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1.- Objetivos y actividades asociadas.

Los objetivos del entregable E10-41 son los asociados a los objetivos de las actividades A14-A41,
A15-Ad, A16-A43, A17-A44, A18-A45, A19-A46. Estos fueron implementar distintos
experimentos dmicos a modo de prueba de concepto en pro de testar el comportamiento de
GPRO. Evaluar también la capacidad predictiva del sistema experto/asistente virtual en la toma
de decisiones y entrenarlo para ajustar sus recomendaciones.

Con acuerdo a memoria, esto es dentro del paquete de trabajo PT4: “Acciones de prueba de
concepto y valorizacién”.

2.-Entregables

Este entregable incluye distintos reportes sobre los resultados de grado éxito en todas las
pruebas realizadas en este paquete de trabajo y una valoracidn sobre la utilidad de todos los
componentes en el proyecto y como cada uno de ellos impacta en el escalado de la herramienta.
Mads concretamente, en las tareas relativas a las actividades A14-A41, A15-A42, A16-A43 y Al17-
A44 lo que se ha hecho es usar material dmico de resultados conocidos para testar todas y cada
una de las 6 aplicaciones de GPRO (Futami et al 2011) para que tras la re-implementaciéon RCP/
RAP todas las funciones de las aplicaciones funcionaban correctamente y que los pipelines del
server-side funcionaban correctamente tras la implementacion del Docker. Hemos igualmente
aprovechado las citadas actividades para testar en el contexto de las actividades A18-A45 y A19-
A46 que las nuevas bases de datos de conocimiento implementadas en este proyecto funcionan
correctamente y que tanto el pipeline designer, como el mddulo de inteligencia artificial
definido por el sistema experto y asistente virtual funcionan y son operativos.

A continuacién, se desglosa una breve introduccién sobre los objetivos de cada actividad
asociada a este entregable y se refiere en cada seccidn a los documentos adjuntos justificativos
de las pruebas de concepto realizadas en cada actividad.

2.1.- Valoracion actividad A14-A41. En esta actividad se reprodujo cuatro analisis de
exoma de cancer humano con llamada de variantes de tipo SNP/Indel usando el pipeline
BWA-GATK-MUTECT y una coleccion de cinco muestras de cancer obtenidas a partir del
SRA archive del NCBI. Finalmente se usd la herramienta VEP de Ensembl para anotar
efectos a las variantes. Todo ello usando los dos modos de ejecucién de la aplicacion:
pipeline mode y step-by-step mode de la aplicacién VariantSeq + Server-side (Hafez, et
al. 2022) asi como también la aplicacion Worksheet para la integracion de datos. Para
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mas detalle véase el documento denominado “01_valoracion_actividad_A14-A41” que
se presenta acompafnando este reporte y es parte material del entregable E10-E41.

2.2.- Valoracion actividad A15-A42.- En esta actividad se reprodujo un analisis RNAseq
para testar expresion diferencial usando tanto pipeline Tophat/Hisat2&Cufflinks y 9
muestras de transcriptoma de Sparus aurata (dorada) a obtenidas a partir del SRA
archive del NCBI. Se usaron en conocimiento de distintas bases de datos Ensembl
(Cunningham, et al. 2019), Gene Ontology (Huntley, et al. 2015), KEGG (Kotera, et al.
2012), Uniprot (The UniProt 2017) y otras integradas para anotar nombres y codigos de
gen, ontologias de genes y rutas metabdlicas. Todo ello usando el pipeline mode creado
en este proyecto y el step-by-step mode de la aplicacion RNAseq + Server-side (Hafez et
al 2022) asi como también la aplicacion Worksheet (app que se introducira en un
proximo articulo en preparacidn) para la integracidn de datos. Para mas detalle véase el
documento denominado “02_valoracion_actividad_A15-A42” que se presenta
acompanando este reporte y es parte material del entregable E10-E41.

2.3.- Valoracion actividad A16-A43.- En esta actividad se reprodujo un analisis de novo
usando el pipeline de GPRO basados en OASES y NCBI BLAST (Altschul, et al. 1997;
Schulz, et al. 2012) para ensamblar de novo, anotar y realizar el perfil funcional de un
transcriptoma no modelo obtenido SRA archive del NCBI. Se usaron las bases de datos
de NR del NCBI, Gene Ontology, KEGG para anotar transcritos, ontologias y rutas
metabdlicas. Todo ello usando los dos modos de ejecucion de la aplicacidn: pipeline
mode y step-by-step mode de la aplicacién DeNovoSeq (app que se introducird en un
proximo articulo en preparacion) asi como también la aplicacion Worksheet para la
integracidon de datos y la aplicacién SeqEditor (Hafez, et al. 2020) para el curado de
secuencias. Para mas detalle véase el documento denominado
“03_valoracion_actividad_A16-A43” que se presenta acompafiando este reporte y es
parte material del entregable E10-E41.

2.4.- Valoracion actividad A17-A44.- En esta actividad se reprodujeron 4 analisis de 8
muestras pair-end (son dos fastq por muestra) de metagendmica 16S a partir de una
coleccién de 4 muestras de microbioma bucal asociado a patologia obtenidas a partir
del SRA archive del NCBI. Para la prueba de concepto se usé las bases de datos de la RDP
(Ribosomal Database Project) (Cole, et al. 2005) y NCBI para anotar taxonomia a los
distintos taxa bacterianos identificados y el pipeline Blast implementado en la aplicacion
DeNovoSeq, asi como también Worksheet para la integracion de datos y distintas
herramientas metagendmicas implementadas en la aplicacién STATools (que se
introducira en un préximo articulo en preparacion) a partir de paquetes de R y el
paquete MOTHUR (Schloss, et al. 2009). Para mas detalle véase el documento
denominado “04_valoracion_actividad_A17-A44” que se presenta acompafando este
reporte y es parte material del entregable E10-E41.

2.5.- Valoracién actividad A18-A45.- Aqui se sometié al médulo de inteligencia artificial
consistente en el sistema experto y el asistente virtual (Genie) a distintas pruebas de
verificacion. Todo ello para valorar la capacidad de respuesta del asistente y del sistema
experto evaludndose por porcentaje de acierto y someter a ambos modulos a un
proceso de entrenamiento testado y entrenamiento. Este moddulo sistema de
inteligencia artificial constituye un capitulo de la tesis doctoral de uno de los
trabajadores de la empresa (Aya Allah Ali y su semantica comparativa serd introducida
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en un proximo articulo (actualmente en preparacién). Este sistema de inteligencia
artificial sera también registrado intelectualmente en los préximos meses. Para mas
detalle véase el documento denominado “05 valoracion_actividad_A18-A45” que se
presenta acompafiando este reporte y es parte material del entregable E10-E41.

2.6.- Valoracion actividad A19-A46.- Esta tarea ha consistido en valorar todos los
entregables obtenidos en todos los paquetes de trabajo de este proyecto
determinandose que estos han alcanzado la validacién suficiente para ser integrados
dentro del proyecto GPRO. Para mas detalle véase el documento denominado
“06_valoracion_actividad_A19-A46” que se presenta acompafiando este reporte y es
parte material del entregable E10-E41.

3.- Conclusiones

Todas las pruebas de concepto propuestas en el paquete de trabajo 4 han sido cumplimentadas
con éxito como asi se demuestra en los distintos informes de resultados presentados donde
gueda evidenciado que los distintos elementos desarrollados en este proyecto son estables y
cumplen todos los requisitos para ser integrados en GPRO.
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