cinco patrones Filtro Gendémico (recuadros 2 al 6) y un
patrén Selector de regiones (recuadro 7) para cubrir las tareas bajo la tarea “Configurar
Operacién”. Tanto el patrén Filtro Gendémico como el Selector de regiones fueron
identificados explotando las relaciones del patrén Operador de Conjuntos ya que el patron
Operador de Conjuntos esta relacionado al patrén Filtro Gendmico y el patrén Selector
de regiones es un tipo de patrén Filtro Gendmico, como lo muestra la Imagen 7.13.

En la UI Visualizar asignamos los patrones Idiograma y Gréfico, los cuales tienen dos
relaciones del tipo relacionado a y puede tener que aplicaremos para solucionar los
problemas de diseflo derivados de las necesidades de los investigadores del IVIA: 1) los
patrones Grafico de los recuadros 8, 9 y 10 muestran el nimero total de resultados de la
comparacién en funcién de variaciones, SNPs y wvariaciones del tipo INDEL,
respectivamente; 2) el patrén Idiograma en el recuadro 11 soluciona el problema de disefiar
una representaciéon completa del genoma, visualizada en forma de cromosomas o
“scaffolds”, donde se pueda distinguir la localizacién de las variaciones dentro de la
secuencia genética. Sin embargo, existe un problema: la escala de visualizacién de la
secuencia genética es muy alta para mostrar detalladamente las vatiaciones, lo cual resultard
en una representacién sobrecargada dificil de entender. Para resolver este problema,
aprovechamos que el patrén Idiograma puede tener un patrén Grafico, lo cual nos permite
agregar al idiograma un bistograma que presente, a escala, la frecuencia de variaciones en
rangos de la secuencia genética. Por otro lado, el patrén Idiograma del recuadro 12 esta
conectado interactivamente al patrén Idiograma en el recuadro 11 y presenta el idiograma y
la frecuencia de variaciones de un cromosoma especifico que ha sido seleccionado en el
recuadro 11. Esto facilita la exploracién y filtrado de las variaciones genéticas ya que el
investigador puede enfocarse en las variaciones de un cromosoma especifico; 3) Los
patrones Grafico de los recuadros 13 al 18 representan graficos de resumen que muestran
el porcentaje de variaciones genéticas agrupadas por varios elementos gendémicos que
fueron mencionados en la Tabla 26.
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Imagen 7.16 Disefio de contenido de las Uls del sitio web de citricos

Finalmente, el patrén Stepper, representado con el recuadro 19, ha sido asignado a todas
las Uls para guiar la navegacion a través de los pasos del proceso de priorizaciéon de
variaciones genéticas.

Paso 4: Refinamiento

El prototipo de Uls logrado hasta aqui se convierte en un disefio conceptual temprano
de la interfaz de usuatio, que muestra los patrones que van a soportar las tareas de los
usuarios. En el refinamiento, el ultimo paso del proceso de diseflo, nos concentramos en
instanciar cada uno de los patrones adaptando la solucién genérica de cada patrén al
contexto del proyecto que estamos disefiando, lo que incluye definir los detalles visuales de
cada patrén considerando los datos gendémicos propios del proyecto.

Para ilustrar el refinamiento, nos enfocaremos en la UI Visualizar ya contiene la mayor
cantidad de patrones. La Imagen 7.17 muestra el disefio refinado de la UI Visualizar donde
se puede observar como los patrones ldiograma y Grafico han sido instanciados para
presentar el conjunto de variaciones genéticas resultantes de la comparacién entre dos
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grupos de variedades citricas. Cada patréon ha sido
correspondiente en la Tabla 26.
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El prototipo de la UI Visualizar presentado, al igual que los prototipos de UI Seleccionar
Variedades y Ul Filtrar, recoge los comentarios y sugerencias obtenidas en continuas
evaluaciones del prototipo con los investigadores del IVIA.

Los prototipos logrados son el resultado final del método GenomIUm y se convierten
los modelos conceptuales terminados de las interfaces de usuario. Estos prototipos son el
insumo para continuar con la etapa de implementacion, la cual no tratamos en esta Tesis.

