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Aplicacion dela miner ia de datos en la bioinfor matica

Juan Pedro Febles Rodriguezl y Abel Gonzalez Pérez2

Resumen

En los proximos afios ocurrird un avance espectacular de | as ciencias biomédicas como resultado del
proyecto Genoma Humano. Las nuevas tecnologias, basadas en la genética molecular y lainformética, son
claves para este desarrollo, pues ellas suministran potentes instrumentos paralaobtenciony el andisisdela
informaci 6n genética. La aparicion de nuevas tecnologias ha posibilitado el desarrollo de lagendmica, a
facilitar el estudio de lasinteracciones de los genesy su influencia en € desarrollo de enfermedades, todo o
cua influye en e diagndstico clinico, lainvestigaci 6n de nuevos f armacos, la epidemiologiay la
informética médica. En los Ultimos afios, |a mineria de datos (data mining) ha experimentado un auge como
soporte paralas filosof ias de la gesti 6n de lainformaci én y € conocimiento, asi como para el
descubrimiento del significado que poseen |os datos almacenados en grandes bancos. Esta permite explorar
y analizar |as bases de datos disponibles para ayudar alatoma de decisiones, ademas de facilitar la

extracci on de lainformaci 6n existente en |os textos, ad como crear sistemas inteligentes capaces de
entenderlos, a esto se denomina comunmente como mineria de textos (text mining). Se describen
sintéticamente los componentes bésicos de la mineria de datos y su aplicaci 6n en una emergente y
trascendental actividad cientifica: 1a bioinformética.

DeCS: BIOLOGIA COMPUTACIONAL; INFORMATICA MEDICA; BASESDE DATOS; TOMA DE
DECISIONES

El conocimiento es un recurso estrat égico para el desarrollo econdmico y social contemporaneo. La
informaci 6n es el elemento bésico principal en el proceso de adquisicion, generaci 6n, gesti 6n 'y trasmision
del conocimiento. Las tecnologias, métodos y herramientas asociadas con estos procesos se han desarrollado
notablemente en los Ultimos afios. La aparicion de Internet ha facilitado compartir, en puntos distantes, 1os
resultados cientificos. Los andlisisen linea (en inglés, On-Line Analytical Processing, 0 OALP), un enfoque
novedoso, hatomado gran fuerza en los Ultimos tiempos.

El aumento continuo de la disponibilidad de datos, en particular, a partir de las redes de comunicacionesy la
aplicaci 6n de la computaci 6n de alto desempefio, con proezas como la descripci én del genoma humano,
convierten en imprescindible el empleo de técnicasy herramientas que le den sentido y utilidad ala
informaci n existente.

En los dltimos afios del presente siglo, ha alcanzado un auge la mineria de datos, soporte de filosof ias como
la gestion de las relaciones de una organizaci on con sus clientes. Su fin es explorar y analizar las bases de
datos disponibles para ayudar alatoma de decisiones en las organizaciones, permite, a su vez, la extraccion
de lainformaci 6n existente en textos, asi como crear sistemas inteligentes capaces de entenderlos, alo que
se le conoce, comunmente, como mineria de textos.

El surgimiento de técnicas como la mineria de datos esta asociado con la necesidad de procesar y analizar
grandes vol tmenes de datos, a fin de obtener informaci 6n —mediante la consolidaci 6n de los datos- y



conocimientos, Utiles alatoma de decisiones, y construir una experiencia, a partir de los millones de
transacciones que registra una corporaci 0n en sus sistemas informéticos.1

El presente trabajo pretende solo realizar una somera descripcion de los componentes basicos de lamineria
de datos 'y su aplicaci 6n en una emergente y trascendental actividad cientifica: la bioinformatica.

La miner ia de datos

Latecnologiainformética constituye la infraestructura fundamental de las grandes organizacionesy permite,
hoy, registrar multiples detalles de la vida de las empresas. Las bases de datos posibilitan almacenar cada
transacci On, asi como otros muchos el ementos que reflgjan la interacci én de la organizaci 6n con otras
organizaciones, clientes, o internamente, entre sus divisionesy empleados, etcétera.

Es imprescindible convertir |os grandes vol imenes de datos existentes en experiencia, conocimiento y
sabiduria, formas que atesora la humanidad para que sea Util alatoma de decisiones, especialmente en las
grandes organizacionesy proyectos cientificos. La busqueda de informaci 6n relevante siempre es Util ala
administraci on empresarial: € control de la producci 6n, € andlisis de los mercados, el disefio en ingenieria
y laexploraci 6n cientifica, porque pueden ofrecer las respuestas mas apropiadas a las necesidades de
informaci 6n. Varias preguntas se relacionan frecuentemente con los datos, lainformaciony
conocimiento. Su respuesta, demanda la participaci 6n de varios especiaistas. ¢Cémo puede entenderse un
fendmeno sobre la base de la interpretacion de grandes vol imenes de datos? ¢De qué manera puede
utilizarse lainformaci 6n para latoma de decisiones?, son agunos € emplos de interrogantes comunes.

