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Resumen

Este proyecto ha sido desarrollado en el dmbito de los sistemas y tecnologias de la
informacion, mediante estrategias propias de “Business Intelligence” y “Data Management”. Se
realizard un estudio sobre las herramientas ETL, asi como de las distintas tecnologias de base de
datos con el fin de seleccionar el conjunto de herramientas y tecnologias que mejor se adapten a
las necesidades y naturaleza de los datos sobre los que se va a aplicar el proceso ETL. El proyecto
se ha realizado en colaboracidn con el centro de investigacion PROS (Research Center on
Software Production Methods), perteneciente al DSIC (Departamento de Sistemas Informaticos
y Computacion) de la UPV (Universitat Politécnica de Valéncia), el cual ha ofrecido tanto soporte
como el modelo conceptual del sistema de informacion sobre el cual se ha realizado todo el
proceso.

Se alinearan los objetivos y requerimientos en base al modelo conceptual, asi como un andlisis
tanto de disefio y modelado de datos como equivalencias entre modelos conceptuales,
estableciendo estas equivalencias como marco referencial a la hora de establecer e implementar
las reglas de negocios a través de las cuales los requerimientos seran tacitamente implantados
sobre la capa logica y fisica del modelo. Por Gltimo, una vez el proceso ETL haya finalizado se
evaluaran y analizaran los resultados tanto a nivel de coherencia con respecto a los datos de
entrada asi como a nivel de rendimiento entre las tecnologias de base de datos empleadas para
distintas tallas del problema.

Palabras clave: ETL, base de datos, Sistemas de informacion, Business Intelligence, Modelo
conceptual.
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Abstract

This Project has been developed in the information systems and technologies field using
Business Intelligence and Data Management strategies. A developed study about ETL tools,
within distinct database technologies as well, with the objective of choosing the proper tools and
technologies set which could be fixed better to the needing and nature of the data on which the
ETL process will be applied. This project has been done with the support of the PROS (Research
Center on Software Production Methods) research group belonging to DSIC (Departamento de
Sistemas Informaéticos y Computacién) of UPV (Universitat Politecnica de Valéncia), which has
offered both technical support and information system conceptual model on which the whole
process has been realized.

Objectives and requirements will be aligned based on conceptual model, as well as both data
analysis designing and modelling, and equivalences between conceptual models, establishing
these equivalences as a reference at the time of setting up, and implementing the business rules
through which the requirements will be tacitly implanted on the logic and physic layer of the
model. Finally, when the ETL process is finished, the results will be evaluated and analyzed both
coherence and performance level between database technologies.

Keywords: ETL, databases, information systems, Business Intelligence, Conceptual model.
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1. Introduccidn

1.1. Presentacion

Hoy en dia la gestion de los sistemas de informacion se ha convertido en muchas
organizaciones como un modelo de negocio, asi como, seguir unas buenas practicas
y praxis el éxito en el mercado de TI (Tecnologias de la Informacion). En la
actualidad diversas corrientes, entornos y paradigmas han desafiado a los modelos
clasicos de SGBD (Sistemas de Gestion de Bases de Datos).

En el &mbito de la gendmica los sistemas de informacién cada vez son mas
complejos y de mayor volumen. Actualmente los sistemas de informaciéon
genOmicos forman parte del fendmeno conocido como “Big Data” donde el
volumen de datos supera la capacidad del software convencional para ser extraidos,
administrados y procesados en un tiempo razonable. Por otro lado, no hay una
unica fuente de datos que sea capaz de proporcionar toda la informacioén que un
genetista requiera para elaborar rigurosos andlisis, por ello es necesario incorporar
datos de distintas fuentes para formar un escenario o sistema que pueda apoyar a
los genetista en sus estudios e investigaciones. El hecho de utilizar numerosas
fuentes datos conlleva a tener datos con estructuras diversas o en muchos casos sin
ningun tipo de estructura.

Para los SGBD convencionales el escenario previamente descrito compromete la
estabilidad y el rendimiento, por lo que muchas organizaciones buscaron
alternativas tecnologicas para poder llevar a cabo sus servicios garantizando unos
minimos de calidad. En la actualidad existen numerosas herramientas y tecnologias
que han tratado esta problemaética como son las bases de datos NoSQL, “Business
Intelligence”, “MapReduce”, etc...

Existen herramientas conocidas como ETL (Extract, Transform, Load) con el
objetivo de proporcionar los componentes software necesarios para poder extraer,
validar, limpiar, reformatear y cargar grandes cantidades de informacién desde
multiples fuentes en otro sistema operacional que apoye al proceso de negocio de la
organizacion. Estas herramientas son consideradas como parte de lo que se conoce
como “Business Intellegince”, por lo que aparte de los objetivos tecnolégicos tiene
una serie de objetivos alineados con las estrategias de negocio. Estos objetivos son
los siguientes:

e Accesibilidad de la informaci6n, garantizando a los usuarios el acceso a esta
con total independencia de la fuente de origen.

e Apoyo en la toma de decisiones, dotando a los usuarios de herramientas de
andlisis que les permite interactuar solo con aquellos datos que ellos
necesiten.

e Orientacion al usuario final, permitiendo al usuario hacer uso de estas
herramientas sin necesidad de tener conocimientos técnicos especificos.

Para que las organizaciones puedan sacar el maximo rendimiento de estas
herramientas es totalmente necesario que haya un alineamiento entre las TIC y el
modelo de negocio. La tinica forma de conseguir este alineamiento es utilizar una
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arquitectura de modelado de datos que permita propagar los requerimientos a
través de todas las capas de modelado.

1.2. Objetivos

EL objetivo principal constara de tres fases, la primera de ella sera seleccionar una
herramienta ETL adecuada para la creacion de un sistema de informacion de datos
gendmicos que extraiga e integre los datos de Clinvar. Por otro lado, se seleccionara
la tecnologia de bases de datos NoSQL que mejor se adapte para la carga de los
datos. Estos datos pertenecen a un gran archivo puablico que almacena informacion
que vincula variaciones humanas y fenotipos, proporcionados por el NBCI
(National Center for Biotechnology Information). El formato utilizado es VCF
(Variant Call Format), formato de texto que se usa en Bioinformaética para
almacenar variaciones de la secuencia de genes y su informacion desarrollado de los
grandes proyectos de secuenciacion del ADN genotipado, como el proyecto “1000
Genomas”. Dentro de los formatos convencionales, podemos asociar el formato
VCF a TSV (Tab-Separated Values).

La segunda fase, consistira de un anélisis de la arquitectura de modelado de datos
basada en capas con el fin de establecer un marco referencial a la hora de llevar a
cabo cualquier proyecto en el &mbito de las TIC como el que nos ocupa en este
proyecto, presentando el modelado conceptual como elemento indispensable para
establecer el alineamiento entre los requerimientos de la organizacion y los
sistemas de informacion. Por otro lado se analizaran los modelos conceptuales de
referencia con la finalidad de establecer similitudes y diferencias a todos los niveles.

La tercera fase constara en primer lugar de un andlisis y estudio sobre los
resultados obtenidos tras la segunda fase. Este anélisis definira claramente las
equivalencias entre modelos y el conjunto de transformaciones que seran
necesarias. Posteriormente se implementaré el proceso ETL llevando estas
transformaciones hasta el nivel fisico de las bases de datos. Ademas de la base de
datos NoSQL se utilizara una base de datos relacional, en este caso PostgreSQL ya
que el centro de investigacion PROS ha proporcionado un esquema bajo esta
tecnologia del modelo conceptual proporcionado.

Por altimo se har4 una evaluacion de los resultados obtenidos tras la carga para
verificar la coherencia de las bases de datos y el rendimiento de cada tecnologia de
bases de datos empleada asi como el comportamiento en sistemas de informacion
genomicos.

1.3. Motivacion

Este proyecto naci6 por la inquietud de aplicar conocimientos avanzados de
ingenieria de sistemas para mejorar aquellos procesos de negocio que precisen de
una transferencia masiva de informacion entre diversos sistemas. Tomando como
referencia un modelo conceptual del sistema informacion a transferir, se dota de
una mayor abstraccion y claridad a los datos y por consiguiente una simplificaciéon
de las reglas de transformacion que aplicaremos para cargar nuestros datos en la
base de datos NoSQL.



Con lo cual se convierte en un proyecto muy ambicioso, queriendo aplicar técnicas
de modelado de datos avanzadas en sistemas de informacion Big Data en el &mbito
del Business Intelligence.

Por otro lado, cabe destacar el auge de las disciplinas anteriormente nombradas en
los afios 2010-2016, lo cual aporta un valor anadido de cara a la posible integraciéon
de la metodologia aplicada en el &mbito empresarial actual.

1.4. Estructura del Trabajo

Con la finalidad de alcanzar los objetivos previamente definidos, el trabajo de fin de
master se compone tal y como se va a describir a continuacion. Se comenzara
realizando un breve preambulo, justificando la realizacion de este proyecto asi
como la clara y concisa definicion de los objetivos y motivacion de este.

A continuacidn, se realiza un estado del arte sobre dos tematicas, comenzando en
primer lugar con herramientas ETL y abordando por ultimo las bases de datos
NoSQL. Para cerrar los capitulos més tedricos se describird minuciosamente los
procesos involucrados en la aplicacion de una herramienta ETL.

Una vez finalizado este marco tedrico, se iran atendiendo cada uno de los procesos

correspondientes al ETL: extraccion, transformaciones y carga. En primer lugar, se
realizara el proceso para una base de datos SQL y posteriormente para una base de
datos NoSQL.

Para finalizar el proyecto una vez concluido el proceso, se analizaran los datos y se
comprobara si realmente el rendimiento ha sido mejorado utilizando tecnologia
NoSQL y sobre todo si el uso de un modelo conceptual como punto de partida
agiliza y conlleva a mejores resultados en cuanto a tratamiento y gestion de los
datos.

Por tultimo, se incluiran algunos anexos que complementen el proyecto desarrollado
con el fin de mostrar informacién adicional que pueda ser interesante o de ayuda al
lector para comprender algunos aspectos desarrollados en la memoria.
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2. Estado del Arte

2.1. Herramientas ETL
En esta seccion analizaremos el amplio mercado de los ETL para hallar la
herramienta mas adecuada para conseguir nuestros objetivos.

2.1.1. Software comercial vs software open source

Dentro del mercado de los ETL podemos encontrar un niimero considerable de
herramientas. Se ha comenzado estudiando y analizando las caracteristicas de
herramientas comerciales y herramientas open source. Para la realizacion de este
proyecto hemos apostado por el uso de herramientas open source ya que en el
ambito y entorno de desarrollo en el que nos encontramos estas se adecian mas.

El uso de herramientas de open source aporta ventajas en aspectos como el coste y
riesgo asi como en el despliegue de la aplicacion resultante. Algunas de las
herramientas de open source tienen un coste gratuito, ofertando versiones del
producto premium, soporte técnico o training por un determinado precio, en el
resto de los casos las herramientas tienen un coste asociado mas luego algunos
suplementos para adquirir servicios adicionales.

En cuanto a los riesgos, en numerosas ocasiones al final el proceso no se ha
consiguido el resultado esperado por el cliente o bien el software producido queda
muy limitado al pago de licencias y no ha sido totalmente pulido, mediante el uso
de herramientas open source el riesgo es mucho menor, ademas, el producto no
esta tan sujeto a licencias o ampliaciones del producto que ofrecen como base.

Por ultimo, en el caso del despliegue, las herramientas comerciales suelen requerir
algan tipo de infraestructura adicional o simplemente unos requisitos mayores, por
lo que es una gran ventaja en herramientas de open source, ya que estas no suelen
requerir grandes prestaciones en el sistema y aparte son menos dependientes a
nivel de hardware y software.

Cabe destacar, que las herramientas comerciales tienen claras ventajas sobre
aquellas de open source en términos de Data quality & Monitoring. Referente a
Data Quality, el software open source ofrece algunas funcionalidades al respecto,
en cambio las herramientas comerciales suelen incluir software adicional exclusivo
para Data quality. Algo similar ocurre en el caso de las herramientas de debugging
y monitoring, siendo para ETL open source menos sofisticadas y menos flexibles.



2.1.2. Herramientas ETL open source

Hay una amplia variedad de herramientas ETL open source, se ha estudiado cada
una de las alternativas y haciendo una primera seleccion basada en la robustez y
rendimiento, estas son las herramientas seleccionadas: Pentaho Data Integrator -
Kettle, Talend Open Source Data Integration, Scriptella, Apatar, CloverETL.

Estas herramientas no son todas gratuitas, inicamente Kettle y Talend ofrecen
productos completos de forma gratuita, el resto de herramientas ofrecen una trial
version con lo cual las descartaremos.

No obstante, se incluiran las caracteristicas basicas de las herramientas descartadas
ya que son parte del mercado actual de las herramientas ETL.

Scriptella es una herramienta ETL desarrollada en Java basada en la ejecucién de
scripts XML (eXtensible Markup Language). El uso de Scriptella no exige el
dominio de lenguajes adicionales pero si que es cierto que acepta lenguajes como
SQL para dotar al usuario de una mayor flexibilidad a la hora de realizar
transformaciones complejas. Scriptella es utilizada en entornos donde se requiera
migraciones de bases de datos, operaciones “Cross-database” asi como
actualizaciones automaticas de esquemas de bases de datos. No posee interfaz
grafica, sino que la herramienta interpreta el script XML generado como en el
ejemplo de a continuacién:

YPE etl SYSTEWM TCp. =18 __:—___é.j.".ﬁT-. ge ., CC oca/etl.dt

<etl>

<connection driver="$driver" url="$%url"™ user="$user™ password="%$password”/>
<script»
<include href="PATH_TO_YOUR_SCRIPT.sql"/»
-- Andfor directly insert SQL statements here
<fscript>
</etl>

Algunas de las caracteristicas esenciales de esta herramienta son:

e Soporte de miultiples fuentes de datos.

e Soporte a “cross-database ETL scripts” usando elementos <dialect>.

e Gran rendimiento mediante un uso minimo de memoria.

e Gestion de errores via elementos <onerror>

e SPI (Service Provider Interface) para la interoperabilidad con fuentes de
datos no JDBC (Java DataBase Connectivity).

Apatar es una herramienta ETL asi como un software de integracién datos. Utiliza
J2EE (Java Enterprise Edition) como lenguaje de programacion, asi como SQL,
SOAP (Simple Object Access Protocol)/ XML como lenguaje de consulta. Apatar
utiliza “Eclipse” como herramienta de desarrollo y soporta los principales sistemas
operativos.
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CloverETL, es una herramienta ETL basada en Java. Puede funcionar “Standalone”
como aplicacién o bien a mediante linea de comandos o bien como herramienta
integrada en otras aplicaciones como libreria de Java, siendo eclipse el entorno mas
utilizado en este altimo caso.

El hecho de poderse integrar mediante el uso de librerias facilita la compatibilidad
con cualquier sistema operativo donde pueda instalarse la plataforma de Java. Los
recursos estan almacenados en formato XML, incluyendo tanto los metadatos como
los componentes que ofrece la herramienta. Cabe destacar que el lenguaje de
programacion es CTL (CloverETL Transformation Language).

En cuestiones de rendimiento fomenta el (“Massively Parallel Computing”)
ofreciendo elementos de conexion para el uso de multiples CPUs, asi como la
ejecucion en clusters de computadores.

B
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Ilustracién 1 - CloverETL, entorno Eclipse



2.1.3. Pentaho Data Integration vs Talend Open Source Data Integrator
Ambas herramientas son de gran referencia en el mercado ETL open source. A
continuacién haremos un breve resumen, mostrando las caracteristicas méas
importantes de ambas herramientas.

Pentaho Data Integration (PDI, conocida como Kettle) es una herramienta
desarrollada por la empresa Pentaho responsable de los procesos Extract,
Transform and Load (ETL). Su principal uso es en entornos integrados con data
warehouse pero también es utilizado en tareas como:

e Migracion de datos entre aplicaciones y/o bases de datos.
e Exportar datos desde una base de datos a un fichero.

e Big data.

¢ Filtrado de datos.

e Integracion de aplicaciones.

PDI se caracteriza por su intuitiva interfaz grafica (Spoon). Podriamos decir que
PDI es metadata oriented permitiéndo generar los distintos procesos sin escribir
codigo, simplemente interactuando con Spoon.

PDI puede ser utilizado como una aplicacion standalone, o puede ser utilizado a
través del Pentaho Suite. Es capaz de procesar gran cantidad de datos incluyendo
ficheros de texto, data sheets y bases de datos comerciales y gratuitas.

Por dltimo, cabe destacar la amplia disponibilidad de componentes para la
transformacion de datos, realzando la herramienta en aspectos como el data
quality.

Talend Open Studio (TOS) es una herramienta ETL desarrollada por Talend,
basada en Eclipse RCP (Rich Client Platform). TOS se comporta como un
generador de co6digo, generando scripts en .java como resultado de las
transformaciones realizadas sobre un conjunto de datos. A través de su framework
puedes acceder a su repositorio de metadatos (ficheros de configuraciéon y
definiciones) o a su disefiador grafico. Para ejecutar el c6digo generado, puedes
utilizar su framework o realizar un despliegue standalone, ejecutando
directamente los scripts como un fichero .java corriente.