7.4.3 Resultados

Una vez terminado el disefio de la interfaz de usuatio, analizamos la retroalimentacion
de los investigadores del IVIA como usuarios finales de la interfaz. Para esto, realizamos
una discusion final con el investigador que patticipé activamente en el disefio y evaluacién
de la interfaz de usuatio. Los comentatios en la sesién de discusién fueron grabados en
formato audio para luego ser analizados detenidamente mediante un software de
reproduccién de audio. A continuacién, describimos los resultados del analisis resumiendo
los comentarios del investigador en dos afirmaciones:

1) La interfaz de usuario facilita el acceso a los datos y reduce la complejidad de
manipular los datos. El siguiente comentario refuerza la afirmacion: “La operacion de
comparacion de las variedades se torna mds facil puesto que anteriormente se utilizaba Python para
manipular y operar los datos.”.

2) La interfaz de usuario es util y facil de usar. El siguiente comentario refuerza la
afirmacion: “.../a interfaz es intuitiva y es ficil de usar. . .incluso esto abrivia la posibilidad de que no
solo investigadores del centro puedan hacer los andlisis sino también los estudiantes de biologia, agronomia,
bioquimica, ingenieria agrondmica que acuden al Centro para realizar sus pricticas y que con frecuencia no
disponen de conocimientos profundos en el genoma de los citricos e informatica”.

7.5 CONCLUSIONES
En este capitulo se ha presentado la validacién del método GenomIUm a través de tres
experiencias empiricas. Las dos primeras experiencias, basadas en un experimento de
comparacion estadistica, validaron el método desde el punto de vista de sus componentes
(patrones y proceso de diseflo) y desde dos perspectivas diferentes: usuatios finales y
disefladores de las interfaces de usuario. La tercera experiencia, basada en un caso de estudio,
validé el método en condiciones reales, aplicando el método en el contexto del disefio de
interfaces de usuario para acceder a datos del genoma de las frutas citricas.
Las conclusiones obtenidas en cada experiencia empirica se desctiben a continuacién:
®  La validacién de los patrones. — Esta primera experiencia, descrita en la Seccién
7.2, evalud el impacto de los patrones en la usabilidad de las interfaces de usuario
disefladas con tales patrones desde el punto de vista de los usuatios que usan dichas
interfaces. Para esto, realizamos dos réplicas de un experimento controlado que
consisti6é en medir la eficiencia, efectividad y satisfaccién de los usuarios que usaron
interfaces de usuatio disefladas con y sin patrones. Un total de 30 sujetos
participaron en el experimento, 24 en la primera réplica y ocho en la segunda
réplica. Los resultados de este experimento indicaron que los usuarios que usaron
interfaces disefladas con los patrones experimentaron mejora en la efectividad,
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eficiencia y satisfaccién. Los resultados sugieren que los patrones impactan
positivamente en la usabilidad de la interfaz y este impacto puede traducirse en
usuarios mds satisfechos que pueden completar mas tareas en menos tiempo. Es
importante destacar que nuestros resultados deben contextualizarse de acuerdo
con las caracteristicas del experimento (es decir, nimero de participantes, perfil de
los participantes, problemas propuestos, nimero de réplicas). Por lo tanto, son
deseables mas réplicas con un numero similar de participantes para poder
confirmar los resultados obtenidos de los patrones.
= La validacién del proceso. - Esta segunda experiencia, descrita en la Seccién 7.3,
evalué cualitativamente la percepcion de los disefiadores de interfaces respecto al
uso del proceso de disefio propuesto por el método GenomlIUm. La percepcion
de los disefiadores fue evaluada en términos de tres variables de percepcién:
facilidad de uso, utilidad percibida e intencién de uso. El estudio consistié en un
experimento donde 16 disefladores de interfaces siguieron los pasos del proceso
para construir el disefio conceptual de la interfaz y luego evaluaron cualitativamente
la utilidad, facilidad de uso del proceso y la intencién de usar dicho proceso en
futuros proyectos. Los resultados obtenidos indicaron que los disefiadores estarfan
motivados en usar el proceso en futuros proyectos de disefio de interfaces de
usuario y que esta motivacioén esta influenciada por lo util y facil que representa
para los disefiadores usar el proceso del método.
®  Caso de estudio. - Esta tercera experiencia, descrita en la Seccion 7.4, de enfoque
mas practico y dirigido a la investigacién agraria, consistié en aplicar GenomIUm
para diseflar interfaces de usuario que permitan a investigadores comparar el
genoma de varias frutas citricas para identificar variaciones genéticas asociadas a
determinadas caracteristicas biologicas. Este caso de estudio se llevd a cabo con
investigadores del Centro de Genética del Centro de Investigaciones IVIA de la
ciudad de Valencia, Espafia. Junto con los investigadores del Centro de Genética y
en varias reuniones y talleres de trabajo, construimos el disefio conceptual de la
interfaz de usuario ajustado a las necesidades de acceso a los datos. El disefio
incorpord patrones genéricos y especificos del catidlogo de patrones. Una vez
terminado el disefio de la interfaz, analizamos la percepcién de los investigadores
del IVIA respecto al disefio conseguido. Los resultados indican que la interfaz
conseguida fue percibida por los investigadores como util y facil de usar. Ademas,
los investigadores consideran que la interfaz de usuario representa un cambio
positivo y considerable en el acceso a los datos en comparacién a la manera habitual
de trabajo donde la linea de comandos es el mecanismo para interactuar con los
datos, demandando conocimientos profundos en programacion y bases de datos.
Las tres experiencias de validacién representaron tres ciclos empiricos que cierran el
estudio empirico de la metodologfa Design Science y que concluyen a su vez el ciclo de
diseflo con el que inicidé esta investigacidon. Los resultados obtenidos justificaron el
cumplimiento de los objetivos para los cuales fue creado el método y se convierten en
evidencia empirica que puede ser utilizada para futuras investigaciones.
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8.1 CONTRIBUCIONES

