Twelfth LACCEI Latin American and Caribbean Conference for Engineering and Technology (LACCEI’2014)
VExcellence in Engineering To Enhance a Country’s Productivity” July 22 - 24, 2014 Guayaquil, Ecuador.

SEEGEN-R: Sistema Estadistico de Epidemiologia Genética

Roberto Lardoeyt Ferrer
Centro Nacional de Genética Médica, La Habana, Cuba, lardgen@infomed.sld.cu

Yudiel La Rosa Gonzélez
Universidad de las Ciencias Informéticas, La Habana, Cuba, ylarosag@uci.cu

Dayana Joseph Smarth
Universidad de las Ciencias Informéticas, La Habana, Cuba, djoseph@uci.cu

Yunier Emilio Tejeda Rodriguez
Universidad de las Ciencias Informaticas, La Habana, Cuba, yuniere@uci.cu

Darwis Rodriguez Licea
Universidad de las Ciencias Informaticas, La Habana, Cuba, drlicea@estudiantes.uci.cu

Asiel Leal Celdeiro
Universidad de las Ciencias Informaticas, La Habana, Cuba, aceldeiro@estudiantes.uci.cu

RESUMEN

La epidemiologia genética es una disciplina que
estudia la interaccion entre los factores genéticos y
ambientales que dan origen a las enfermedades del ser
humano, valiéndose de marcadores genéticos,
complejos algoritmos y amplias bases de datos. En
estos estudios se utilizan diferentes anélisis estadisticos
que requieren mucho tiempo, siendo necesario el
empleo de herramientas de calculo que garanticen el
procesamiento rapido y efectivo de los datos. En la
actualidad los especialistas necesitan combinar
diferentes soluciones informaticas para realizar los
analisis necesarios para estos estudios haciendo aun
mas complicada su realizacion, comprension y en
muchas  ocasiones  provocando una  pérdida
considerable del flujo de trabajo comprometiendo la
veracidad de los resultados obtenidos. La construccion
de un software que agrupe los estudios de este campo
le brindaria una mayor fluidez en la realizaciéon de
estos estudios y siendo este el objetivo del Sistema
Estadistico de Epidemiologia Genética basado en R.
Esta solucion permite la realizacion de diferentes
estudios de la Epidemiologia Genética, Epidemiologia
Tradicional y la Genética Poblacional, ademas de
facilitar tareas (tiles como la carga y exportacion de
datos desde diferentes fuentes, graficar y salvar el
trabajo realizado utilizando métodos de cifrado.
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ABSTRACT

Genetic Epidemiology is a discipline which studies
interaction among genetic and environmental factors
that give rise to human diseases, using genetic markers,
complex algorithms and wide databases. In these
studies are used different complex statistical analysis
which require of time mostly, being necessary to
employ calculation tools that guarantee the fast and
effective processing of data. Nowadays specialists need
to combine different computing solutions to perform
the necessary analysis to carry out this studies, doing
their performance and understanding more complex
even and in many cases, causing a considerable lost in
the workflow, compromising the veracity of obtained
results. The building of a software that groups studies
of the Genetic Epidemiology field would provide a
greater fluidity in the realization of these studies and
that is precisely the main goal of Statistical System for
Genetic Epidemiology based on R, whose development
was guided by the methodology of the Unified Process
for Software Development. This solution allows the
performance of different studies of Genetic
Epidemiology,  Traditional = Epidemiology  and
Population Genetics, besides facilitating useful tasks
such loading and exportation of data from different
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sources, to graph and to save the done work using
ciphering methods.

Keywords: genetic epidemiology; population genetics;
statistical analysis; R language

1. INTRODUCCION

Con los avances tecnoldgicos y el conocimiento
biol6gico que subyace en la accién de los genes, se
puede decir que la “Epidemiologia Genética” es una
disciplina que combina el método epidemiolégico con
el genético para estudiar la variacion genética en
poblaciones humanas y su relacion con los cambios
fenotipicos normales y patoldgicos. (Wyszynski, 1998)

Dado el drastico descenso en el coste de genotipado,
los estudios de epidemiologia genética suelen disponer
de una gran cantidad de informacion y para realizar el
analisis estadistico. En el Centro Nacional de Genética
Médica (CNGM) de Cuba, los estudios de disefios de la
epidemiologia genética se realizan utilizando paquetes
estadisticos como el SPSS, InfoStats, Statistics, Epidat,
entre otros, los cuales no cubren todas las necesidades
demandadas por los especialistas y la mayoria son
herramientas propietarias, requiriendo el pago de
licencias constituyendo un gasto considerable para el
pais.

Es significativo sefialar que en nuestro pais no se
cuenta con una solucién que brinde los mas disimiles
disefios descriptivos, analiticos y experimentales, y que
posibilite enfocar investigaciones en esta rama
cientifica cada vez mas compleja. En este sentido se
conformd un equipo multidisciplinario de investigacion
integrado por epidemidlogos, genétistas, matematicos e
informaticos del Centro Nacional de Genética Médica
y de la Universidad de Ciencias Informaticas este
equipo desarrollo el Sistema Estadistico de
Epidemiologia Genética - basado en R (SEEGEN-R),
que agrupa los estudios de este campo brindando una
mayor fluidez en la realizacion de sus andlisis.

2. RESULTADO Y DISCUSION

Se utiliza el lenguaje de programacion R para el
desarrollo de la capa de anlisis estadistico por ser un
lenguaje y un entorno en el que se aplican las técnicas
estadisticas. Constituye uno de los lenguajes
estadisticos mas utilizados y con una amplia
comunidad cientifica. También se utiliza Java como
lenguaje de programacion para la capa de
presentacion por la robustez y consolidacién que ha
tenido para la realizacion de software con calidad y
eficiencia.

El sistema SEEGEN-R que en su primera version
cuenta de wun sistema base y tres grandes
extensiones: estudios de epidemiologia genética,
estudios de epidemiologia tradicional y estudios de
genética poblacional.

Anaiisie

Figure 1: Interfaz de anlisis de alelos y del resultado.

3. CONCLUSIONES

El sistema SEEGEN-R permite que los especialistas
tengan mayor control de las enfermedades en las
poblaciones y de esta forma poder tomar medidas en
beneficio de las personas que las conforman.

La arquitectura basada en extensiones de SEEGEN-R
permite dejar abierto el alcance del sistema, brindando
la posibilidad de mejorar las extensiones existentes o
de desarrollar nuevas extensiones para otros estudios.
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