TOS for Data integration se utiliza principalmente para:

e Sincronizacion o replicacion de bases de datos.
e ETL sobre data warehouse.

e Migracion de datos.

e Transformaciones complejas y carga.

e Filtros de datos & data quality.

e Bigdata.
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Se ha construido una tabla valorando los aspectos que se han considerado mas
relevantes de cara a la eleccion de la herramienta definitiva.

Ease to use |Support Features Perfomance | Deployment
Pentaho Data
Integrator -
Kettle 10 10 7 9 8
Talend Open
Source Data
Integrator 9 9 10 10 10

Ambas herramientas tienen una interfaz amigable, no obstante, en el caso de
Kettle se requiere menos tiempo de aprendizaje al inicio.

Ambas herramientas tienen una amplia comunidad de usuarios y ambas empresas
ofrecen soporte via subscripcién y a través de servicios de consulta directa. Ambas
empresas han tenido un rapido crecimiento debido a sus herramientas, en el caso
de Kettle conforme ha ido evolucionando ha ido incluyendo componentes
relacionadas con Business Intelligence, en cambio, TOS apost6 por componentes
orientadas a Data integration, quality & management.

En cuanto a las componentes de ambos ETL, cabe destacar que TOS es mas potente
a nivel de tecnologia y aparte tiene més variedad de componentes, adema4s, ofrece
componentes especificos para bases de datos NoSQL y Big data.

En cuanto al rendimiento dependiendo de las componentes que se utilicen, el
rendimiento variara en ambas herramientas favoreciendo en el caso de TOS la
generacion de ficheros .java, a nivel de compresion y despliegue, aportando mejores
resultados que los obtenidos mediante la interpretacién de los ficheros .xml
generados por Kettle.

Por tultimo, a nivel de despliegue TOS funciona como cualquier otra aplicacion
java, en el caso de Kettle, es necesario al desplegar la aplicacion fuera del
framework importar las librerias propias de Kettle.

Ambas herramientas son totalmente validas para abordar este proyecto, no
obstante se ha optado por Talend, sobre todo por la riqueza de componentes en el
ambito de bases de datos NoSQL y big data asi como a nivel de rendimiento a la
hora de trabajar en entornos big data.



2.2. Bases de datos NoSQL

NoSQL o también llamado “no solo SQL”, es una amplia clase de sistemas de
gestion de bases de datos que difieren del modelo clasico del sistema de gestion de
bases de datos relacionales (RDBMS) en aspectos importantes, el mas destacado es
que no usan no usan SQL como lenguaje principal de consulta. A diferencia de
RDBMS estas bases de datos carecen de estructura fija en tablas, ademas hay
operaciones como “JOIN” que no son soportadas. Otro aspecto relevante de estas
tecnologias es que no garantizan completamente las caracteristicas ACID
(Atomicidad, Consistencia, Aislamiento, Durabilidad), aunque existen refuerzos a
través de una capa intermedia como por ejemplo AppScale o CloudTPS u otros
sistemas asi como Precolator de Google (basado en el sistema BigTable) o Hbase
(desarrollado por la Universidad de Waterloo).

Los sistemas de bases de datos NoSQL crecieron con las principales compaiiias de
Internet, como Google, Amazon, Twitter y Facebook, siendo el caso mas
emblematico la bisqueda de mensajes en la bandeja de entrada de Facebook que
albergaba un total de 50TB. Con el crecimiento de la web en tiempo real tanto a
nivel de volumen de datos como de usuarios, las RDBMS no eran capaces de
afrontar este desafio satisfactoriamente con lo cual se precisaba de una tecnologia
alternativa capaz de resolver esta problematica. Analizando la naturaleza de los
datos, se dieron cuenta que los grandes volimenes de datos que necesitaban
procesar tenian unas estructuras horizontales muy similares, para las cuales las
tecnologias NoSQL ofrecian una escalabilidad y rendimiento muy elevado a cambio
de pérdida de coherencia e integridad, asi como pérdida de flexibilidad en tiempo
de ejecucion.

2.2.1. RDBMS vs NoSQL

Las RDBMS y bases de datos NoSQL surgieron en eras tecnologicas distintas,
respondieron ante demandas completamente distintas. Mientras RDBMS se
caracteriza por su robustez y nacieron por la necesidad de actuar como sistema de
almacenamiento y gestor de informacion para grandes empresas. Por otro lado, las
bases de datos NoSQL nacieron como respuesta a la demanda tan exigente tras el
crecimiento exacerbado o alcista de la web, asi como nuevas corrientes tecnolégicas
relacionadas como “Big Data”, "mobile”, “1oT”(Internet of Things) y Cloud
Computing, ofertando tratamiento eficiente de datos tanto estructurados como
parcialmente estructurados, computacion distribuida y sobre todo una alta
disponibilidad (24/7).

Con la llegada del siglo XXI las organizaciones han ido evolucionando y
adaptandose a las nuevas tendencias lo cual ha acarreado cambios desapacibles a
nivel de los requerimientos y procesos en los que las organizaciones se veian
involucrados exigiendo una gran resilencia de las bases de datos. Las RDBMS
comenzaron a sufrir grandes achaques en el rendimiento ya que en este aspecto
carecia de versatilidad, en cambio las bases de datos NoSQL respondieron y se
adaptaron rapidamente soportando tanto cambios en los requerimientos como
actualizaciones y la adicion de nuevas caracteristicas. Esto es debido a que las
RDBMS se implementan en base a un esquema, lo cual cualquier cambio en los
requerimientos provocara cambios sobre el esquema 16gico no siendo asi en las
bases de datos NoSQL caracterizadas por no poseer esquema. A raiz de lo
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anteriormente mencionado deriva otra caracteristica esencial y sobre todo cuando
se trata de IoT es el hecho de que las bases de datos NoSQL pueda gestionar datos
sin estructura o semiestructurados, ya que el esquema de datos no recae sobre la
propia base de datos sino sobre la aplicacion.

Schema Utilized
USERS
D First

Brendan

|
<9

USERS \

1] Brendan

Last

Bond

Bond

Iteration 2 — First, Last, Twitter

Schema Uil zed
USERS
[v] First Last
{ | '

USERS

Johnson 9

1 Shane

Ilustracién 2 - Cambios de estructura en RDBMS



Iteration 1 — First, Last Iteration 2 — First, Last, Twitter

‘ Brendan ‘ | Bond ‘ | Shane ‘ | Johnson

{

{ "firstName": "Shane”,
“firstName": "Brendan®, "lastName": "Johnson",
}'IastName": 'Bond" "twitter"; "@shane_dev"
}

Tlustracion 3 - Cambios de estructura en bases de datos NoSQL

Para continuar con el estudio ha sido necesario recurrir al teorema CAP ya que
refleja un punto de inflexion entre bases de datos NoSQL y RDBMS.

MongoDB
Gestores Redis
relacionales HBase.

CouchDB
Dynamo
Cassandra

Ilustracién 4 - Teorema CAP
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Pese a la ilustracion de la parte superior, la disponibilidad en las RDBMS en
ciertamente més débil con respecto a las bases de datos NoSQL, al igual que la
consistencia siempre estara de lado de las RDBMS, ya que como en todos los
aspectos en estas bases de datos brinda lo estatico y estable. Bien es cierto, que
encontramos distintos paradigmas, la diferencia esencial reside en la arquitectura
asi como en la interaccion y relacion con los objetos. Era necesario presentar esta
caracteristica porque ha condicionado y limitado el uso de RDBMS en el &mbito
web donde prima la disponibilidad de los datos, asi como la computacion ubicua y
distribuida. La estructura y escalabilidad vertical de las RDBMS es un punto débil
ya que cualquiera de los escenarios debe existir un tnico servidor fisico con lo cual
la disponibilidad y la tolerancia a las particiones se ven claramente
comprometidas. La consecuencia directa de la escalabilidad en cuestiones de
tolerancia y disponibilidad es que cualquier fallo bloquea totalmente el sistema, en
cambio, las bases de datos NoSQL al ser “fAcilmente” distribuidas y particionadas
provoca que tras un fallo otra instancia de la base de datos pueda atender la
peticion.

APPLICATION(S)

APPLICATION(S)

DATABASE INSTANCE
tocal Local Locat
STORAGE SToRAGE STORAGE,

Ilustracion 5 - Disponibilidad y Tolerancia en las bases de datos

DATABASE INSTANCE DATABASE INSTANCE DATABASE INSTANCE DATABASE INSTANCE DATABASE INSTANCE

El hecho de que las bases de datos NoSQL escalen horizontalmente provoca que la
inversion en infraestructura sea menor y a su vez que el rendimiento sea mayor en
los escenarios actuales. La grafica siguiente muestra las repercusiones de un
consumo de servicios concurrente bajo ambos tipos de base de datos:

RDBMS NosQL

COST{s)
COST{s)

CONCURRENT USERS COMCURRENT USERS

Ilustracién 6 - Concurrencia en base de datos

Ademas de concurrencia, la escalabilidad horizontal es mas eficiente ante el
almacenamiento y gestioén de cantidades masivas de datos.



El hecho de que las bases de datos NoSQL no sigan el modelo ORM (Object-
Relational Mapping) propio de las RDBMS, elimina la sobrecarga producida
por el “marshalling/unmarshalling” de los objetos. El hecho de que para cada
“query” se tenga que procesar y mapear cada objeto aparte de la sobrecarga
propiamente dicha suele desencadenar en una serie de lecturas inevitables. En
el caso de las bases de datos NoSQL no ocurre lo mismo, ya que en una misma
estructura pueden alojarse distintos “objetos” (realmente no existe el concepto
de objeto) accesibles en una misma peticion.

2.2.2, Tecnologias NoSQL
Existen distintas tecnologias e implementaciones de estos sistemas de informacion,
los mas representativos son los siguientes:

¢ Clave - Valor: Es el modelo mas popular y sencillo dentro de las bases de
datos NoSQL. Cada elemento esta identificado por una clave tinica. No es
una buena opcion si generalmente se precisa actualizar parte de un valor o
simplemente realizar consultas. Las bases de datos méas conocidas son:
Dynamo, MemcacheDB, Redis.

¢ Columna: Este modelo est4 orientado a big data donde es necesario
procesamiento masivo de grandes cantidades de informacion en este caso
ademas, cuando el escenario incluye informacion completamente
distribuida. También se utilizan claves, pero en este caso cada una de ellas
apunta a varias columnas, estas columnas a su vez estan dispuestas por
familias de columnas. Se caracteriza por accesos y bisquedas rapidas. Las
bases de datos mas conocidas son: Cassandra, BigTable y HBase.

e Grafos: Esta tecnologia emplea una representacion particular, la
informacion se representan como nodos de un grafo y sus relaciones como
aristas del mismo. Su uso es més complejo que usando otras tecnologias. Es
necesario tener ciertas nociones de teoria de grafos para poder sacar todo el
rendimiento a estas estructuras. No obstante, son bases de datos muy
flexibles y facilmente escalables. Las bases de datos conocidas son: Neo4j e
infoGrid.

¢ Documental: Este modelo organiza y almacena la informacion en
documentos, utilizando algan tipo de estructura como: JSON (JavaScript
Object Notation) o XML (eXtensible Markup Language). Cada uno de los
documentos estan compuestos por una serie de registros donde se aloja la
informacion. Permite basquedas mas precisas y exigentes que en el caso de
las bases de datos por clave — valor, introduciendo metadatos u otros
elementos que apoyan a una mayor eficiencia en el acceso a los datos. Esta
tecnologia es la mas versatil, son utilizadas en numerosos proyectos de muy
distintos &mbitos. Las bases de datos mas conocidas son: MongoDB y
CouchDB.
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2.2.3. Bases de datos documentales

Una base de datos documental esta constituida por un conjunto de programas que
almacenan, recuperan y gestionan datos de documentos o datos de algin modo
estructurados. Este tipo de bases de datos constituyen una de las principales
subcategorias dentro de las denominadas bases de datos NoSQL. A diferencia de las
bases de datos relacionales, estas bases de datos estan disefiadas alrededor de una
nocion abstracta de "Documento”.

Las claves son utilizadas para direccionar e identificar documentos y estas son
almacenadas a través de un indice en la propia base de datos para facilitar y agilizar
la recuperacion de la informacion.

Para poder interactuar con la base de datos mas alla de una simple correspondencia
<clave, valor (documento)> existe un API para recuperar o consultar de la base de
datos siendo ligeramente distinta en cada implementacion.

La forma en las que los documentos son organizados depende de la implementacion
siendo las mas conocidas: Colecciones, Etiquetas, Metadatos Ocultos, Jerarquias de
directorios. Las implementaciones méas destacadas son las siguientes: ArangoDB,
CouchDB, Lotus Notes, MongoDB, Apache Cassandra y Redis. Cada una de estas
implementaciones difiere en algunos detalles, pero comparten el método de
encapsulamiento y codificacion de los datos siguiendo un formato estandar.

MongoDB (con origen en humongous, es decir, enorme) es una base de datos
documental bajo un modelo de desarrollo de co6digo abierto en lenguaje C++. El
desarrollo de MongoDB empez6 en octubre de 2007 por la compaiiia de software
“10gen” formando parte de la nueva era de las bases de datos NoSQL. Como ya es
sabido (véase seccion 2.2) la estructura que siguen estas bases de datos viene dada
por documentos tipo JSON, al que en el caso de MongoDB denomina BSON
(Binary JSON).

Los objetos BSON estan constituidos por una lista ordenada de elementos y cada
uno de estos mantiene una estructura de este tipo <ID, Tipo, Valor>, el campo “ID”
identifica el elemento con un String, “Tipo” referencia al tipo de dato almacenado
en el siguiente campo, “Valor”, contenido del elemento. En comparaciéon a JSON,
BSON esta disefiado para tener un acceso y almacenamiento maés eficiente. Cabe
destacar que en casos donde hay elementos largos, hay un campo llamado “tamafio”
utilizado para facilitar el escaneo que puede acarrear en un mayor uso de memoria
que mediante JSON.

El principal objetivo de MongoDB fue dotar a las organizaciones de una
implementacion agil y escalable para crear nuevos tipos de aplicaciones, mejorar la
experiencia del cliente, acelerar el tiempo de comercializacion y reducir costes.

Una de las caracteristicas mas destacables es la agilidad de estas bases de datos
permitiendo a los esquemas cambiar rapidamente cuando las aplicaciones
evolucionan. Por otro lado, MongoDB proporciona una experiencia y funcionalidad



muy cercana en comparacion con las RDBMS aportando aspectos, tales como
indices secundarios, un API sélido que permite interactuar plenamente con la base
de datos soportando la bisqueda por campos, consultas de rangos y expresiones
regulares y algo muy importante, manteniendo una sélida y estricta consistencia
como se puede observar en la ilustracion 3 (véase seccion 2.2.2).

Hay tres caracteristicas que definen MongoDB:

1. Escalabilidad: Partiendo de una implantacion en un simple servidor hasta
grandes arquitecturas complejas en centros multidatos. Aparte puede
escalar de forma horizontal usando el concepto de “shard”. Los datos son
divididos en rangos (basado en la clave de sharding) y distribuidos a través
de maultiples shard. Cada shard es un replica set. MongoDB tiene la
capacidad de ejecutarse en multiple servidores, balanceando la carga y/o
duplicando los datos para poder mantener el sistema funcionando en caso
que exista un fallo de hardware.

2. Rendimiento: Tanto de lectura como en escrituras, destacando y
potenciando la computaciéon en memoria. Proporciona un framework de
agregacion que permite realizar operaciones similares a las que se obtienen
con el comando SQL "GROUP BY". Est4 construido como un pipeline en el
que los datos van pasando a través de diferentes etapas en los que son
modificados, agregados, filtrados y formateados hasta obtener el resultado
deseado. Todo este procesado utiliza los indices existentes y se produce en
memoria. Asimismo, MongoDB proporciona una funcion MapReduce puede
ser utilizada para el procesamiento por lotes de datos y operaciones de
agregacion. Por otro lado, es posible realizar consultas utilizando
JavaScript, haciendo que estas sean enviadas directamente a la base de
datos para ser ejecutadas.

3. Disponibilidad: La replicacion nativa de MongoDB y la automatica
tolerancia a fallos automatica ofrece un servicio pleno y flexibilidad
operativa. Soporta el tipo de replicacion primario-secundario. Cada grupo
de primario y sus secundarios se denomina replica set 10. El primario puede
ejecutar comandos de lectura y escritura. Los secundarios replican los datos
del primario y sblo se pueden usar para lectura o para copia de seguridad.
Los secundarios tiene la habilidad de poder elegir un nuevo primario en
caso de que el primario actual deje de responder.

MongoDB también presenta una serie de inconvenientes que realmente son
heredados de la propia naturaleza de la tecnologia en esta implementacion se basa.
Los problemas derivan de la no implementacioén de las propiedades ACID
generando que la base de datos no asegure la durabilidad, la integridad, la
consistencia y el aislamiento requeridos obligatoriamente en las transacciones:

¢ Bloquea la base de datos a nivel de documento ante cada operacién de
escritura. Sélo es posible hacer escrituras concurrentes si estas se
realizan en documentos distintos.

¢ MongoDB Puede retornar cuando todavia no se ha escrito la
informacion en el espacio de almacenamiento permanente,
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devolviendo un valor que puede no satisfacer la durabilidad ni la
verificabilidad.

e Las lecturas estrictamente consistentes en MongoDB no existen como
tal, pudiendo mostrar datos incorrectos tras una consulta.