Las contribuciones de esta Tesis a la comunidad cientifica se detrivan de los objetivos de
la Tesis y pueden ser descritas como respuestas a las preguntas de investigacioén planteadas.

Pregunta 1 (¢Qué problemas existen en el acceso a datos genémicos?).

Respuesta: Revisamos la literatura, realizamos reuniones de discusion y entrevistas con
investigadores que interactian con datos genémicos, tanto en el entorno académico como
en el industrial, e identificamos y listamos 16 problemas de interacciéon con los datos
gendmicos (descritos en la Seccidn 5.2.2). Esta lista de problemas se convierte en el espacio
de problemas sobre el cual se construye el catalogo de patrones propuesto en esta Tesis.

Pregunta 2 (¢Cuales son los enfoques o herramientas existentes para el disefio de
interfaces que pueden ser aplicables al contexto del acceso a datos genémicos?).

Respuesta: Nuestros hallazgos en el Capitulo 4 (Estado del Arte) reportaron vatios
enfoques relevantes (DCU, PSA, GDD o POD) para el disefio de interfaces de usuario.
Estos enfoques promueven el uso de patrones como una herramienta clave en el proceso
de disefio de la interfaz y son de cardcter general, es decit, pueden ser aplicados para disefiar
interfaces en cualquier dominio. Respecto al uso de patrones, identificamos varias librerias
de patrones dirigidas a vatios dominios (p. ej., sistemas de recomendacién, Big Data) y
plataformas (p. ej., escritorio, web, mévil) y que pueden ser aplicadas a los enfoques
mencionados. Sin embargo, a pesar de la gran cantidad de patrones contenidos en estas
librerfas, estos patrones no son suficientes para cubrir las particularidades del acceso a datos
en el dominio genémico. Esto es lo que nos ha motivado a crear un conjunto de patrones
que aborde problemas generales y especificos del disefio de interfaces en el dominio
genémico.

Pregunta 3 (¢Como definir el método GenomIUm para disefiar interfaces de
usuario de acceso a datos genémicos?).

Respuesta: Presentamos el método GenomlIUm (Capitulo 6) compuesto de dos
artefactos: un catilogo de patrones de disefio de interfaz, denominado GenomlU, y un
proceso de diseflo que es soportado por el catdlogo. Los dos artefactos son abordados
mediante las preguntas 3.1 y 3.2, respectivamente.
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Pregunta 3.1 (¢Cémo definir un catalogo de patrones de disefio de interfaz
especifico para el acceso a datos genémicos?).

Respuesta: En la Seccién 6.2 presentamos el proceso sistematico que hemos seguido
para definir el catalogo de patrones GenomlU. El catilogo resultante contiene patrones
agrupados en categorias que cubren varios problemas de disefio generales y especificos de
la interfaz de un sistema genémico. Los patrones bajo la categoria “patrones gendémicos”
cubren problemas especificos en la interaccién con los datos genémicos y se convierten en
la contribucién principal de esta Tesis. La identificacién de los patrones genémicos que
componen el catdlogo de GenomlU sigue una estrategia de razonamiento inductiva: se
estudian las soluciones de disefio particulares implementadas en interfaces de usuatio de
herramientas existentes en el dominio genémico y en el dominio del Big Data, y a pattir de
las soluciones particulares definimos soluciones generales aplicables al dominio genémico.