Llegados a este punto es conveniente establecer las equivalencias entre la
terminologia y estructuras entre RDBMS y bases de datos NoSQL documentales
siendo en el segundo caso MongoDB como sistema de referencia, con la
finalidad de comprender el proceso de carga con mayor facilidad (véase seccién

4.3.2).

RDBMS MongoDB
Table E——— Collection
Row —p Document
Column ———P Flek
Relationships [ Li"kingggjnix?:dding

Ilustracion 7 - RDBMS to MongoDB

CCabe destacar que el “mapping” no es completo, es decir, no son equivalencias
exactas. En primer lugar, el hecho de que en MongoDB los datos carezcan de
esquema evita muchas de las restricciones que en una RDBMS serian
intrinsecas a la propia definicion del esquema. A pesar de que a nivel de base de
datos MongoDB no posea estructura, si que posee estructura a nivel de
“Collection” siguiendo el formato BSON (mas desarrollado en la seccion 2.2.3).
A nivel de “Row”/”Document” los datos de una RDBMS tienen que respetar la
definicién y restricciones que en el esquema se hayan establecido, en cambio en
MongoDB, cada “Document” puede tener un esquema distinto, es decir, el
elemento con “id = 1” puede tener tres campos y el elemento con “id = 2” puede
tener cinco campos con todo tipo de sub-campos a su vez. A nivel de
“Column”/”Field” los datos en las RDBMS deben cumplir con el tipo, longitud y
otras especificaciones, no siendo asi en el caso de MongoDB donde cada “Field”
puede ser de un tipo u otro sin responder a definiciéon alguna asi como tomar el
valor “null” o directamente no existir en un “Document” determinado.



Aun siendo ciertamente desconcertante lo anteriormente descrito, una de las
cosas mas llamativas en la tecnologia NoSQL es el hecho de que no existan las
relaciones, lo cual seria inconcebible en RDBMS. Las relaciones en RDBMS es
una de las claves para garantizar la integridad referencial y de esta forma
gestionar las claves foraneas entre las distintas tablas estableciendo sdlidos y
rigidos vinculos entre estas. En el caso de MongoDB, no existen las relaciones,
solo un conjunto de colecciones compuestas por documentos. Para establecer de
alguna forma “relaciones” entre los datos de una base de datos en MongoDB hay
dos opciones:

e Embebiendo en el propio documento aquella estructura que “forme parte” o
esté relacionada con el documento en cuestion. Esto puede suponer un
problema en el caso de la que base de datos esté continuamente siendo
actualizada o bien se trate de una base de datos con un gran volumen de
datos.

¢ “Linkeando” el elemento en cuestién mediante identificadores. En este caso
se incluiria el “id” del elemento ajeno, perteneciente a otra coleccion al
elemento en cuestion. Hay que ser precavido ya que este campo anadido es
un campo mas y carece de toda integridad por defecto, por tanto, recae en la
aplicacion mantener la coherencia e integridad.

Como es sabido (véase seccion 2.2) las bases de datos NoSQL documentales
tienen un campo de aplicacion extenso, concretamente MongoDB se ha visto
integrado en sistemas de Almacenamiento y registro, Comercio Electronico,
Aplicaciones moviles, Proyectos de desarrollo iterativo o agil, etc... En cuanto a
disciplinas, pueden observarse en practicamente cualquier area de
conocimiento. En el ambito de las ciencias de la salud y gen6mica destacan
varios institutos que utilizan mongoDB como base de datos, como pueden ser:
“The Mount Sinai Institute for Genomics and Multiscale Biology” o “Seven
Bridges Genomics”, asi como empresas como Gennetech.

Hay ciertos documentos que corroboran el uso de MongoDB en estas
organizaciones. A continuacion se muestran algunos fragmentos:

“NEW YORK—October 22, 2013—MongoDB today announced that Seven
Bridges Genomics, a biotech company based in Cambridge, Mass., and
Belgrade, Serbia, selected MongoDB to power data analytics for its next-
generation sequencing (NGS) analysis platform. MongoDB enables researchers
to collaboratively perform high-throughput genomic sequencing.

Seven Bridges simplifies data analysis for genomics by eliminating the need to
manage large-scale computation and storage infrastructures that are expensive
to maintain and scale,” said Igor Bogicevic, co-founder and CTO of Seven
Bridges Genomics. “MongoDB supports our long-term requirements for
scalability and it allows us to quickly add features, without forcing us to re-think
our model and architecture or invest heavily in re-engineering our
infrastructure.
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MongoDB has a thriving open source global community with more than 5
million downloads, 100,000 online education registrations, 20,000 user group
members and 20,000 MongoDB Days attendees.” (MongoDB, Seven Bridge
Genomics, 2013).

El siguiente fragmento pertenece a un articulo realizado por cuatro especialistas
en el Ambito de los sistemas informacion médicos. Laurie R. Margolies es
radi6loga en los siguientes hospitals: “Mount Sinai Queens, The Mount Sinai
Hospital Mount Sinai St. , Luke's and Mount Sinai West”. Aparte de su labor en
el &mbito sanitario es profesora adjunta e investigadora en “The Mount Sinai
Institute for Genomics and Multiscale Biology”.

“The services that we routinely use on the Internet—social media, shopping, and
financial applications—operate with a new generation of database technology
that accommodates big data. Document storage databases, such as Hadoop,
MarkLogic, and MongoDB, allow the quick integration and association of
myriads of disparate data. These technical solutions are now migrating to the
world of health care [56—58]. Discovery of associations between data elements
can be expedited with this new generation of tools. For example, data mining to
identify drug reactions can include, in addition to the medical literature, online
self-reporting and electronic medical records [59]. Important associations that
once would have been difficult, if not impossible, to imagine are now easier to
substantiate with appropriate data-mining methods...” (Laurie R. Margolies,
2016 ).

“MongoDB is at the heart of this initiative, which captures the variety of data
generated by genetic tests and integrates it with Genentech's existing Oracle
RDBMS environment. MongoDB’s flexible schema and ability to easily integrate
with existing Oracle RDBMS has helped Genentech to reduce development from
months to weeks or even days, significantly accelerating drug research. “Every
day we can reduce the time it takes to introduce a new drug can have a big
difference on our patients,” said Doug Garrett, Software Engineer at Genentech

MongoDB also makes it possible for Genentech to load more data than in the
past, which fits in well with the “collect now, analyze later” model, something he
noted MongoDB co-founder Dwight Merriman has often suggested.”
(MongoDB, Best Of Both Worlds: Genentech Accelerates Drug Research With
MongoDB & Oracle, 2014).



3. Implementacion y Analisis del Modelo Conceptual

Previo al proceso ETL, es necesario realizar un anélisis a nivel conceptual entre los
datos de entrada y nuestro modelo conceptual, con el fin de abstraer el nivel logico e
identificar similitudes y diferencias de una forma mas clara y concisa mediante un
modelo de entidad-relacion. Para ello, se ha implementado un modelo conceptual a
partir de los ficheros .vcf que hemos utilizado como datos de entrada. Estos datos
han sido proporcionados por el NBCI (INational Center for Biotechnology
Information).

3.1. Modelo Conceptual del Centro PROS
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Ilustracion 8 - Modelo Conceptual de referencia

El modelo conceptual mostrado en la parte superior hace referencia al modelo
diseno por el Centro PROS para llevar a cabo algunas de sus tareas investigadoras.
Este disefio tiene dos partes claramente diferenciadas: Secuenciacién y variaciones.

Como ya se ha descrito anteriormente nuestros datos de entrada muestran
informacién sobre las variaciones genéticas del humano, por lo que solo
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trabajaremos con la parte del modelo correspondiente, tal y como se muestra en la
imagen inferior:

Chromosome

+name: String

+ referenceld:

Variation

+ pos:

+ reference:

+ allele: Set of DNA Bases

+type: Enumeration

0.n
1.n

=
Gene
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+ clinicalSignificance:
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1.n 0.n
DMNA Coding Protein Phenotype Research publicatior
+ condition: String ‘ +D: String
’ + link: URL
1.n
Data Source
External Id
+1D: String -
+|D: String
+Mame: String

+link: URL

Ilustracién 9 - Modelo conceptual de referencia filtrado

Para la descripcion del modelo conceptual, se ha procedido en dos niveles:
“Entidad” y “Relacion”.

Comenzando por el nivel de entidad, se puede observar la entidad “Chromosome”,
que representa una unidad de ADN que contiene el material genético. Es utilizada
para situar y describir variaciones. Presenta dos atributos, “name” que representa
textualmente a cada cromosoma y “referenceld” que identifica inequivocamente la
secuencia de referencia en la comunidad genética. La entidad “Gene” representa
una unidad de ADN que codifica una funcién especifica en el ser humano. Gracias a
este, se puede averiguar que funcién ha sido afectada por una variacion. Presenta
un atributo “name”, que representa textualmente a cada gen. La entidad
“HgvsNotation” representa un estandar para la descripcion de variaciones. Esta
notacion representa una variacion en el ADN a nivel de ADN, ARN y proteina. Cada
una de las entidades que heredan de esta: “ADN”, “Coding” y “protein”, se encargan
de la representacién en uno de los niveles que se han comentado. La entidad



“Variation” representa un cambio generado en alguna zona del ADN. Posee cuatro
atributos: “Pos”, “Reference Allele”, “Alternative Allele”, “type”. El atributo “Pos”
describe la posicion de la variacién dada por la posicion de la primera base, de
acuerdo con la secuencia de referencia. El atributo “Reference Allele” se
corresponde a una lista de nucleo6tidos de la secuencia de referencia. Los posibles
valores son cadenas compuestas por: A, G, T, C y “null” para inserciones. El atributo
“Alternative Allele” se corresponde con una lista de los alelos alternativos a la
secuencia de referencia. Los posibles valores son cadenas compuestas por: A, G, T,
C, N. En el caso de no haber alelos alternativos nos encontramos con un caso de
“delecidon” donde no se obtendra ningan valor. Por tltimo, el atributo “type”
representa el tipo de variaciéon basado en el cambio sufrido con respecto a la
secuencia de referencia. Como entidad heredera de esta se encuentra “Curated
Variation”, a diferencia de la entidad “Variation” esta representa un tipo de
variacion previamente analizada por un genetista, proporcionando informacion
sobre el efecto de la variacion. Presenta un tinico atributo, “Clinical Significance”,
correspondiéndose con una evaluacion de la importancia de la variaciéon en la
practica clinica. La entidad “Phenotype” representa informacién sobre el efecto de
una variacion. Su tnico atributo “condition” cita la enfermedad o condicién que
esta variacion causa o podria causar. La entidad “Research Publication”
proporciona informacién aquellas evidencias que demuestran la importancia de
una variacion y su relacion con cierta enfermedad o condicion. Esta entidad
contiene tres atributos: “database”, “Id” y “Link”. El atributo “database”
proporciona de la fuente de la que se ha extraido la publicacién. El atributo “Id”
identifica la publicacion en cuestion dentro de la base de datos. Por altimo, el
atributo “link” muestra la URL que contiene la informacién analizada. La entidad
“Data Source” aporta informacion sobre la fuente de datos donde las variaciones
analizadas son almacenadas. Esta entidad posee tres atributos: “Id”, “name”, “link”.
El atributo “Id” se corresponde con una referencia textual de la fuente de datos. El
atributo “name” representa el nombre completo de la fuente de datos. Por tltimo, el
atributo “link” muestra la URL de la fuente de datos. La entidad “External 1d”, es
una entidad débil nacida de la relacion entre “Data Source” y “Curated Variation” y
proporciona informacién adicional sobre las variaciones analizadas almacenadas en
una fuente de datos. Su tinico atributo “Id” proporciona el identificador que
identifica una variacion en la fuente de datos.

A nivel de relacion, cada cromosoma puede estar o no relacionado con una
variacion, lo cual significa que no todos los cromosomas deben contener
variaciones, de forma analoga ocurre con los genes y la entidad “HgvsNotation”.
Cada variacion esté relaciona con uno o mas cromosomas, genes y elementos de la
entidad “HgvsNotation”. Cada variacion no tiene por qué estar relacionada con la
entidad “HgvsNotation” ya que cada variacion no tiene por qué estar registrada
siguiendo este estandar. La entidad “Curated Variation” se relaciona con uno o mas
fenotipos y de forma anéloga con la entidad “Data Source”. Por otro lado, la entidad
“Curated Variation” no tiene por qué estar relacionada con la entidad “Research
Publication”. Los fenotipos pueden estar o no relacionados con la entidad “Curated
Variation” ya que no todas las enfermedades y complicaciones registradas no tienen
por qué estar relacionadas con una variacion analizada. Tanto la entidad “Data
Source” como “Research Publication” se relaciona con una o mas relaciones
analizadas.
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3.2. Modelo Conceptual de Clinvar

Una vez conocido el modelo de referencia vamos a exponer el modelo conceptual
desarrollado con la informacién procedente de Clinvar. El modelado se ha basado
en los requerimientos presentados por el modelo de referencia por lo que aquellas
entidades o relaciones que no se contemplaban ni tenian ningtn tipo de relacién o
equivalencia con el modelo base, han sido descartadas ya que no aportan ninguna
informacion relevante para este proyecto. Por ltimo, cabe destacar que como era
previsible la informacion proporcionada por Clinvar no cubre con totalidad la
informacion que se encuentra en nuestro modelo de referencia, no obstante el
proyecto se puede llevar a cabo sin problema ya que los resultados seguiran siendo
validos el estudio que se esta llevando a cabo.

El modelo realizado sobre la informacion de los ficheros Clinvar es el siguiente:

Chromosome

F Y

chrom: String

Variation

pos: Integer
ref. String

alt: String

ve: String
cinhgvs: String
rs: String

L

Curated Variation

Gene

N

A

geneinfo: String

cinsig: String

predisposes_to

in

Phenotype
cindbn: String

Ilustracién 10 - Modelo conceptual de Clinvar filtrado

Para la descripcion del modelo conceptual, se ha procedido en dos niveles:
“Entidad” y “Relacion”.



Comenzando por el nivel de entidad, se puede observar la entidad “Chromosome”,
que representa una unidad de ADN que contiene el material genético. Es utilizada
para situar y describir variaciones. Presenta un tnico atributo, “chrom” que
representa textualmente a cada cromosoma. La entidad “Gene” representa una
unidad de ADN que codifica una funciéon especifica en el ser humano. Gracias a
este, se puede averiguar que funcion ha sido afectada por una variacion. Presenta
un Unico atributo, “geneinfo”, que representa textualmente a cada gen
(simbolo:genelD). La entidad “Variation” representa un cambio generado en alguna
zona del ADN. Posee cuatro atributos: “pos”, “ref”, “alt”, “vc”,” clnhgvs”, “rs”. El
atributo “pos” describe la posicion de la variacion dada por la posicion de la primera
base, de acuerdo con la secuencia de referencia. El atributo “ref” se corresponde a
una lista de nucleétidos de la secuencia de referencia. Los posibles valores son
cadenas compuestas por: A, G, T, Cy “null” para inserciones. El atributo “alt” se
corresponde con una lista de los alelos alternativos a la secuencia de referencia. Los
posibles valores son cadenas compuestas por: A, G, T, C, N. En el caso de no haber
alelos alternativos nos encontramos con un caso de “delecion” donde no se
obtendra ningan valor. Por altimo, el atributo “vc” representa el tipo de variacion
basado en el cambio sufrido con respecto a la secuencia de referencia. El atributo
“clnhgvs” representa cada variacion siguiendo un estandar de descripcion de
variaciones “HGVS”. El atributo “rs” proporciona el identificador que identifica una
variacion en la base de datos de dbSNP. Como entidad heredera de esta se
encuentra “Curated Variation”, a diferencia de la entidad “Variation” esta
representa un tipo de variacion previamente analizada por un genetista,
proporcionando informacion sobre el efecto de la variaciéon. Presenta un tinico
atributo, “clnsig”, correspondiéndose con una evaluacion de la importancia de la
variacion en la préctica clinica. La entidad “Phenotype” representa informaciéon
sobre el efecto de una variaciéon. Su tnico atributo “clndbn” cita la enfermedad o
condicién que esta variacion causa o podria causar.

A nivel de relacion, cada cromosoma puede estar o no relacionado con una
variacion, lo cual significa que no todos los cromosomas deben contener
variaciones, de forma analoga ocurre con los genes. Cada variacion esta relaciona
con uno o mas cromosomas, genes. La entidad “Curated Variation” se relaciona con
uno o mas fenotipos. Los fenotipos pueden estar o no relacionados con la entidad
“Curated Variation” ya que no todas las enfermedades y complicaciones registradas
no tienen por qué estar relacionadas con una variacion analizada.

El aspecto es mas conciso que el modelo de referencia ya que aun teniendo la
informacién basica y esencial que constituye las variaciones, no contiene
informacion referente a citaciones y entidades externas. La informacién aportada
por este modelo en algunos casos no tiene una correspondencia directa con el
modelo de referencia, con lo que se precisa de algunas transformaciones para que la
informacién sea coherente, previamente a la carga, (véase seccion 4.2.).
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3.3. Analisis de modelado de datos

Una vez presentados ambos modelos, se debe proceder a realizar un anélisis
comparativo de estos con la finalidad de establecer similitudes y diferencias a la
hora de trabajar con los dos modelos de datos antes de bajar a nivel 16gico. Esta
forma de proceder es algo que se quiere destacar en este proyecto. Como ingeniero
de software antes de proceder a la implementacion a nivel l6gico de un conjunto de
datos, es imprescindible tener implementado un modelo que nos aporte una
descripcidn significativa del modelo de datos en una capa mas abstracta. Hay
diversos motivos que fundamentan esta metodologia, comenzando por la
naturaleza del proyecto. Un modelo conceptual representa a través de como puede
ser el modelo de entidad-relacion el modelo de datos sin entrar en un nivel técnico,
facilmente entendible por aquellos profesionales no expertos en el ambito de la
tecnologia que pudieran verse inmersos en este proyecto o derivados como pueden
ser aquellos expertos en el &mbito de las ciencias de la salud. Un modelo de
entidad-relacion es mucho mas estable que un modelo logico ya que cualquier
cambio en los datos es muy probable que conlleve cambios a nivel logico, con lo que
si se procede a aplicar un proceso ETL a este nivel el proyecto es mucho méas
propenso a sufrir cambios que podrian tener costos temporales altos.

En la siguiente ilustracion se muestran los tres niveles de modelado de datos:
Conceptual, 16gico y fisico.

Conceptual
Data Model
(com)

uonaeASqY

Concepts and their
relationships

Logical Data Model (LDM)
Formalized and materialized
relationships

Physical Exchange Schema (PES)

uapuadaq

Data model implementation
in a database

Ilustracion 11 - Niveles de descripcion de modelado de datos

3.3.1. Comparativa entre modelos

Antes de comenzar el analisis cabe destacar que existen entidades del modelo
referencia que no estan incluidas en el modelo conceptual de Clinvar, esas
entidades son las siguientes: “DNA”, “Coding”, “Protein”, entidades que heredan de
la entidad “HgvsNotation” ya que en el caso del modelo conceptual de Clinvar solo



se contempla una posible descripcion de las variaciones, siguiendo la nomenclatura
DNA, esta informacidn est4 almacenada en un atributo de la entidad “Variation” y
no en una entidad concreta. Por otro lado, la entidad “Research Publication”
tampoco se contempla en el modelo conceptual de Clinvar, pero a diferencia del
caso anterior esta informacion no esta representada en forma de atributo de
ninguna entidad ni estd modelada siguiendo otra estructura. Por tltimo, en el caso
de la entidad “Chromosome”, el atributo “refenrenceld”, no se contempla en el
modelo conceptual de Clinvar. Por Gltimo, el atributo “Link” de la entidad “Data
Source” no estd modelado en el modelo conceptual de Clinvar, pero este podra
incluirse ya que con la informacién proporcionada por el resto de atributos se
puede conformar la de este altimo atributo.

A nivel de entidad, el resto de entidades coinciden entre ambos modelos, aunque
cabe destacar que en algunos casos hay algunos cambios: La entidad “Gene” esta
estructurada de la misma forma en ambos modelos per en el caso de Clinvar se
incluye mas informacion de la que se utiliza en el modelo referencia con lo que se
debera transformar este atributo para que se corresponda con el modelo de
referencia. La entidad “Chromosome” salvando lo descrito al comienzo de esta
seccion, ambas entidades presentan la misma estructura. En el caso, de la entidad
“Variation” en el modelo conceptual de Clinvar, se constituye de un atributo
adicional “clnhgvs” que como se detall6 al comienzo de esta seccion este se
corresponde con la informacién representada por la entidad
“DNA”->”HgvsNotation” del modelo de referencia. En el caso de la entidad “Data
Source” salvando la particularidad del atributo “Link” descrita al comienzo de la
seccion ambas estructuras son iguales. Por altimo, en el caso de la entidad
“ExternallD” y “Phenotype” la estructura es idéntica en ambos modelos y no precisa
de ningln cambio.

A nivel de relacion, el modelo es idéntico tanto a nivel de relaciones como tal y
cardinalidades, por supuesto excluyendo aquellas que comprometen entidades que
no estan incluidas en el modelo de Clinvar.

3.3.2. Conclusiones previas al proceso ETL

Tras haber analizado ambos modelos y haber realizado una comparativa entre
ambos podemos concluir con que ambos modelos son muy similares, como es
logico tienen algunas diferencias pero que a nivel conceptual son minimas lo cual
ha facilitado en gran medida tanto la compresion, analisis, asi como la
implementacion del ETL (véase seccion 4). Aunque tras este analisis parece que el
proceso ETL sera casi inmediato hay que tener en cuenta que el modelo conceptual
de Clinvar se ha disenado en base y bajo los requerimientos presentes en el modelo
proporcionado por el Centro PROS de la UPV, logicamente los ficheros .vef que
responden al primer modelo contienen mucha més informacion de la que se ha
modelado asi como relaciones y estructuras mas complejas con lo cual la
implementacion es un desafio y una compleja tarea desde el comienzo del proceso.

Es destacable que la llegada de las TIC y mas concretamente los sistemas de gestion
y almacenamiento de datos a las organizaciones han proporcionado en muchas
organizaciones el éxito estratégico y de gestion. El disefno e implementacion de
modelos conceptuales llevado a cabo por especialistas en sistemas ha sido el
elemento clave para alinear los objetivos de la base de datos con la modelo
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estratégico de negocio. En muchos casos los ejecutivos no ven la necesidad del
alineamiento anteriormente descrito, pero es conveniente reiterar en la necesidad
de este, asi como de la importancia de analizar e identificar los requerimientos de la
organizacion e incluir el estudio y desarrollo de modelos conceptuales como capa
indispensable en la arquitectura de modelado de datos.



4. Implementacioén del proceso ETL

El proceso ETL consta de tres fases: Extraccion, Transformaciéon y Carga (Load). En
la fase de extraccion (véase seccidn 4.1.) se extraen los datos de la fuente principal,
en este caso, Clinvar, generalmente se emplean fuentes de datos diversas, pero en
este caso la fuente de datos de Clinvar responde en gran medida a los
requerimientos del sistema de origen. Los datos proporcionados por Clinvar vienen
representados en texto plano siguiendo un formato .tsv. En esta fase del proceso los
ficheros seran filtrados, limpiados y preparados, adaptando estos a la estructura
esperada, rechazando aquellos datos que no puedan ser adaptados al modelo de
referencia.

La fase de transformacion (véase seccion 4.2) es la fase mas compleja del proceso,
en esta fase se hara uso del analisis realizado en el apartado anterior (véase seccion
3) ya que son el punto de partida para desarrollar las reglas de negocio,
manipulando los datos extraidos para que la carga sea exitosa y coherente con
respecto con el modelo de referencia. En la mayoria de los casos no hara falta
transformar los datos ya que hay una equivalencia directa, pero como ya se sabe
(véase seccion 3.3.1) habra que hacer ciertas transformaciones en algunos casos por
la naturaleza de ambos modelos y en otros casos por las estructura y disposicion de
los datos de entrada.

Con la fase de carga concluye el proceso ETL en este caso se dispone de dos bases de
datos, SQL y NoSQL. Los datos son cargados en ambas bases de datos y se daria por
finalizado el proceso. No solo se busca implementar el ETL con éxito sino obtener
conclusiones sobre ciertas tecnologias como es a nivel de bases de datos para
estimar su validez en estos escenarios o paradigmas.

El escenario o entorno sobre el que se implementa el ETL es el siguiente:

Reference

Clinvar
Conceptual
IModel

Conceptual
Model

Conceptual Level
( T
\U," I'/- \'|
*., Transform °.
Business U
Rules

Business Intelligence Level

Logical Level

Ilustracioén 12 - Arquitectura de datos
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4.1. Extraccion de datos

gendmica basado en tecnologias ETL

En este apartado se extraen los datos de los ficheros .vcf de 1a base de datos de
clinvar, se filtran y se limpian para que se adapten en formato a nuestro modelo de

referencia.

Para la extraccion de datos lo primero que se necesita es tener un “input” en este
caso se trata un fichero delimitado por tabulaciones por tanto
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< >

« Back Next > Finish Cancel

Tlustracion 13 - Creacion de fichero delimitado (pasos 1,2)

@ Edit an existing Delimited File

File - Step 3 of 3

Update an existing Metadata File on repository
Define the setting of the parse job

File Settings

- oIEl

@

Rows To Skip
Codificacion US-ASCH v If any rows must be ignored, specify the following parameters
ISeparador de Campo v Corresponding Character "\t* Iimabezado Vi) 67 ¥ I
Separador de Fila | v Corresponding Character Pie de Pigina
"1 Skip empty row
Escape Char Settings Limit Of Rows
csv ®) Delimited

Limit |

Split row before field

Preview | Salida

I-’, Set hcodnﬁ row as column Mmd Refresh Preview

#CHROM POS 1D REF ALT QUAL FILTER INFO
1 1014143 rs786201005 C T
1 1014316 5672601345 C (G
<

Exportar como contexto

If the number of lines must be limited, specify this number

A

RS=786201005;RSPOS=1014143;dbSNPBuildID=144;SSR=0SAC
RS«672601345:RSPOS=1014319,dbSNPBUIlID = 142.SSR=OSAC ,

>

Finish Cancel

Ilustracién 14 - Creacion de fichero delimitado (paso final)



Se han resaltado algunos campos en la ilustracion 7 ya que son aquellos que se han
tenido que modificar o editar para un correcto formato de los datos. En primer
lugar se ha elegido utilizar un encabezado con un valor asignado de “67”, con este
parametro se indica que el fichero introducido presenta un encabezado de sus
datos. El valor “67” hace referencia a la linea donde se encuentra el encabezado,
teniendo en cuenta que el contenido que se halle por encima de esta linea sera
descartado, en este caso se corresponde con lineas de descripcion de los datos, con
lo que pueden ser descartados. La siguiente opcidon que ha sido resaltada se
corresponde con el delimitador utilizado, por defecto este item esta preparado para
ficheros .csv por tanto cambiamos el delimitador por “;” por “\t” para que los datos
estén delimitados por una tabulacion. Por tltimo se ha establecido como cabecera
la primera linea de datos, con esto se quiere indicar que la primera linea no se
corresponde a una linea de datos, sino de cabecera.

Una vez se concluyen los tres pasos el fichero queda cargado y formateado
correctamente. El siguiente paso consiste en anadir al proyecto actual este fichero
arrastrandolo a la ventana de disefo.

4.2. Transformacion de datos

En este apartado, se han creado las reglas de negocio, transformaciones para que
los datos estén preparados para la carga en las bases de datos.

Para llevar a cabo este proceso, se ha utilizado la herramienta “tMap”. Esta
herramienta permite dada una entrada y una salida, realizar una serie de
manipulaciones de los datos mediante funciones proporcionadas por la
herramienta o bien funciones creadas por el usuario usando java como lenguaje.

=& Find : &G B

row1 | & Var

Column Expresion Tip
_CHROM
POS
ID
REF
ALT
QUAL
FILTER
INFO

Editor de esquemas . Editor de expresiones

row1

Columna
_CHROM
POS
1D
REF
ALT
QUAL

Tipo & N. Date Pattern (Ctrl+.. Longitud Precision Default  Comentario
Integer
Integer
String
Character
String
Character

oo o oo o

IninininininEs

IR EEE

Ilustracién 15 — tMapi_Input
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¢ % ¢ & 2] Auto map!
% | & to_Curated_Variation P | & "
Variable Expresion Column
Numericsequence("s3",1,1) Q, curated_variation_id
(row1._CHROM.equals("MT"))723:(row1,_CHRO.. chromosome
row1.POS position
String.valueOf{row1.REF) reference
row1.ALT allele
StringHandling.RIGHT(StringHandling.LEFT(Strin... hgvs_notations
(StringHandling.RIGHT(StringHandling.LEFT (Stri... variation_type_id
(Integer.parselnt(StringHandling. LEFT(StringHan... clinical_significance_id
(row1._CHROM.equals("MT"})723:(row1._CHRO... chromosome_id
to_Stored_in P | &
Expresion Column
Numericsequence("s17,1,1) @, curated_variation_id
“dbSNP" Q, data_source_id
StringHandling.RIGHT(StringHandling.LEFT(Strin... id
to_Gene By | &
Expresion Column
StringHandling.RIGHT(StringHandling.LEFT(Strin... Geneinfo
StringHandling. COUNT(StringHandling RIGHT(S... numGenes
Numericsequence("s7",1,1) fk
to_Phenotype Pa| S .
_Curated_Variation
Columna Cl.. Tipo ¥l N. Date Pattern (Ctrl.. Longitud Precision Default  Comentario ™
G, curated_variation_id int ™ 10 0 nextval.. ldentifier ...
chromosome [ int [ 10 0 The numb...
position [ int | 10 0 The positi..
reference [] string [l 21474836.. 0 Value of t..
allele [[] string Il 21474836.. 0 Value of t..
hgvs_notations [] string | 21474836.. 0 List of ide.. ,

Ilustraciéon 16 — tMap1_Output

Ambas ilustraciones se corresponden al aspecto interno del item “tMap” donde se
puede apreciar en la parte superior los datos y las “expresiones”, transformaciones
o reglas de negocios aplicadas. En la parte inferior se puede apreciar la capa fisica
de los datos sobre la que fue montada la capa de negocio superior. Una vez
observado internamente el objeto “tMap” se procede a explicar como han sido
desarrolladas las transformaciones para al final obtener una serie de datos listos
para ser cargados en las bases de datos (véase seccion 4.3.).

En este caso, como entrada se ha escogido el fichero introducido en el proceso
anterior (véase seccion 4.1.). La problematica realmente viene debido al campo

“info, ya que esta compuesto por una serie de sub-campos de los cuales se ha

extraido cierta informacién. La estructura es la siguiente:




#CHROM POS 1D REF ALT QUAL FILTER INFO

1 1014143 rs786201005 C T . .
RS=786201005;RSP0OS=1014143;dbSNPBuildID=144;SSR=0;SAO=1;VP=0x05
0060000605000002110100;GENEINFO=ISG15:9636;WGT=1;VC=SNV;PM;NSN;
REF;ASP;LSD;OM;CLNALLE=1;CLNHGVS=NC_000001.11:8.1014143C>T;CLNSR
C=OMIM_ Allelic_Variant; CLNORIGIN=1;CLNSRCID=147571.0003;CLNSIG=5;C
LNDSDB=MedGen:OMIM;CLNDSDBID=CN221808:616126;CLNDBN=Immunode
ficiency_38;CLNREVSTAT=no_ criteria;CLNACC=RCV000162196.375790

La mayoria de informacion est4 concentrada en este campo, por tanto mediante
funciones proporcionadas por Talend se ha extraido la informacion siguiendo la
siguiente estrategia:

1. Los campos fuera de la estructura del campo “info” no han necesitado ningtin
tipo de transformacion, con lo cual la correspondencia ha sido directa salvo en el
caso del campo “#CHROM”.

2. Al campo “#CHROM” se le aplica una conversion “String to Integer” y se realiza
un tratamiento especial para los valores no numéricos (“X”,”Y”,”MT”) como es
mostrado a continuacion:

“(row1._CHROM.equals("MT"))?23:(row1._ CHROM.equals("X"))?24:(row1._C
HROM.equals("Y"))?25:Integer.parselnt(rowi._ CHROM)”.

3. El campo “INFO” es el campo mas complejo y para su transformacién se han
utilizado cuatro métodos: StringHandling. LEN(), StringHandling.INDEX(),
StringHandling. RIGHT(), StringHandling. LEFT(). El método LEN() devuelve la
longitud de una cadena de texto. El método INDEX() busca una sub-cadena
dentro de una cadena de texto y devuelve la posicion en la que se encuentra. El
método RIGHT() dada una cadena de texto ¢ y un entero n, devuelve los tltimos
n caracteres la cadena c. Por altimo, el método LEFT() dada una cadena de texto
¢ y un entero n, devuelve los primeros n caracteres la cadena c. Por tanto una vez
han sido presentados los métodos utilizados vamos a mostrar una traza grafica
de cémo han sido substraidos los valores de los campos interesados tomando
como referencia esta cadena de ejemplo:

“XX XXX XXX XXX XX X X; Campo=valor; X; X; X, X; X; X, XX X X X5 X X X X X;

Paso1: Localizar el campo

INDEX

4

XXX XXX XXX XX XX XX Campo=val or; XX X0 X X0 X X0 X X0 XXX XX XX 7

Paso2: Limpiar cadena
Para usar la funciéon “RIGHT” es necesario antes haber aplicado el método

LEN() para averiguar la longitud de la cadena.
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RIGHT

=D

XXX XXX XXX XXX X X Campo=val o X XX X0 X XK XX KX XX XX K
Cadena resultante: “Campo=valor;X;X;X;X;X;X;X;X;X;X; X;X; X;X; X;X;”

Paso3: Localizar fin del campo:

INDEX

“Campo=valor;X:xX:X:X;X; XX XX XXX XIXXX;”

Paso4: Limpiar cadena
LEFT

<=

“Campo=valor; XX XXX XXX XX,

Cadena resultante: “Campo=valor”

Pasos: Localizar valor:
INDEX

“Campo=valor”

Paso6: Limpiar cadena:
Para usar la funcion “RIGHT” es necesario antes haber aplicado el método
LEN() para averiguar la longitud de la cadena.