Pregunta 3.2 (¢Cémo guiar al desarrollador en el disefio conceptual de la interfaz
de usuario?).

Respuesta: GenomIUm esta concebido bajo el enfoque de Diseflo Orientado por
Patrones (POD), es decir, el método propone un proceso de disefio que guia al disefiador
en la definicién del concepto de la interfaz de usuario, cubriendo desde la definicion de las
interfaces de alto nivel que estructuran el espacio de informacién de un sistema gendémico
hasta la definicién detallada de la estructura y contenido de cada interfaz. Para esto, cada
paso del proceso esta soportado por una categoria particular de patrones del catalogo
GenomlU.

Pregunta 4. (¢Qué impacto produce el método GenomIUm en el disefio de
interfaces de usuario de acceso a datos genémicos?).

Respuesta: Aportamos evidencia de tres experiencias empiricas que evaluan el método
en el contexto del problema. Las dos primeras son experimentos controlados de
comparacién estadistica que evaldan el método en funcién de sus componentes (patrones y
proceso de disefio) y desde dos perspectivas diferentes: usuarios finales que usan las
interfaces de usuario y disefladores que diseflan las interfaces. La tercera experiencia es de
caricter practico y evalda el método en un contexto real. Cada experiencia se corresponde
con las respuestas a las preguntas 4.1, 4.2 y 4.3, derivadas de esta pregunta.

Pregunta 4.1 (¢Cual es el impacto del uso de los patrones en la usabilidad de las
interfaces de usuario?).

Respuesta: Aportamos evidencia empitica del impacto de los patrones en la usabilidad
de interfaces de usuarios disefiadas con dichos. Esta experiencia empirica consistié en un
experimento de comparacion estadistica que evalué el impacto de un conjunto de cuatro
patrones definidos en la primera iteracién en la identificacién de patrones. El experimento
evalué la usabilidad, en términos de efectividad, eficiencia y satisfaccién, de interfaces de
usuario disefladas con y sin patrones. El analisis de los datos fue realizado aplicando el
Modelo Lineal Mixto como método estadistico para inferir el impacto del uso de los
patrones en condiciones reales. Los resultados obtenidos indican que el uso de las interfaces
disefladas con los patrones produce mejores resultados de efectividad, eficiencia y
satisfaccién respecto a las interfaces reales disefladas sin patrones.

Pregunta 4.2 (¢Cual es el impacto del uso del proceso de disefio del método
GenomIUm desde el punto de vista de los disefiadores de interfaces?).
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Respuesta: Aportamos con evidencia empirica sobre la percepcion de los disefiadores
de interfaces en el uso del proceso de disefio propuesto por GenomIUm. El experimento
llevado a cabo evalud la percepcion de 16 disefiadores de interfaces en términos de variables
basadas en percepcién: utilidad, facilidad de uso e intencidén de uso. Los disefiadores
siguieron los pasos del proceso y usaron patrones para diseflar una interfaz de usuario
solicitada. Los resultados obtenidos indican que los disefladores perciben que el proceso de
diseflo es util y facil de aprender y, ademas, esta percepcion es la motivacién para intentar
usar el proceso en futuros proyectos de disefio de interfaz de usuario.

Pregunta 4.3 (¢Cuales es el impacto de la aplicacion del método GenomIUm en
un contexto del mundo real desde el punto de vista de las percepciones de las partes
interesadas?).

Respuesta: Aportamos con los resultados de un caso de estudio aplicado al dominio de
la investigacion agraria, especificamente en el acceso a los datos del genoma de las frutas
citricas. El caso de estudio fue realizado con la colaboracién de los investigadores del Centro
de Genética del Instituto Valenciano de Investigaciones Agrarias (IVIA). El caso de estudio
consisti6 en aplicar GenomIUm para disefiar interfaces de usuario que permitan comparar
el genoma de diferentes frutas citricas para identificar vatriaciones genéticas asociadas a
diferentes propiedades biolégicas. El caso de estudio provee retroalimentacion relevante
respecto a la aplicacién GenomIUm. La aplicacién del método ha generado impresiones
positivas en el usuatio investigador resaltando principalmente la “utilidad y “facilidad de
uso” de la interfaz conseguida con GenomIUm.