RIGHT

=

“Campo=valor”

Cadena resultante: “valor”

Una vez aplicados los seis pasos ya se obtiene el valor deseado, a nivel de codigo
este seria el resultado de una busqueda de este tipo:

“J



StringHandling. RIGHT(StringHandling. LEFT(StringHandling. RIGHT (row1.IN

FO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),StringHandling. INDEX(StringHandl
ing. RIGHT (row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),";")),StringHandling. LEN(StringHan
dling. LEFT(StringHandling. RIGHT (row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INF

0)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),StringHandling. INDEX(StringHandl
ing. RIGHT (row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),";")))-

StringHandling. INDEX(StringHandling. LEFT(StringHandling. RIGHT (row1.IN

FO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),StringHandling. INDEX(StringHandl
ing. RIGHT (row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),";")),"=")-1);

Los sub-campos “CLNDBN” y “GENEINFO” presentan una dificultad afiadida,
debido a que no habia un nimero de elementos “GENEINFO” y “CLNDBN”
concreto relacionados con cada elemento de “Curated Variation” y ha sido
necesario programar una rutina en java que se encargase de transformar los
datos. Antes de explicar el “pipeline” por el cual los datos han pasado, se ha
incluido la siguiente imagen para facilitar la comprension de la explicacion y
descripcion:

R0 3o D —— i g
tHowTolterate_1 tLoop_1 tFixedFlowlnput_1 tlavaRow_1
to_Phenotype [Main order:5)
E.E row1 (Main] ﬁ%
beta_clinvar 'Formated_CIi Var

Ilustraciéon 17 — Transformacioén custom

Para poder explicar este proceso hemos utilizado la entidad “Gene” para
ejemplificar y explicar las siguientes etapas de la que consta este proceso:

1. Extraccion de datos de “Clinvar” a través de una transformacion aplicada
a través de un item “tmap” donde se ha creado la estructura “to_Gene”
donde se almacena cierta informacion para cada elemento de “Clinvar”.
Esta estructura presenta tres atributos:

Geneinfo: Nombre de los genes.

Codigo:

StringHandling. RIGHT(StringHandling. LEFT(StringHandling. RIGHT(r
ow1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX (row1.INFO,"GENEINFO")),StringHandling. IND
EX(StringHandling. RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO

)-
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StringHandling. INDEX(row1.INFO,"GENEINFO")),";")),StringHandling
.LEN(StringHandling. LEFT(StringHandling. RIGHT(row1.INFO,StringH
andling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX (row1.INFO,"GENEINFO")),StringHandling. IND
EX(StringHandling. RIGHT (row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO
)-StringHandling. INDEX(row1.INFO,"GENEINFQ0")),";")))-
StringHandling. INDEX(StringHandling. LEFT(StringHandling. RIGHT(r
ow1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX (row1.INFO,"GENEINFO")),StringHandling. IND
EX(StringHandling. RIGHT (row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO
)-StringHandling. INDEX(row1.INFO,"GENEINFO")),";")),"=")-1);

Numgenes: Nuimero de genes.

Codigo:

StringHandling. COUNT(StringHandling. RIGHT(StringHandling. LEFT(
StringHandling. RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-
StringHandling. INDEX (row1.INFO,"GENEINFO")),StringHandling. IND
EX(StringHandling. RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO
)-

StringHandling. INDEX (row1.INFO,"GENEINFO")),";")),StringHandling
.LEN(StringHandling. LEFT(StringHandling. RIGHT(row1.INFO,StringH
andling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX (row1.INFO,"GENEINFO")),StringHandling. IND
EX(StringHandling. RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO
)-StringHandling. INDEX(row1.INFO,"GENEINFO0")),";")))-
StringHandling. INDEX(StringHandling. LEFT(StringHandling. RIGHT(r
ow1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"GENEINFO")),StringHandling. IND
EX(StringHandling. RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO
)-StringHandling. INDEX(row1.INFO,"GENEINFO0")),";")),"=")-1),":")
Ya que “Clinvar” utiliza el caracter “|” para delimitar sub-elementos
(gene1|gene2|...) ha bastado con contar el nimero de “|” (+ 1).

Fk: Clave ajena. Este tltimo dato ha sido extraido para almacenar el “id”
del elemento de “Clinvar”, este dato sera de gran transcendencia como se
puede observar en la seccion 4.3. “Carga de datos”.

Cddigo:
Numeric.sequence("s7",1,1)

Bucle principal pre-codigo java. Se han utilizado los items
“tFlowtolterate” utilizado para transformar el flujo de datos en el
“formato” adecuado para realizar los siguientes pasos y el elemento
“tLoop” el cual nos permitira iterar sobre cada elemento entrante. En
este ultimo utilizaremos el dato “to_Gene.numGenes” como limite
superior del bucle.



3. Crear flujo de entrada pre-java. Para ello se ha utilizado el item “
tFixedFlowInput” el cual se ha utilizado para inyectar al componente
java los datos.

4. Codigo java. Se ha utilizado el item “tJavaRow” para realizar la compleja
transformacion.

Codigo:

String aux = to Gene.Geneinfo;

String cadena;

int index = 0;

int bound = ((Integer)globalMap.get ("tLoop 1 CURRENT VALUE"));

for(int 1 = 0; 1 < bound; i++){
index = StringHandling.INDEX (aux,":");
cadena = StringHandling.LEFT (aux,index) ;
index = StringHandling.INDEX (aux,"|");
aux = StringHandling.RIGHT (aux,StringHandling.LEN (aux)-index-1);
row3.name = cadena;
row3.gene ontology id = Integer.toString(to Gene.fk);
row3.gene id = Numeric.sequence("s6",1,1);

El hecho de que las transformaciones sean ciertamente complejas, es debido en
primer lugar a que estas han sido desarrolladas de forma genérica, es decir, que
seria valido para extraer cualquier tipo de informacién dentro del campo “INFO”
y en segundo lugar a la variedad de estructuras de los datos de este campo, por
lo que ha dificultado en gran medida la extraccion y transformaciéon de estos.

Por altimo, cabe destacar que es de vital importancia que en todo sistema de
informacion los datos presenten una estructura bien definida. En este caso, aun
tratdndose de informacion médica hay ciertas incongruencias en cuanto a la
estructuracion y formato de los datos en algunos casos. Estas incongruencias
dificultan notoriamente el trabajo del ingeniero y pueden acarrear problemas
importantes sobre todo en el proceso de carga en la base de datos, por otro lado,
este tipo de errores, segtn la gravedad de estos, podrian disminuir el
rendimiento del proceso ETL. Un ejemplo de esto seria el mostrado a
continuacion donde en la cabecera del fichero de Clinvar se presenta el campo
CLNSIG como un entero del 0 al 7y el valor 255, para contextualizar, este valor
representa para una variacion concreta la valoracion médica de esta. A
continuacion se muestra una variacion donde vemos que se viola el formato de
los datos:

1 2228866 rs387907306 G AT . .
RS=387907306;RSPOS=2228866;dbSNPBuildID=137;SSR=0;SA0O=1;VP=0x05
0060000a05000002110100;GENEINFO=SKI:6497;WGT=1;VC=SNV;PM;NSM
;REF;ASP;LSD;OM;CLNALLE=1,2;CLNHGVS=NC_000001.11:2.2228866G>A,
NC_000001.11:8.2228866G>T;CLNSRC=0OMIM_ Allelic_ Variant, OMIM_ Alleli
¢_Variant;CLNORIGIN=33,33; CLNSRCID=164780.0004,164780.0005;CLNSI
G=5|5,5|5;CLNDSDB=MedGen:OMIM:ORPHA:SNOMED_ CT|MedGen,MedG
en:OMIM:ORPHA:SNOMED_ CT|MedGen;CLNDSDBID=C1321551:182212:246
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2:83092002|CN221809,C1321551:182212:2462:83092002|CN221809;CLNDB
N=Shprintzen-Goldberg_syndrome|not_provided,Shprintzen-
Goldberg_syndrome|not_provided;CLNREVSTAT=single|single,single|single;C
LNACC=RCV000030819.28| RCV000200686.1,RCV000030820.27| RCV00019
7434.1

Aqui se observa como una de las valoraciones asignadas tiene el valor de “5,5” lo
cual viola el formato establecido.

En muchas ocasiones, estas tareas no son asignadas a ingenieros informaticos y
esto en ocasiones da lugar a que los sistemas de informacion no tengan la
calidad ni la robustez esperada. La forma de evitar este tipo de problemas y
construir un sistema de informacién robusto, es cubrir todas las capas de
modelado de datos, comenzando por el disefio conceptual (véase seccidn 3.3).



4.3. Carga de datos

En este apartado se contemplan dos casuisticas como se mostraba en la
arquitectura expuesta al comienzo de la secciéon. La primera de ellas consiste en
realizar la carga de los datos en una base de datos relacional “PostgreSQL”, en la
segunda casuistica se procede a realizar la misma carga en una base de datos no
relacional utilizando “MongoDB” como tecnologia.

4.3.1. Base de datos relacional, PostgreSQL

La base de datos relacional utiliza PostgreSQL como tecnologia. El esquema de esta
base de datos al igual que el modelo conceptual de referencia ha sido proporcionado
por el centro de investigacion PROS del departamento del DSIC de la UPV.

Antes de proceder a la carga se muestra el esquema de la base de datos completo asi
como filtrado para tener una referencia:

Was_Found_In
PK | sample_id
PK | variation_called_id
DNA_Analysis Sample
PK | dna_analysis id ~ {— PK | sample_id
Called_Variatior
date uc|Io
‘Sample_Annotation_Value PK | called_variation_id
descriptior
PK‘ sample_id chromosome
FK | dna_analysis_ii
positior
File
reference
PK | file_id
Annotation Annotation_Value alelleA
creation
PK PK . alelleB
path wxo( D
uc| o PK | annotation_id
type P " quality
escriptior
FK | dna_analysis_in  p—" P value fiters
FK | chromosome_i
Chromosome
PK | chromosome_id
Called_Curated_variation
name K N
called_variation_id
reference_ic | e ee——
PK | curated_variation_id
Gene
PK | gene_id Is_Located_Ir Curated_Variation
name ’\« PK | curated_variation_id PK | curated variation id H—
gene_ontology._ic PK | gene_id chromosome
positior
Phenotype Predispases_Ti reference
Supported_By Research_Publicatior
PK | phenotype_id PK | curated variation_id alelle
PK | curated variation_id PK | research_publication_id
name PK | phenotype_id hgvs_notations J
PK | research_publication_id ublication_site
descriptior FK | chromosome_i po—" P =
id

human_phenotype_ontology_i FK | variation_type_ic
link
FK | clinical_significance_i
Variation_Type
PK | yariation_type_id

p— Stored_in Data_Source
N PK | data_source_id
sequence_ontology_i PK | curated_variation_id )/"
name
PK | data_source_id
Clinical_Significance link
id
PK | clinical significance _id

name

Ilustracion 18 - Esquema légico
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“f

name

sequence_ontology_i

Clinical_Significance

PK | clinical_significance_id

name

human_phenatype_ontology_i FK
FK
Variation_Type
PK | yariation_type_id

Chromosome
PK | chromosome_id tH—
name
reference_ic
Gene
PK | gene id leclocaed iy Curated_Variation
name h_\« PK | curated_variation_id PK | curated_variation_id [t
gene_ontology_it PK | gene_id chromosoms
positior
Phenotype Predisposes_Tu reference
PK | phenotype_id FK | curated_variation_id alelle
name \oe PK | phenotype_id hgvs_notation:
descriptior FK | chromosome_i Bo—
variation_type_ic
clinical_significance_i

‘Stored_In

PK | curated variation_id

PK | data_source id

id

Ilustracién 19 - Esquema légico filtrado

Data_Source

data_source_id

name

link

Antes de proceder a la carga seria conveniente tener presente como y donde esta
constituida esta base de datos. Se ha utilizado “pgAdmin III” como gestor de base
de datos en PostgreSQL. Se ha montado la base de datos en la maquina local sobre
la que se ha desarrollado y desplegado el proyecto, no obstante, a la hora de trabajar
con Talend, es irrelevante ya que realmente este se puede conectar o bien a una
base de datos local o de forma remota a esta. La base de datos tiene el nombre de
“cap” al igual que su propietario. Esta base de datos esta compuesta por un
esquema llamado “public” en la que es restaur6 el “dump” proporcionado por el
centro PROS. Por tltimo en la siguiente ilustracion se puede observar la
arquitectura descrita desplegada en “pgAdmin II1”:

L pgAdmin 11l = B
File Edit Plugins View Tools Help
PO - T E g -
Objec = X Properties | Siatstics | Dependencies | Dependents v
Server Groups A
- servers (1) Property Value ()
=) [§ PostgresQL 9.5 (localhost:5432) Name cap
-] Databases (2) oI 16354
= Ovmer cap
- Catalogs (2) ACL
A Event Triggers (0) Tablespace pg_defaut
£ Extensions (1) Default tablespace po_default
5§ Schemas (1) Encading UTF8 v
= € public
¥W Collations (0) & 2
Domsins (0) x
-@» FTS Configurations (0)
-{ill FTS Dictionaries (0)
& FTS Parsers (0) -- DROF
FTS Templates (0)
R Functions (0) CREATE DATABASE cap
[-% Sequences (1) WITH OWNER = cap
&1 Tables (20) ENCODING = 'UTF&'
@[ Annotation TABLESEACE = pg_default
#-[F Annctation_Value LC_COLLATE = 'Spanish_Spain.1252"
@[] Called_Variation LC_CTYPE = 'Spanish_Spain.1252'
- Chromosome CONNECTION LIMIT = -1;
#-[F Ciinical_Significance
#~[F Curated_Variation will< >
=
Retrieving details on schema public... Done. cap on postgres@locahost:5432 321 msec

Ilustracién 20 - Base de datos en PgAdmin IIT



Una vez sabiendo donde y como la base de datos se estructura y reside, se puede
proceder a la conexion a la base de datos en Talend. Para ello se deben realizar los
siguientes pasos.

En el explorador del proyecto -> Metadata -> Db Connection, se selecciona
utilizando doble click sobre este ltimo “Crear Conexién”.

i} Repositorio =S NET R
LOCAL: TFM
Ee Contexts
» [&] Codigo
» EJ sQL Templates
4 [ Metadata
M Db Connection| LY [Crear*Conexion

> B File delimited | ~ ' cate folder
& File positional

[»

Expand/Collapse
#® File regex ¥ Import items

& File xml @ Export items
[=] File Excel

File Idif
[0] File Json
LDAP

& Salesforce
Generic schemas
& Talend MDM
kJ NoSQL Connections
¥ Hadoop Cluster
. Servicio Web
= FTP

K Documentation

Ilustracién 21 - Conexién base de datos (paso 1)

@ Database Connection - olEd
Update Database Connection - Step 142 *i

Update properties

Name PostgresaL

Purpose

Descripcion

Author  user@talend.com

Bloqueador user@talend.com

Version 0.1 M m
Estado

Path

Next » Einish Cancel

Ilustracién 22 - Conexién base de datos (paso 2)
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@ Database Connection — B

Update Database Connection - Step 2/2 W‘J
@© You must press the Check Button to check the Database Setting

DB Type |PostgreSQL w

Db Version va.x v

jdbc:postgresqgl://localhost:5432/cap

Login cap

Contrasefia T

Server localhost

Puerto 5432 v

Check v

Database Properties

Sintaxis SQL 5QL 92 w String Quote | * Mull Char | 000

Exportar como contexto Revertir Contexto

How to install a driver

< Back MNext > Cancel

Tlustracién 23 - Conexién base de datos (paso 3)

El ultimo paso es el mas importante ya que se establecen y configuran los
parametros de la conexién. En el campo “Db Type” se selecciona la tecnologia de
base de datos escogida, en este caso PostgreSQL, en “Db Version” se selecciona la
version utilizada, en este caso, la version 9.X. Los dos siguientes campos se
corresponden con las credenciales del usuario con el que se vaya acceder a la base
de datos. Como se observo al comienzo de esta seccidn en el gestor “pgAdmin” la
base de datos era propiedad de “cap”, se utilizara este para proceder a la conexion.
El puerto a utilizar es el “5432” ya que es el puerto por defecto o establecido para
conexiones de base de datos bajo “PostgreSQL”. Por ultimo, se establece el nombre
de la base de datos a conectarse y del esquema, que como en los parametros
anteriores se puedo observar en “pgAdmin” que recibian el valor de: “cap”y
“public” respectivamente. Hay un tltimo apartado para definir algunas propiedades
de la base de datos, como puede ser la sintaxis SQL utilizada, en nuestro caso todo
permanece con los valores por defecto. Es recomendable realizar un “check” para
verificar que la conexion se ha realizado con éxito antes de finalizar con el proceso.
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Llegados a este punto ya se ha incluido la conexion con la base de datos, no
obstante, ahora quedara crear instanciaciones de esta base de datos en el proyecto
haciendo uso del item “tpostgresqlOutput”. Este item permite insertar o actualizar
valores de una tabla en concreto de la base de datos. Por tanto, se crearan tantos
items como tablas a modificar. Estas instanciaciones heredan los parametros que se
configuraron al establecer la conexion con la base de datos, lo tinico que habra que
especificar sera la tabla sobre la que se va a operar.