8.2 RESUMEN DE PUBLICACIONES

Este trabajo de Tesis Doctoral ha generado un amplio conjunto de resultados de
investigacién variados, originales y relevantes, que se presentan a continuacién
estructurados en publicaciones, participacién en proyectos de I+D competitiva y
organizacién de congtesos internacionales de primer nivel. Todo ello pone de manifiesto la
intensa y exitosa actividad de diseminacién realizada durante el desarrollo de la Tesis.

8.2.1 Publicactiones
La Tabla 27 muestra el resumen de un total de 11 contribuciones realizadas tanto como
primer autor como en relacién de coautoria y publicadas en revistas de alto impacto y en

congresos nacionales e internacionales puntuados segun el CORE Ranking Portal. La
columna “Referencia” indica la referencia a la publicacién detallada en la Tabla 28.
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Tabla 27 Resumen de publicaciones

Primer autor Coautoria
Cantidad = Referencia o, q,q | Referencia | popyy
(Tabla 28) (Tabla 28)
Revistas
Q1 1 A) 1
(aceptado
en MTA)
Congtresos
CORE A 2 B, 0 2
CORE B 1 D) 2 (E, B 3
Sin CORE* 2 (G, H) 2
Capitulos de Libro 2 (9)) 1 &) 3
TOTAL 8 3 11
*Publicaciones no registradas en CORE
Tabla 28 Detalle de publicaciones
Literal | Publicacion Afio | Revista/Congteso
Articulo aceptado en
A Improvement of Usability in User Interfaces for Massive 2019 Multimedia Tools and
Data Analysis: An Empirical Study Applications (MTA)
Q)
Defining Interaction Design Patterns to Extract Knowledge .
b from Big Data. (C. E. Ifiiguez-Jarrin, 2018) 2018 CAISE (A)
User Centered Design for Biomedical Literature Search User
¢ Interfaces (C. Iniguez-Jarrin, Panach, et al., 2018) 2019 ISD (4)
GenDomus: Interactive and Collaboration Mechanisms for
D Diagnosing Genetic Diseases.(Ifiiguez-Jarrin, 2017) 2017 ENASE (B)
GenesLove.Me: A Model-based Web-application for Direct-
B to-consumer Genetic Tests. (Reyes R. et al., 2017) 2017 ENASE (B)
GelS based on Conceptual Models for the risk assessment of
E Neuroblastoma. (Pastor Lopez, 2016) 2017 RSIS (B)
Designing a Tool for Linking Genetic Variations to Diseases. .
G (C. E. Iniguez-Jarrin, 2018) 2018 SISTEDES
A conceptual modelling-based approach to generate data
H value through the end-user interactions: A case study in the | 2016 *POEM
genomics domain. (C. Ifiguez-Jarrin, 20106)
Capitulo de Libro
User Interface Design for Searching Biomedical Literature
I (C. Iniguez-Jarrin, 2018) 2018 ISD
Guidelines for Designing User Interfaces to Analyze Genetic
] Data. Case of Study: GenDomus. 2018 ENASE
(C. Iniguez-Jarrin, Garcia S, et al., 2018)
Genomic tools*: Web-applications based on conceptual Communications in
K models for the genomic diagnosis. 2018 Computer and
(Reyes R. et al., 2018) Information Science
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8.2.2 Participacion en proyectos de investigacion

“DATAME - Desarrollo de aplicaciones Big Data” Financiado por la Universidad
Politécnica de Valencia (UPV). Fecha de inicio: 01/09/2016. Duracién 1 afio. Ref:
TIN 2016-80811-P. Importe: 18.800 €

“IDEO - Innovative services for Digital Enterprises with ORCA (Servicios
Innovadotes para Empresas Digitales con ORCA)” (PROMETEO/2014/039)
Financiado por la Generalitat Valenciana. Fecha de inicio: 01/06/2014. Duracién
3 afios y 6 meses. Importe: 143.180 €

8.2.3 Organizgacion de congresos

“The 11th ACM SIGCHI Symposium on Engeneering Interactive Computing
Systems” del 18 al 21 de junio de 2019 en Valencia, Espafia. Miembro del comité
local organizador.