Una vez tenemos los datos correctamente extraidos y transformados (véase seccion
4.1y 4.2), asi como, la base de datos correctamente conectada con el proyecto
vamos a proceder a efectuar a realizar la carga sobre la base de datos relacional.
Para contextualizar y recordar el esquema sobre el que vamos a cargar los datos, es
recomendable revisar el apartado correspondiente (véase seccion 3.1).

Para ello, es importante remarcar y recordar que la informacion que “Clinvar”
ofrece es exclusivamente referente a variaciones genéticas, no obstante, como
quedo reflejado en el modelo conceptual (véase seccion 3.2) ha sido posible extraer
a través de ingenieria inversa el resto de informacion.

Una vez los datos han sido transformados en muchos casos la carga es inmediata,
en este caso solo algunas tablas se encuentran en esta situacion, debido a que en la
mayoria de los casos como se desarrolla en esta subseccion, se va a precisar de una
manipulacién previa a la carga de los datos.

Por otro lado, este tltimo proceso posee una dificultad adherida con respecto a la
coherencia de los datos en la base de datos a nivel de claves (integridad). Cuando un
proceso ETL es aplicado, en la mayoria de casos es necesario desactivar las
restricciones de la base de datos, que como es sabido, son el conjunto de reglas
relativas que definen a los valores permitidos en las distintas columnas y
constituyen el mecanismo estandar para exigir la integridad.

PostgreSQL es un sistema de gestion de bases de datos relacionales que se
caracteriza entre otros aspectos por la seguridad y la fuerte integridad referencial y
a nivel de dominio. En otros sistemas es posible mediante “queries” desactivar las
restricciones en masa, pero en PostgreSQL no es posible.

Antes de comenzar con la carga se han eliminado todas las restricciones menos de
PK (“Primary key”) ya que la carga se ha realizado en distintas fases y por tanto,
hasta que no se finaliza el proceso no es posible garantizar la integridad en la base
de datos. La “query” utilizada en la mayoria de los casos para la generacion de las
restricciones de FK es la siguiente:

//Se selecciona esquema y tabla a modificar
ALTER TABLE public."Is_located_in"

/¥ Se escoge la operacion de anadir restriccion estableciendo la columna “gene_id”
como FK (“Foreign Key”) */

ADD CONSTRAINT gene_id FOREIGN KEY (gene_id)
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//Se establece la relacion con el esquema, tabla y columna objetivo
REFERENCES public."Gene" (gene_id) MATCH SIMPLE

// En las acciones de “UPDATE”y “DELETE” no se permiten valores “null” en
una columna FK, en este caso, se producira un error en la “query”.

ON UPDATE NO ACTION ON DELETE NO ACTION;
La “query” utilizada para la eliminacion de las restricciones es la siguiente:

/*Se selecciona el esquema y tabla a modificar. Se escoge la operacion borrar o
eliminar restriccion y por dltimo se especifica el nombre de la restriccion.*/

ALTER TABLE public."Predisposes_To" DROP CONSTRAINT
phenotype_of_variation_id;

Una vez las restricciones han sido eliminadas, la base de datos ya esta preparada
para realizar la carga en varias fases. Cabe destacar que a partir de este punto la
integridad es delegada en el ingeniero, ya que la base de datos es susceptible de
aceptar datos que violen este tipo de restricciones. Por tanto, una vez la carga se
haya realizado satisfactoriamente, las restricciones deben ser restablecidas para
garantizar que el ingeniero no ha cometido ninguna violacién de integridad.

Las distintas casuisticas que se presentan en el proceso de carga son las siguientes:

Datos insertados manualmente (harcoding).
Datos insertados de forma inmediata.

Datos insertados mediante ingenieria inversa.
Datos insertados en tablas intermedias.

Datos insertados en la tabla “Curated_ Variation”

kN

La primera de las casuisticas se ha dado en aquellas tablas de la base de datos que
tienen poco contenido y este a su vez es estatico como es en el caso de las tablas:
“Clinical_Significance”, “Data Source”, “Chromosome” y “Variation Type”. Para
ellos se ha utilizado el componente “tFixedFlowInput”, este componente te permite
inyectar datos “hardcodeados”. Posteriormente a través del componenten “tmap” se
estableceran las correspondencias con el esquema de la base de datos y de esta
forma cada dato serd almacenado en la tabla y columna correspondiente.

SRS A

i00E) ;: w17 (Main] o
tFixedFlowlnput_3 tMap_4dut13 Nlainy ‘:':
L

“Clinical_Significance”

Ilustracion 24 - Carga Harcoding



La segunda casuistica, se corresponde con aquellas cargas que tras la
transformacion simplemente a través de una instanciacion del componente “tmap”
para establecer correspondencia de campos es suficiente. Las tablas que se van
afectadas por esta casuistica son: “Phenotype”, “Gene”, “Stored_In".

La tabla “Stored_In” es una tabla intermedia con la funcionalidad de mantener las
relaciones entre las tablas “Curated_Variation” y “Data Source”. Estas tablas son
mas complejas ya que relacionan dos tablas, en este caso, ha sido mas sencillo, ya
que la tabla “Data Source” solo tiene una entrada, con lo cual en este caso
particular, esta tabla podria haber sido evitada.

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"CLNSIG")),StringHandling. INDEX(StringHan
dling. RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"CLNSIG")),";")))-

StringHandling. INDEX(StringHandling. LEFT(StringHandling. RIGHT (row1.INFO,
StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"CLNSIG")),StringHandling. INDEX(StringHan
dling. RIGHT (row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"CLNSIG")),";")),"=")-1),1))+1:9

En este caso, se ha ejecutado una “query” para permitir valores “null” sobre las
columnas variation_ type_id y chromosome_ id.

ALTER TABLE public."Curated_ Variation" ALTER COLUMN "variation_type_id"
DROP NOT NULL;

ALTER TABLE public."Curated_ Variation" ALTER COLUMN "chromosome_ id"
DROP NOT NULL;

Al igual que en los casos anteriores, todas las restricciones que han sido eliminadas
deberan ser restablecidas una vez los datos estén completamente cargados.

La tercera y cuarta casuistica estan ligadas ya que las tablas de cada una de estas
son necesarias para completar el proceso de carga del resto. En el caso de la tercera
casuistica las tablas afectadas son “Gene” y “Phenotype”, siendo “Is_located” y
“Predispose_to” en el caso de la cuarta.

En el caso de “Gene” y “Phenotype” la carga se realizo en dos fases, incluyendo una
fase adicional necesaria para realizar la carga en las tablas “Is_located” y
“Predispose_to”.

La primera fase de carga, es inmediata tras lo visto en la fase de transformacion
(véase seccion 4.2). Los datos cargados en esta fase no son los datos que se
esperaban, ya que inicialmente se han cargado todos los elementes “Gene” y
“Phenotype” encontrados en cada variacion, por lo que a través de un filtrado
deberian quedar solo elementos tinicos en cada una de las tablas. Este filtrado
podria haber sido realizado previamente y haber evitado esta carga, pero el motivo
de haber optado por esta metodologia es debido a que de esta forma se mantienen
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relacionadas las tablas “Curated_Variation”, “Gene” y “Phenotype”, ya que las
tablas “Gene” y “Phenotype” poseen una columna que permaneceré vacia en todo
momento (x_ontology_id), donde provisionalmente se ha almacenado el “id” de
cada elemento de la tabla “Curated_ Variation”. Por otro lado, se almacenara el “id”
de cada elemento “Gene”/”Phenotype” (x_id) y por altimo, el elemento en si
(name). Con lo cual, las tabla “Gene”/”Phenotype” para cada fila almacenan: “id”
del elemento de la tabla “Curated_ Variation”, “id” del elemento y el nombre del
elemento. El otro motivo por el cual no se han filtrado los datos es porque para el
proceso de ingenieria inversa aplicado, aunque el flujo de datos estuviera
compuesto por numerosas filas, para poder aplicar el proceso, el flujo de datos tuvo
que ser reformateado (véase seccidn 4.2) encapsulando el flujo de datos y dejando
este inaccesible a nivel de fila.

En la segunda fase de carga, se han creado dos flujos de datos, el primero de ellos se
ha dedicado a la tabla “Gene”/”Phenotype” de la base de datos, para la cual se ha
utilizado el componente “tUniqRow” permitiendo eliminar del flujo de datos de
salida aquellos datos de entrada que estén repetidos, para ello el filtro se ha
configurado para filtrar por el campo “name” lo cual en el flujo de salida no habra
ningdn elemento de la tabla “Gene”/”Phenotype” repetido. Ademas de filtrar los
datos se han eliminado los datos que estaban almacenados en la columna
“x_ontology_id”, ya que no pertenecian realmente a la tabla “Gene”/”Phenotype”.
El segundo flujo de datos se crea exclusivamente para las tablas intermedias
“Is_located”/”Predispose_to”, almacenando los datos que habian en la tabla
“Gene”/”Phenotype” mediante una tabla hash utilizando el componente
“tHashOutput”. En esta estructura se ha almacenado tanto el “id” de los elementos
de la tabla “Curated_Variation” y los datos de la columna “name” de
“Gene”/”Phenotype”.

En la tercera fase de carga, se han cargado los datos en las tablas intermedias. Para
ello se ha utilizado un componente “tmap” para realizar el “matching, Para
entender bien este proceso, es conveniente saber que el “input” del tmap solo
acepta un flujo principal (“main_flow”), los distintos flujos de datos que intervengan
adicionalmente actuaran como “lookup flow”. En funcion del tipo del procesado y
operaciones sobre el “main flow”y “lookup flow”, hay que configurar
correctamente una serie de parametros en el “lookup flow” como se puede observar
en la siguiente ilustracion:

row21

Column
curated_id
gene

row22

Property Value
Lookup Model
Match Model
Join Model

Store temp data

Load once
Unique match
Left Outer Join
false

Expr. key Column
gene_ontology_id
@, gene_id

&, row21.gene name

Ilustracién 25 - Configuracion "lookup flow"



El primero de los parametros, “lookup Model” es utilizado para establecer el
método de carga. En este caso, se hara una tnica carga de los datos para todo el
“main flow”. El segundo de los parametros “Match Model” es utilizado para
establecer el método de “matching”. En este caso, se ha configurado para que el
altimo dato en el que la “Expression Key” sobre el “main flow” haga “matching”
con la “Column” del “lookup flow”. El tercer parametro, “Join Model” es utilizado
para establecer el tipo de uni6n a establecer. En este caso, se ha escogido el
método “Left Outer Join”, retornando la pareja de todos los valores del “main
flow” con los valores del “lookup flow” correspondiente. El Gltimo de los
parametros “Store temp data” es utilizado indicar si se desea almacenar el
“output” del flujo de datos en memoria. En este caso, se le ha dado el valor de
“false”.

De forma analoga a la ilustracidén 19, correspondiente a las tablas “Gene” y
“Is_located”, ocurre con las tablas “Phenotype” y “Predispose_to”. En la siguiente
ilustracion puede apreciarse todo el flujo de datos generado en esta ultima fase de
carga.

H®| > 0 — - H®, 2 (8

Gene_hash_in "Gene_hash_aux_out’ "Gene_hash_sux_jn thMa)l 10

non T M0 ,

W | e o = . WQJT_} 5 o i — E‘ i ‘é
ated

thap 9 tUnigRow_1 thMap_16

Ilustracién 26 - Escenario de carga, casuistica 4

Es destacable el uso de “OnComponentOk” como disparador, ya que cuando se
utilizan tablas hash es necesario esta configuracion para asegurar que cuando se
accede a la estructura, no se esta escribiendo sobre esta, de forma que la lectura
sea coherente.

La logica aplicada consiste en:

1. Utilizar las tabla hash como “main flow”y las tabla “Gene”/”Phenotype”
como “lookup flow”.

2. Incluir en la “Expression Key” los valores de la columna “name” de la tabla
hash sobre la “Column” “name” de la tabla “Gene”/”Phenotype”.

3. Volcar sobre la tabla “Is_located_in”/”Predispose_to” en el caso de
“matching” el valor de la columna “curated_id” de la tablas hash y el valor
de la columna “x_id” de la tabla “Gene”/”Phenotype”.

Solo queda abordar la altima casuistica correspondiente a la tabla
“Curated_Variation”. Como se ha comentado en méas de una ocasion, es la tabla
principal de la base de datos y esta relacionada con la mayoria de tablas de esta
(véase seccion 4.2). Se ha querido separar de las distintas casuisticas porque era
necesario concretar algunos aspectos importantes.
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Todos los datos pertenecientes a esta tabla se cargaron de forma inmediata excepto
el campo “chromosome” (véase seccidn 4.2). Una de las decisiones mas importantes
con respecto a esta tabla ha sido la gestion de las FK ya que el enfoque podia
condicionar y afectar directamente tanto al rendimiento como a futuras
limitaciones (véase seccion 7). Ya que el proyecto no se ha desarrollado para un
posterior uso directo se ha decidido gestionar las FK de la forma mas eficiente y
evitando siempre en la medida de lo posible las consultas a la base de datos. Dado
que las tablas afectadas por la FK se corresponden con las tablas sobre las cuales los
datos han sido “hardcodeados” nos ha aportado una gran ventaja y es que de
previamente a la ejecucion eran conocidos tanto los valores como las PK de estas
tablas, por tanto, mediante el uso de pequenas funciones se ha podido evitar las
lecturas de la base de datos para establecer el “matching” entre la tabla
“Curated_Variation” y estas tablas. En la mayoria de los casos siempre serd mas
eficiente el tratamiento de cadenas de texto que la realizaciéon de operaciones sobre
la base de datos. Las tablas afectadas por la FK son: “Clinical_Significance”,
“Variation_Type”, “Chromosome”. Para la tabla Clinical_Significance la funcién
utilizada ha sido la siguiente:

(Integer.parselnt(StringHandling. LEFT(StringHandling. RIGHT(StringHandling.L
EFT(StringHandling. RIGHT (row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-
StringHandling. INDEX(row1.INFO,"CLNSIG")),StringHandling. INDEX(StringHan
dling. RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"CLNSIG")),";")),StringHandling. LEN(StringH
andling. LEFT(StringHandling. RIGHT (row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO
)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"CLNSIG")),StringHandling. INDEX(StringHan
dling. RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"CLNSIG")),";")))-

StringHandling. INDEX(StringHandling. LEFT(StringHandling. RIGHT(row1.INFO,
StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"CLNSIG")),StringHandling. INDEX(StringHan
dling. RIGHT (row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-
StringHandling. INDEX (row1.INFO,"CLNSIG")),";")),"=")-
1),1))<100)?Integer.parselnt(StringHandling. LEFT(StringHandling. RIGHT(String
Handling. LEFT(StringHandling. RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INF
0)-

StringHandling. INDEX (row1.INFO,"CLNSIG")),StringHandling. INDEX(StringHan
dling. RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"CLNSIG")),";")),StringHandling. LEN(StringH
andling. LEFT(StringHandling. RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO
)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"CLNSIG")),StringHandling. INDEX(StringHan
dling. RIGHT (row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"CLNSIG")),";")))-

StringHandling. INDEX(StringHandling. LEFT(StringHandling. RIGHT(row1.INFO,
StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"CLNSIG")),StringHandling. INDEX(StringHan
dling. RIGHT (row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"CLNSIG")),";")),"=")-1),1))+1:9



Donde para asignar el “id” solo ha sido sumar “1” al valor recibido a través del sub-
campo “CLNSIG” exceptuando en tltimo caso (con valor 255) que se ha asignado el
valor “9”.

Para la tabla “Variation_Type” la funcion utilizada ha sido la siguiente:

(StringHandling. RIGHT(StringHandling. LEFT(StringHandling. RIGHT (row1.INFO
,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),StringHandling. INDEX(StringHandling
.RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),";")),StringHandling. LEN(StringHandli
ng. LEFT(StringHandling. RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-
StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),StringHandling. INDEX(StringHandling
.RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),";")))-

StringHandling. INDEX(StringHandling. LEFT(StringHandling. RIGHT (row1.INFO,
StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),StringHandling. INDEX(StringHandling
.RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),";")),"=")-
1).equals("SNV"))?1:(StringHandling. RIGHT(StringHandling. LEFT(StringHandlin
g.RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),StringHandling. INDEX(StringHandling
.RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),";")),StringHandling. LEN(StringHandli
ng.LEFT(StringHandling. RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-
StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),StringHandling. INDEX(StringHandling
.RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),";")))-

StringHandling. INDEX(StringHandling. LEFT(StringHandling. RIGHT (row1.INFO,
StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),StringHandling. INDEX(StringHandling
.RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),";")),"=")-
1).equals("DIV"))?2:(StringHandling. RIGHT(StringHandling. LEFT(StringHandlin
g.RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),StringHandling. INDEX(StringHandling
.RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),";")),StringHandling. LEN(StringHandli
ng.LEFT(StringHandling. RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-
StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),StringHandling. INDEX(StringHandling
.RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),";")))-

StringHandling. INDEX(StringHandling. LEFT(StringHandling. RIGHT(row1.INFO,
StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),StringHandling. INDEX(StringHandling
.RIGHT(row1.INFO,StringHandling. LEN(row1.INFO)-

StringHandling. INDEX(row1.INFO,"VC")),";")),"=")-1).equals("MNV"))?3:0
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En este caso el rango de datos era muy limitado (“SNV”,”"MNV” y “DIV) con lo cual
con una serie de sentencias “if” facilmente las FK fueron asignadas.

Por tltimo, en el caso de la tabla “Chromosome”, la funcién utilizada es la siguiente:

(row1._CHROM.equals("MT"))?23:(row1._ CHROM.equals("X"))?24:(row1._CHRO
M.equals("Y"))?25:Integer.parselnt(rowi._ CHROM).

En este caso la FK ha sido facilmente extraible ya que el namero del cromosoma se
correspondia salvo en los casos en los que estos venian representados por un “char”
con el “id” del elemento. Para los casos donde el elemento poseia un valor de tipo
“char” se asigno el valor “id” correspondiente siendo este coherente con el “id”
introducido en la tabla “Chromosome” para el elemento en cuestion. La funcién es
exactamente la misma que la utilizada en la seccion 4.2 y aunque la informacion
esté replicada se ha decidido mantener ambos casos. El hecho de que la
informacion esté replicada es debido a que el “id” de los elementos de la tabla
“Chromosome” no solo identifica a un cromosoma en si sino que también
representa a una secuencia de referencia genémica, pero para este caso, solo se
incluye una secuencia: “Gre38/Hg20”, por tanto el “id” es facilmente extrapolable.

##+ileDate=20160802

##source=ClinVar and dbSNP

##dbSNP BUILD ID=147

##reference=GRCh38.p2

##phasing=partial
##variationPropertyDocumentationUrl=Ftp://ftp.ncbi.nlm.nih.gov/sn

##INFO=<ID=RS,Number=1, Type=Integer,Description="dbSNP ID (i.e. r
#H# INF( ID=RSPOS,Number=1, Type=Integer,Description="Chr position
##INFO=<ID=RV,Number=0, Type=Flag,Description="RS orientation is r
##INFO=<ID=VP,Number=1, Type=String,Description="Variation Propert
ID=GENEINFOQ,Number=1,Type=String,Description="Pairs each

Ilustracién 27 - Clinvar, secuencia de referencia

Mediante este enfoque se ha conseguido mejorar el rendimiento del proceso de
carga pero si que es cierto que en el caso en el que se produzcan cambios sobre los
datos “hardcodeados” haria falta hacer cambio sobre el proceso ETL para adaptar
este a las nuevas circunstancias y/o casuisticas.



4.3.2. Base de datos no relacional, MongoDB

Antes de comenzar con el proceso de carga en Talend, al igual que en el caso de
PostgreSQL (véase seccion 4.3.1) ha sido necesario crear, asi como configurar la
base de datos sobre la que se establecera posteriormente la conexiéon en Talend.

En la maquina anfitriona se ha instalado el servidor de MongoDB, concretamente la
version 3.2. Antes de ejecutar el servidor es conveniente revisar el fichero de
configuracion para revisar que los parametros son correctos. En este caso, se ha
ejecutado con los valores por defecto, siendo el host: “localhost” y el puerto:
“27017”. Una vez el servidor esta correctamente configurado ya puede ser lanzado
quedando a la espera de recibir alguna conexion:

(] CA\Program Files\MongoDB\Server\3.2\bin\mongod.exe - 0O

2016-08-17T13:45:11.761+0200 I CONTROL [initandlisten] OpenSSL version: OpenSSLES
1.0.1p-fips 9 Jul 2015
:11.761+0200 CONTROL [initandlisten] allocator: tcmalloc
.761+0200 CONTROL [initandlisten] modules: nonhe
. 762+0200 CONTROL [initandlisten] build environment:
. 762+0200 CONTROL [initandlisten] distmod: 2008plus-ss

2016-08-17T13:45:11.762+0200 CONTROL [initandlisten] distarch: x86_64%
2016-08-17T13:45:11.762+0200 CONTROL [initandlisten] target_arch: x86_64
2016-08-17T13:45:11.762+0200 CONTROL [initandlisten] options: {}
2016-08-17T13:45:11.762+0200 - [initandlisten] Detected data files in (]
:\data\dby created by the ‘wiredTiger' storage engine, so setting the active stof
rage engine to ‘wiredTiger'.

2016-08-17T13:45:11.763+0200 I STORAGE [initandlisten] wiredtiger_open config:
create,cache_size=4G,session_max=20000,eviction=(threads_max=4),config_base:fals
e,statistics=(fast).log=(enabled: true, archive=true, path=journal, compressor:shapp
y) . file_manager=(close_idle_time=100000),checkpoint=(wait=60,log_size=2GB),stati
stics_log=(wait=0),

2016-08-17T13:45:14.899+0200 I NETWORK [HostnameCanonicalizationWorker] Startin|
g hostname canonicalization worker

2016-08-17T13:45:14.899+0200 I FTDC [initandlisten] Initializing full-time df
iagnostic data capture with directory °C:/data/db/diagnostic.data’
Z0716-08-17T13:45:14.958+0200 I NETWORK [initandlisten] waiting for connections
on port 27917

Tlustraciéon 28 - MongoDB Server

El siguiente paso es abrir la consola cliente de MongoDb que conectara con el
servidor y asi crear la base de datos sobre la que se cargaran los datos. Para crear la
base de datos se utiliza la siguiente query: use “nombre de la base de datos”. En
este caso “use tfm”. Una vez la base de datos ha sido creada no es necesario crear
las colecciones ya que directamente en Talend estas pueden ser creadas.

PO16-08-24T12:43:28.293+0200 I NETWORK [initandlisten] waiting for connections
bn port 27017

'016-08-24T12:43:31.266+0200 I NETWORK [initandlisten] connection accepted fro
127.9.0.1:52938 #1 (1 connection now open)

Ilustracién 29 - MongoDB, cliente conectado
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Para establecer la conexion desde Talend, hay que realizar los siguientes pasos:

{2} Repositorio DE|I$E e @
LOCAL: TFM
Ee Contexts N
» &) Codigo
- Ef SQL Templates
4[] Metadata
> il Db Connections
> @) File delimited
B File positional
[# File regex
File xml
[ File Excel
File Idif
[@) File Json
LDAP
© Salesforce
Generic schemas
& Talend MDM
4|11 NoSQL Connections|
i MongoDB || W] Create connection
“” Hadoop Clus{ [ Create folder

B Servicio Web Expand/Collapse
& FTP & Import items v

g  Export items PR
a= Outline Visoreonmgo Fe®

Ilustracién 30 - Conexion NoSQL, paso 1

- . i — = X
@ NoSQL Connection - 0 @ NoSQL Connection =0
Update NoSQL Connection %] Update HoSQL Connection »i
Update properties
Name ongoDB
DB Type MongoDB v Jaong
Purpose
Connection .
Descripcién
DB Version | MongoDB 30X v
[ Use replica set address
Server | localhost Port | 27017 Author
Database | tfm 8loqueador
Authentication Vemsion 0.1 M m
[ Require authentication Estado o
Path
Check
Exportar como contexto|  Revertir Contexto
o> D Carel <Back Next > Finish Cancel

Tlustracién 31 - Conexién NoSQL, paso 2, 3

Antes de seleccionar “Finish” es conveniente realizar el “Check” para verificar que los
parametros son correctos, aunque a diferencia que en PostgreSQL, si el nombre de la
base de datos es incorrecto, el check seguira afirmando que la conexion es correcta,
no obstante, cualquier instanciacion de alguna componente bajo esta conexion
retornara un error.



Una vez finalizada la conexién ya pueden ser las componentes sobre MongoDB
instanciadas en el proyecto. En este caso, el componente utilizado ha sido
“tMongoDBOutput” tinicamente. La configuracion de los parametros del
componente sera heredada de la propia conexidn, por tanto lo Gnico que sera
necesario especificar es la coleccion sobre la que se cargaran los datos, creando esta
si no ha sido creada previamente. Para asegurar que la carga se realiza limpiamente
es necesario marcar la opciéon “Drop collection if exist” para limpiar aquellos datos
previamente almacenados. Por Gltimo, se crean las columnas que definiran el
“esquema” de la base de datos para la colecciéon en cuestion.

Si no se esta familiarizado con las tecnologias NoSQL es conveniente repasar la
seccion 2, donde se explica con detalle como funcionan y estructuran este tipo de
bases de datos antes de seguir con el proceso.

Ala hora de realizar la carga sobre la base de datos de MongoDB habia distintos
enfoques e implementaciones. En este caso, se ha comenzado por generar las
“colecciones” que posteriormente serdn cargadas en la base de datos. Las colecciones
generadas estan en formato “CSV”, también hubiera sido posible generar estas en
formato “XML” y JSON”, ya que el item “tMongoDBOutput” admite estos formatos
como entrada. Aunque JSON es un formato mas afin a MongoDB se ha escogido CSV
debido a que los datos inicialmente estaban en formato TSV por lo que era lo mas
sensato.

Tanto el proceso de extraccion como transformacion es exactamente el mismo que
en el caso de PostgreSQL. Para realizar la carga ha sido necesario el uso masivo de
tablas hash para almacenar datos parciales correspondientes a las futuras
colecciones a generar y cargar en la base de datos.

El escenario es muy similar al generado en el caso de la carga en PostgreSQL, aun
asi la siguiente ilustracién muestra un ejemplo para corroborar esta afirmacion. La
ilustracién escogida es analoga a la ilustracién 27, correspondiente a la gestiéon de la
informacion de la entidad “Gene” y “Is_located_in”

0 ‘J- iy _*4‘11—:- :,;4*_ o— ) __:\\\".— o— 0 ’0
- OnComponentOk row2 1 (Main U outd (Main
:\[_* — { “Gene_hash_aux_out’ “ene_hash_out” “Gene_hash_aux_jin" a0 “Iz_located_in”
"G sh_in" out? (Mai ":':ei out17 (Main order1 , H : .
EneJ’la :J 3 | i v, 0 3
— ] Mo 1 r

(8 e 2o . Gene A

W | BSA [ L [ A | 3SR e J

SN i (Main ordert ‘ wi (Uniques) SN "SutTE T order?

tap_9 WnigRow_1 iap_16 "Gene_hazh_n"

Tlustraciéon 32 - Escemario carga NoSQL (Gene-Is_located_id)

No se ha entrado en detalle sobre las distintas casuisticas al igual que en el caso de
PostgreSQL pero es cierto que como ha quedado demostrado con la ilustraciéon
anterior el procedimiento y la metodologia es exactamente la misma.
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5. Resultados

El resultado tras el proceso ETL ha sido la carga completa del fichero de Clinvar en
la base de datos de PostgreSQL y MongoDB. Para corroborar el trabajo realizado asi
como la coherencia de los datos se han incluido las siguientes ilustraciones donde se
puede apreciar la coherencia entre bases de datos y el fichero Clinvar de entrada,
mostrando a la izquierda la base de datos de MongoDB y a su derecha la base de

datos de PostgreSQL.

[ db Chromosome F1nd() chromosome._id
“hame™ : " ", "reference_id" : " } o
“hame” : " ", "reference_i 3} = 1
“hame” " ", "reference_i } 2 2
“hame” " ", "reference_i 3} 3 3
“hame” " ", "reference_id" : ” } 4 4
"name” : " ", "reference_i } s 5
“name" " ", "reference_i } 6 3
“hame" " ", "reference_i 1 7 7
"name"” : " ", "reference_id" : " } a B

“hame” : " ". “reference_id" : " "} ) 9
“name” " ", "reference_id" } 10 1
“hame” " ", "reference_id" : } 11 11
“hame” " ", "reference_id" : ” } 12 12
“hame” " ", "reference_id" : } 12 13
“name" " ", "reference_id" } 14 14
"name" " ", "reference_id" : } 15 15
“hame" " ", "reference_id" : " 1 16 16
“hame” " ", "reference_id" : " } 17 17
“hame” " ", "reference_id" } 18 1
: , “name” : " ", "reference_id" : } 19 19
* for more 20 20

Ilustracién 33 - Resultados "Chromosome”

> db.Curated Uariation.findi ]

"_id” : 1, “chromosome” : 1, “position” : 1014143, "reference”

name

reference_id

character varying character varying

chrl
chra
chr3
chrd
chré
chr7
chré

chra

10 chrlo0

chrill
chril2
chrl3
chrld
chrls
chrlé

7/chrl?
18 chrils

chri’g
chr20

ErE

hg2o
hg2o
hg20
hg20
hg20
hg20
hg20
hg20
hg2o
hg2o
hg20
hg20
hg20
hg20
hg20
hg20
hg2o
hg2o
hg20
hg20

"allele|

T, "hgvs_notations™ : "NC_000001.11:g.1018143C>T", “variation_type_id” : 1

“clinical_significance_id” : &, “chromosome_id”

¢ £, ‘chromosome” : 1, “position : 1014316, "reference’

e

“allele”

1s_notations” : “NC_ 801.11:9.1014319dupG”, “variation_type_id"

"glinical_significance_id" : 6, "chromosome_id"” : 1 ]
foid” chromosome” : 1, “position” : 10143 “reference”

"G

notations™ : "NC_000001.11:q.107143596>T", “variation_type_id”

”Ll1n1c=l ;1gn1f1ranue 1d : B, “chromosome_id™ : }
id” : 4, "chromosome” : 1, “positien” : 1020217, "reference”

"G,

“allele”

“T", "hgus_notations” : "NC_000001.11:q¢.1020217G>T", "wariation_tupe_id” : 1.

"clinical_fignificancn id” : 3, "chromosome_id"”
‘_id” : 5, “"chromosome” : 1, “position” : 10202
“C”, “hgws_notations™ : "NC_000001.11:9.102023

“elinical_significance_id"” : 1, “chromosome_id" )
*_id” : 6, “"chromosome” : 1, “position” : 1022225, "reference”

9. reFerunce

e

e

3 "allele”
aG»C", “wariation_type_id” : 1,

"allele”

A", “hguvs_notations” : 900001 .11:q.10222256>A", “variation_type_id™ : 1,

“eglinical $1gm1=n:an e_ 1d" ] ‘chromosome_id™
_id” : 7, "chromosome” : 1, “position” : 260, "reference”

g

“allele”

T “hgus_notations” : "NC_000001.11:g.1@ ", "wariation_type_id" : 1,

“elinical_significance_ 1d“ : 4, "chromosome_1 )
" “chromosome” : 1, “position” : 1022313, "reference”

e

"allele”

£ nnturln 5" “NF _0Eaes1.11:q9.10223 ". “yariation_type_id” : 1,

. B, "chromosome id” :
Ilustraczon 34 - Resultados, MongoDB Curated Variation"




rated_variation_id| chromosome  position reference Sliele Tigvs_notations Variation_type_id clinical_significance_id chromosome_id
integer integer integer character varying character varying character varying integer integer integer
1014143/C T N 1.11:9.10141430>T 3
1014316/C
1014359 6

G

1o o e e

A A I
oW e e e E W e oo
A A R I

A A I
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3

Ilustracién 35 - Resultados, PostgreSQL "Curated_Variation"

[ ## INFO=<ID=CLNACC,Number=. ,Type=String,Description="Variant Accession and Versions">

#CHROM POS ID REF ALT QUAL FILTER INFO

1 1014143 rs786201005 C T @ s

RS=786201005;RSP0S=1014143;dbSNPBuildID=144;55R=0;SA0=1;VP=0x0500600006050000021101060;
;CLNSRC=0OMIM_Allelic_Variant; CLNORIGIN=1;CLNSRCID=147571.

9003 ; CLNSIG=5;CLNDSDB=MedGen :OMIM; CLNDSDBID=CN221808:616126; CLNDBN=Immunodeficiency_38

LENEINFO=I5G15:9636;WGT=1;VC=SNV ;PM;NSN; REF ; ASP; LSD;0M; CLNALLE=1; CLNHGVS=NC_@@6ee1.11:g.1014143C>

CLNREVSTAT=no_criteria;CLNACC=RCV000162196.3

Ilustraciéon 36 - Resultados, Clinvar,#1

b db.Is_located_in.find() curated_variation_id gene_id | locate_id
Coide o “curated_variation_id" : 1, "gene_id” : 1 )} = —== ==
"_id" ¢ 2, "curated_variation_id" 2, "gene_id" 1} 1 1
"_id" : 3, "curated_variation_id” : 3, "gene_id” : 1 } = L z
"_id" : 4, "curated_variation_id" : 4, "gene_id" : 4 } 3 1 3
"_id” : 5, "curated_variation_id” : 5, “"gene_id" : 4 } 4 4 4
“_id" : 6, "curated_variation_id" : 6, “"gene_id" : 4 } s 4 5
"_id" : 7, "curated_variation_id" : 7, “"gene_id" : 4 } g 4 &
U_id" : 8, "curated_variation_id” : &, "gene_id" : 4 } 7 4 :
“_id" : 9, "curated_variation_id" : 9, "gene_id"” : 4 } & 4 :
t_id" o , "curated_variation_id" : . “gene_id" : 4 } ? - 13
t_id" o , "curated_variation_id" : , "gene_id" : 4 } 1? 4 TD
t_id" o , "curated_variation_id" : . "gene_id" : 4 } 1: 4 jf
t_idt o , "ecurated_variation_id" : . “"gene_id" : 4 } 1; j f;
t_id" o , "curated_variation_id" : . "gene_id" : 4 } 1 A T
t_id" o , "curated_variation_id" : . "gene_id" : 4 } 15 4 T;
t_id" o , "curated_variation_id" : . "gene_id" : 4 } 16 A :e
v_idt o , “curated_variation_id" : . "gene_id" : 4 } 17 R :7
toidt o , "curated_variation_id" : , "gene_id" 4} 18 4 ve
t_id" o , "curated_variation_id" : . "gene_id" : 4 } 19 ‘ T a
"_id? : , "curated_variation_id" : . "gene_id" 43 P 4 -0

Ilustracién 37 - Resultados, "Is_located_in"

Las consultas realizadas sobre las bases de datos siguen la siguiente sintaxis:

e Mongodb: db.”nombre de la coleccion”.find()
e PostgreSQL: Select * From “nombre del esquema”. “nombre de la tabla”

Una vez el proceso de carga ha finalizado en ambas tecnologias es necesario evaluar
el proceso para cada una de las bases de datos asi como el comportamiento de
Talend.