“ER 2017 The 36th International Conference on Conceptual Modeling”, del 6 al
9 de noviembre del 2017, Valencia, Espafia. Miembro del equipo organizador.
“8th IFIP WG 8.1 working conference on the Practice of Enterprise Modelling
(POEM 2015)” del 10 al 12 de noviembre de 2015 en Valencia, Espafia. Miembro
del equipo organizadot.

8.3 TRABAJOS FUTUROS

El desarrollo de esta investigacion fue guiado por la metodologia DS, iniciando el ciclo
investigativo con el estudio del problema, pasando por el disefio de la solucién y
completandolo con la validacién de la solucion. Durante este ciclo investigativo emergieron
temas que, a pesar de set interesantes, quedaron fuera del alcance del objetivo perseguido
por la investigacién. Estos temas son presentados en esta seccidn como futuros proyectos
de investigacién con el objetivo de dar continuidad a la presente investigacion.

El catdlogo propuesto en esta Tesis debe ser visto como un primer esfuerzo en la
definicién de patrones. El siguiente paso en esta linea es enriquecer y actualizar el
catdlogo GenomlU con nuevos patrones observados en interfaces de usuario de
aplicaciones emergentes en el dominio genémico.

El caso de estudio presentado en esta Tesis es una experiencia que acerca al método
GenomlIUm a su aplicacién en el contexto industrial. Sin embargo, los resultados
obtenidos del caso de estudio son dificiles de generalizar porque expresan
situaciones particulares propias del escenario de estudio. Por lo tanto, un proyecto
futuro es aplicar el método GenomlIUm a diversos casos de estudio con el fin de
obtener resultados que permitan generalizar los efectos positivos del método
reportados en esta Tesis.

Uno de los propésitos de la Tesis fue evaluar el impacto producido por los patrones
en la usabilidad de la interfaz de usuatio, considerando que el impacto es producido
por todo el conjunto de patrones mas que por cada patrén. Un préximo proyecto
es evaluar el impacto producido por cada patrén. Para esto, una potencial
propuesta es evaluar los patrones por separado mediante un taller de expertos
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organizado en el formato de “taller de escritores” comuinmente utilizado en las
conferencias de lenguajes de patrones PLOP. Es importante también considerar
criterios de evaluacion diferentes al que hemos aplicado, como por ejemplo evaluar
los patrones en el contexto de su usabilidad (¢Son los usuarios capaces de entender
el patrén y su solucién?) o la factibilidad (¢Es la informacién proporcionada por el
patrén suficiente para implementarlo?).
Para evaluar los efectos de los patrones en la usabilidad de la interfaz de usuario,
hemos presentado dos réplicas de un experimento que produjo resultados
alentadores. Con la intencién de incrementar los buenos resultados obtenidos, es
necesario llevar a cabo nuevas réplicas del experimento cuyos resultados agreguen
evidencia empirica sobre la validez de los patrones propuestos.
El alcance de esta investigacion fue producir el disefio conceptual de la interfaz de
usuario usando los patrones GenomlU. La implementacién de la interfaz de
usuario basada en el diseflo conceptual estd fuera de los limites de la investigacion,
sin embargo, las interfaces de usuario del caso de estudio presentado estan en
proceso de implementacién por colaboradores del Centro de Investigaciéon PROS.
Esta implementacién es manual y utilizando lenguajes estindar de la Web (p.¢j.,
HTML, CSS, JavaScript) y entornos de desarrollo modernos (Angular, Node, etc).
En este contexto nos planteamos dos proyectos:
*  Ladescripcion en lenguaje natural de los patrones GenomIU ha facilitado
la comunicacién entre los implicados en el disefio de la interfaz de usuatio.
Sin embargo, esta forma de expresién “natural” no es suficiente para
implementar eficientemente los patrones. El reto a futuro es transformar
los patrones descriptivos presentados en esta Tesis a patrones generativos
de forma que puedan ser entendidos por herramientas de desarrollo y
lograr que su implementacion sea automatica o semiautomatica.
= Crear una herramienta que automatice el proceso completo de generacién
de interfaces de usuario, desde la caractetrizaciéon del contexto de uso,
pasando por el disefio conceptual de la interfaz, hasta la generacién
automatica (c6digo) de la interfaz de usuario. Confiamos en que el
enfoque de Desarrollo Dirigido por Modelos (MDD por sus siglas en
inglés) puede ser una alternativa adecuada para abordar este desafio.
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