El equipo donde se ha ejecutado el proyecto cuenta con 8Gb de memoria RAM y un
procesador Intel Core 17-4710HQ a 2,5 Ghz con 4 niucleos fisicos y un total de 8
junto a los virtuales.
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Teniendo en cuenta las limitaciones HW de las que se disponen para ejecutar el
proceso completo, cabe destacar que se han tenido que hacer varias versiones del
proceso para optimizar y mejorar los tiempos. La primera version realizaba la carga
del fichero de Clinvar completo sobre la base de datos de PostgreSQL en méas de
cinco horas. La tltima version es la incluida en la memoria, dando unos tiempos
maximos de 2 minutos en procesar las mas de cien mil variaciones.

Las siguientes graficas muestran el rendimiento de cada una de las tecnologias en
funcion de la talla del problema siendo esta el nimero de variaciones a procesar.

Proceso ETL

8o
=@ PostgreSQL

Tiempo(s)

)]
o

—8— MongoDB

20

Ilustracién 38 - Rendimiento PostgreSQL vs MongoDB

Cabe destacar que los resultados son ciertamente similares, pero un extenso anélisis
revela ciertos patrones de comportamiento lo cual puede ayudar a extrapolar y
elaborar conclusiones. Realizando una interpretacion del grafico se puede observar
que la base de datos PostgreSQL tiene mejores resultados cuando la talla es menor
a 25000, a partir de este momento MongoDB comienza a sobrepasar en
rendimiento a la base de datos de PostgreSQL.

La siguiente grafica muestra el porcentaje de mejora de la carga de la base de datos
de MongoDB frente a PostgreSQL. En esta grafica se identifica mas claramente el
punto de inflexién en el rendimiento entre tecnologias. Es muy destacable que
cuando la carga es muy ligera, la base de datos de MongoDB tiene un rendimiento
muy inferior frente a la PostgreSQL, pero conforme la talla aumenta, la sobrecarga
inicial no resulta significativa y en ambas graficas queda totalmente reflejado.

Es destacable que conforme aumenta la talla MongoDB aumenta en rendimiento
frente a PostgreSQL, aun tratdndose de un fichero de entrada de 5Mb de peso y
cerca de unas 150.000 entradas a procesar. Si se tratase de un entorno “big data”
donde el fichero de entrada tuviese un peso de varios gigabytes seria absurdo en
este tipo de sistemas recurrir a RDBMS ya que se acentuaria notoriamente la clara
desventaja de estas frente a bases de datos NoSQL y mas concretamente con
respecto a MongoDB.
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Rendimiento de MongoDB/PostgreSQL

Tlustraciéon 39 - Rendimiento MongoDB/PostgreSQL

Algo relevante y determinante ha sido el hecho de que la carga no se ha realizado en
una Unica fase. Hay un total de 7 subprocesos en los cuales se llevan a cabo diversas
cargas, afectando negativamente al rendimiento en el caso de la base de datos de
MongoDB. Aun siendo asi, al tratarse de tallas tan pequenas se acenttia este hecho
sobre todo en el caso de los datos insertados via “harcoding” ya que son datos fijos
que no aumentan de volumen con respecto a la talla del problema. En cambio, en
aquellos subprocesos donde el volumen de datos de carga es superior a las 150.000
unidades el rendimiento de la base de datos de MongoDB es claramente superior.
Ambas casuisticas quedan claramente reflejadas en las siguientes ilustraciones:

[ T - i
iy 1800 raws/: . = 8621 rows iff 0,085
tF\xedFIowInput_[y‘?-‘-;'? fain o ’DE Pher‘@.t)i Rl o B
0 rowsYn 0,07s eical
tMap_4 T;Stjz ?Mﬁfs
outls fMain)
'—"é —EFF‘JE—/ "Predisposes_To"
"Clinical_Significance” "Phenotype_hash_aux_in"

Ilustracién 40 - Evaluacién, casuisticas PostgreSQL

=) =
9 rows in 0,08s
it | e

-9 oy d
BRI 17 8621 rows in 0,0
tFixedFlowlnput_3 tMap_4 X

out13 (N

royfs in 17,3Ms
Predispose_to"
M

"Clinical_Significance” "Phenoty;@

row

“Clinical_Significance_out” 165207 r

Tlustracién 41 - Evaluacion, casuisticas MongoDB

Cabe destacar, que cuando las tallas son pequefias aunque la base de datos de
PostgreSQL tenga un rendimiento mucho mayor la diferencia es de centésimas de
segundos, pero en el caso de hablar de tallas grandes se podria hablar de minutos o
incluso horas.

Es de valorar positivamente que el estudio teorico realizado en la seccion 2.2 se
corresponde con el resultado obtenido en el caso practico, sobre todo en aspectos de
escalabilidad y rendimiento.
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6. Conclusiones

Los objetivos del proyecto han sido satisfactoriamente alcanzados tal y como
quedaba descrito en los objetivos de este. Gracias a este estudio, anélisis asi como el
hecho de haber afrontado un problema real ha ayudado a ampliar los
conocimientos en el &mbito de las TIC, cada vez més presentes en las
organizaciones aportando un valor afiadido asi como un fuerte alineamiento con los
requerimientos y objetivos del modelo de negocio de la organizacion.

El estado del arte realizado tanto a nivel de herramientas ETL como de distintos
sistemas de gestion y tecnologias de base de datos aportando un amplio
conocimiento a la hora de afrontar nuevos retos y desafios en el &mbito de los
sistemas y tecnologias de la informacion.

En cuanto a la herramienta ETL escogida, “Talend Open Studio for Big Data” ha
demostrado ser competente y completa, no restando prestaciones que afecten al
rendimiento directamente en su version gratuita. La eleccion de esta herramienta
ha sido claramente acertada, tanto por su implementacion en lenguaje Java como a
por su amplia variedad de componentes, sobre todo en la versién “Big Data”,
aportando componentes especificos que han resultado de gran utilidad, como los
empleados en la carga de datos en MongoDB.

Los sistemas e implementaciones de bases de datos NoSQL analizados han
aportado un enriquecimiento de los conocimientos en esta area. El conocimiento
detallado de la arquitectura y naturaleza de las bases de datos NoSQL aportan una
gran ventaja a la hora de adecuarse a proyectos futuros, que tal y como las
tendencias indican, cada vez mas se desarrollan en Ambitos donde la eleccién de la
tecnologia e implementacion de la base de datos es un decision crucial para
asegurar un funcionamiento y rendimiento adecuado. La eleccién de MongoDB
como base de datos NoSQL ha sido una buena eleccion ya que la flexibilidad
estructural aportada por las bases de datos documentales ha sido id6nea para
almacenar informacion parcialmente estructurada como la presente en el fichero de
entrada de Clinvar.

Tras analizar los resultados de la ejecucion se puede concluir que la metodologia
empleada en las tareas de disefio e implementacion en el proceso ETL ha sido
correcta. Los valores de rendimiento calculados tras la ejecucion corroboran y
confirman lo antes expuesto de forma teoérica. Aquellos sistemas de informacién
que almacenen grandes volimenes de datos son considerablemente més agiles
implantados sobre base de datos no relacionales. En contraposicion, es destacable
que rememorando al teorema CAP, las bases de datos NoSQL son débiles en
términos de consistencia pero robustas en disponibilidad y tolerancia frente a
particionados. Las demandas actuales requieren de alta disponibilidad (servicios
24/7), ubicuidad de los datos y alta versatilidad estructural (mobile computing &
I0T), sin olvidar la gestion eficiente de bases de datos de grandes volimenes (Big
Data). El objetivo por tanto, no ha sido concluir que tecnologia es mejor o peor, sino
analizar y plasmar que las necesidades tecnolégicas cambian constantemente y que
para ello es necesario contar con un experto en sistemas que tenga un conocimiento
amplio y fresco sobre las tendencias tecnoldgicas que mejor se adapten en cada
instante y/o escenario.



La mentalidad clasica de implantar un servidor que aloje una base de datos
perpetuamente es un error, asi como la idea de implantar una base de datos sin un
andlisis previo de requisitos.

En primer lugar, la era tecnolégica actual es constantemente dindmica y totalmente
susceptible a grandes cambios a nivel de tendencias. Adecuar la tecnologia en cada
momento es imprescindible, por ello haber explorado alternativas a sistemas
clasicos de gestion y almacenamiento y haber presentado herramientas ETL como
alternativa frente al desarrollo tradicional ha sido un buen punto de partida para
poder iniciar una carrera como analista de sistemas en esta era cambiante.

Por otro lado, el modo de proceder en este proyecto refleja la importancia del
modelado conceptual. Las TIC no estan presentes en un tinico departamento como
otra area funcional sino que estan alineadas con la direccién estratégica. El modelo
conceptual es el punto de encuentro entre el marco estratégico empresarial y las
tecnologias que dan soporte a este.

Por tanto, los procedimientos y pautas empleados han conformado el conjunto de
buenas practicas para afrontar proyectos complejos en el &mbito de las TIC de
solida y eficientemente.
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7. Limitaciones y futuras mejoras

Aunque el proceso ETL haya finalizado con éxito hay algunas limitaciones que cabe
mencionar. Las limitaciones intrinsecas de las bases de datos no relacionadas deben
ser tratadas, comunmente a nivel de aplicacion. En la base de datos de MongoDB
no hay ningtn control de integridad més que el del campo “_id” para cada
elemento. Este hecho tiene ciertas repercusiones como permitir referencias a
elementos repetidas o que no existen.

Por otro lado, con el fin de mejorar el rendimiento de ambas bases de datos aquella
informacién que permanecia estatica fue introducida “harcodeada” en lugar de
inyectarse consultas sobre la base de datos o haber implementado alguna rutina que
obtuviera los datos necesarios durante la etapa de transformacién. Este hecho
provoca que cualquier cambio en las estructuras afectadas devolveria un fallo al
ejecutar el programa.

El hecho de contar no solo con un modelo conceptual inicamente sino con un
esquema logico y fisico ha limitado las posibilidades de realizar una
implementacion distinta a la proporcionada. El hecho de que la carga de datos se
realizaba en base a un esquema reducido es posible que otras implementaciones
hubieran sido en este caso mas acertadas. Por otro lado, la tecnologia sobre la que
esta implementado el esquema es PostgreSQL. Un estado del arte sobre tecnologias
RDBMS hubiera sido interesante de cara a escoger quizas una tecnologia més
adecuada.

El hardware ha sido otro de las limitaciones que ha impedido realizar pruebas en el
ambito de “Big Data” donde se hubiera apreciado cambios realmente sustanciales
entre ambas tecnologias en cuestiones de rendimiento.

No habia ningtn presupuesto asignado al proyecto con lo cual no se han explorado
herramientas de pago que quizés hubieran sido mas adecuadas o hubieran ofertado
algun tipo de servicio adicional. Como consecuencia directa, no ha habido ningtin
tipo de soporte técnico concreto de las herramientas utilizadas, no obstante, la
comunidad de usuarios es muy amplia y los foros oficiales han sido de gran utilidad
en algunos casos.

Por altimo, el hecho de no haber trabajado anteriormente en proyectos en el &mbito
de las TIC, asi como no haber utilizado herramientas ETL ha sido un gran desafio y
pese al éxito del proyecto la falta de experiencia ha sido un factor realmente
relevante.

En cuanto a las futuras mejoras, cabe destacar que se han planteado inicamente a
nivel descriptivo, pero no hay ningtn tipo de implementacién adicional de estas.
Hay dos vias claramente diferenciadas sobre las que se han enfocado las mejoras,
siendo la primera de estas incidir sobre las limitaciones previamente expuestas y la
segunda ampliar la funcionalidad con la posibilidad de ampliar los objetivos del
proyecto, asi como abrir nuevos horizontes sobre los que trabajar e investigar en
futuros proyectos.

Comenzando por la primera casuistica, la primera medida a implementar seria
incluir directivas adicionales en la capa de aplicacién sobre la que delegar la



integridad en el caso de la base de datos de MongoDB para evitar que en el caso de
afiadir nuevos elementos la base de datos acepte valores que violen la integridad y
coherencia de esta.

Se podria realizar una implementacion logica distinta que se adaptase mejor al
problema, por supuesto basada en el mismo modelo conceptual. Como ya se ha
expuesto a lo largo del proyecto el tener un modelo conceptual implementado
posibilita tener diversos esquemas que respondan a un mismo modelo y se alinee
con los requerimientos de negocio.

En referencia a la segunda casuistica, seria interesante en colaboracion con el grupo
investigador PROS poder ejecutar en algtin computador de gran potencia un
proceso ETL bajo un escenario “Big Data” con la finalidad de analizar la respuesta
de las tecnologias de base de datos empleadas en un entorno exigente.

Seria interesante una vez los datos fueran cargados utilizar alguna herramienta en
la capa de presentacion de los datos como puede ser SpagoBI. La herramienta
mencionada tiene la posibilidad de ser integrada con el software de Talend con lo
cual seria muy interesante aunar esta de cara a un futuro proyecto. Aportaria una
fuerte componente de BI (Business Intelligence) en términos de analisis ofreciendo
soluciones para la presentacion de informes, anéalisis multidimensional, asi como
andlisis OLAP (On-Line Analitical Proccesing). A través de la amplia variedad de
herramientas en al area de analisis tales como: Reportes, Graficos, Office
Documents puede mejorar la experiencia de “Data mining”

( P a Open Source Business Itelligence

Cockpits v Worksheet v Charts v In-memory Graphical Analysis v Advanced analysis v Reporting v | [glHep v | § KPI Bienvenido: bi30simple | = v i) (@ Cerrar sesion

= 80 8e %[O 4

Market Shares by Media Type Customer Distribution for No Media

- - ‘Copyright & 2012 Engineering Ingegneria Infomatica S.p.A. — -

Ilustracion 42 - Herramienta SpagoBI
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8. Anexo
En esta seccion se ha incluido el mapa completo del proceso ETL para ambas

tecnologias.

8.1. Escenario MongoDB

oo —vBo— o —— BB %Hl

lowTolterate_1 tloop_1 FixedFlowinput 1 YavaRow_1 t™Map_2
to_Phenotype (Main orderd out (Main) =
e w M 2 Sl ) —o 8
2 row1 (Main) N\, to_Yurated_Varation (Main order1
beta_clinvar Formated_Clinvar “Curated_Variation" “Phenotype_out”
to_Stored_ir| (Maih order2
S ]
tofvariation_type (Main order5 s
) o°F “Stored_in” [ m’ -
|

“Variation_Type_aux_out” &'MPFWnpuv_z

o _Gene (Mah order3) -1 o ) ]’, n

row an
tloop. 2 “Gene_out”
rerde ouR2 (Wain

. T

tFlowTolterate 2 tavaRow. 2 t™Map_3
-

B 08~ : ) = 0 [N e com e 50l e

Ma out 7> Main orderZ) = row

cf«caﬂovdnpuu tMap_ —n “Clinical_Significance” tFixedFlowinput 4 ™Map_6 L n 0.
out13 (Main order.
“Clinical_Significance_out” "Data_Source"
fixed_chr_SQL (Main order.1 - ficed_var_type_SQL (Main order1
o L] = P »
S 10 (vain = . o e = =4 i .
tFixedFlowinput S :Mlp. “Chromosome” tFixedFlowinput 6 t™Map_23 “Variation_Type"
out16 (Main cyder2)
out (3 {(Main order2) =
(1) e S~— ,_.‘_u
“Chromosome_out” “Varation_Type_out”
-
- - S
o =5 - B8 2 5 ) [kg @ S )
- OnComponentOk s row21 (Main outd (Main
“Gene_hash_aux_out’ “Gene_hash_out" “Gene_hash_aux_jn" tMa 110 “IsJocated_in'

i row1g (Lookup)

“Gene_hash_in" out? (Main|order2 out17 (Mair] order1) n ’. ;
ole : o
rows (Mtain ( Frq
T M ey HP—'D M eI Ml b
out (Main order1 w8 (Uniques) EIS10 (DRENA LIT.4

t™Map_9 tWUniqRow_1 ™Map_16 "Gene_hash_in"
=
=
b > sy i "0
14 (Main L_Q‘ 121 mceﬂ % (Uniques) =
“Phenotype_in” t™Map_12 tUnigRow_2 t™Map_5 "PhenotypQhash in’........cccouesssrnssiey Predispose_t0”
row13 {Lookup! U outt (Main
out10 (Mair] order2) -
~—0D m;‘, Jﬁq .o‘-“‘-) tMap_13
i OnComponentOk
“Phenotype_hash_aux_out’ “Phenotype_hash_in"

Ilustraciéon 43 - Escenario MongoDB



8.2. Escenario PostgreSQL
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