Larespuesta a estas preguntas es € objetivo de la mineria de datos, un conjunto de técnicas agrupadas con
e fin de crear mecanismos adecuados de direcci 6n, entre ellas puede citarse la estadistica, € reconocimiento
de patrones, la clasificaci én'y la predicci on.

Para descubrir patrones de relaciones Utiles en un conjunto de datos se empezaron a utilizar métodos que
fueron denominados de diferente forma. El término data mining, en ingl és, no era, al principio, del agrado
de muchos estadisticos, porque sus investigaciones estaban dirigidas a procesar y reprocesar suficientemente
los datos, hasta que confirmasen o refutasen las hipotesis planteadas. Desde este angulo, la mineria de datos
aplica una dinamica gque se mueve en sentido contrario a método cientifico tradicional.

Con frecuencia, el investigador formula una hipétesis; luego, disefia un experimento para captar |os datos
necesariosy realizar |os experimentos que confirmen o refuten la hipotesis planteada. Este es un proceso,
gue realizado de forma rigurosa, debe generar nuevos conocimientos.

En lamineriade datos, por €l contrario, se captan y procesan |os datos con la esperanza de que de ellos surja
una hipétesis apropiada. Se desea que |os datos nos describan o indiquen el porqué presentan determinada
configuraci 6n y comportamiento. Como afirma Eduardo Morales: “Lamas inocente mirada alos datos
puede inspirar una hipétesis. Recuérdese que |os humanos tienen un gran poder para generalizar e
identificar patrones. Luego entonces, validar una hipétesis inspirada por los datos en los datos mismos, seré
numeéricamente significativa, pero experimentalmente invaida.” 2

No es ocioso insistir, en que las técnicas de mineria de datos no pueden utilizarse para confirmar o rechazar
hipétesis, porque puede conducir a errores fatales. Su funci én es otra, como antes se expreso, se trata de
explorar datos, darles sentido, convertir un volumen de datos, que poco o nada aportan ala descripci 6n, en
informaci 6n parainterpretar un fendmeno, para adoptar decisiones de acuerdo con las necesidades.

Componentes de la miner ia de datos
L as componentes basicas de |os métodos de la mineria de datos son:
1. Lenguaje de representaci 0n del modelo: comprende las suposicionesy restricciones utilizadas en la

representaci 6n empleada.
2. Evaluacion del modelo: incluye el uso de técnicas de validacion cruzada parala predictividad y



aplicaci 6n de principios como el de méxima verosimilitud o el de descripci 6n minima para evaluar la
calidad descriptiva del modelo.

3. Método de busqueda: puede dividirse en busqueda de parametrosy del modelo, determinan los
criterios que se siguen para encontrar 1os model os.

Algunas de | as técnicas mas comunes usadas en la mineria de datos son:

Arboles de decisién y reglas de clasificaci 6n.
Métodos de clasificacion y regresiones no-lineales.
Métodos basados en gjempl os prototipicos.

Model os gr &ficos de dependencias probabilisticas.
Modelos relacionales.

Lamineria dedatosy e descubrimiento de conocimientos en bases de datos

Existe cierta tendenciaaidentificar como sinénimos alamineriade datosy € descubrimiento de
conocimientos en bases de datos, que de forma abreviada se refiere con las siglasKDD ( del inglés
Knowledge Discovery in Data Bases), la convergencia del aprendizaje automatico, la estadistica, €l
reconocimiento de patrones, lainteligencia artificial, las bases de datos, |a visualizaci 6n de datos, los
sistemas para el apoyo alatoma de decisiones, la recuperaci 6n de informaci én y otros muchos campos.

El KDD es € proceso completo de extracci én de conocimientos, no trivial, previamente desconocidosy
potencialmente Util a partir de un conjunto de datos, mientras que «la mineria de datos es una compilacion
de técnicas reunidas para crear mecanismos adecuados para |la toma de decisiones. Entre estas técnicas se
pueden citar la estadistica, €l reconocimiento de patrones, la clasificaci 6ny la predicci én, la excavacion de
informaci 6n relevante de la administraci 6n empresarial, €l control de la produccion, el andlisis delos
mercados, €l disefio en ingenieriay laexploraci on cientifica.” 3 En otras palabras, €l concepto mineriade
datos se asociaa proceso de construcci On de reglas a partir de colecciones de datos con una finalidad
previamente determinaday para su uso en latoma de decisiones con respecto adichafinalidad. El concepto
de KDD no comprende necesariamente esta segunda parte. Esta diferencia, muchas veces inadvertida, puede
ser la causa de gque ambos conceptos se utilicen indistintamente en gran parte de la literatura.

Recientemente ha alcanzado gran popularidad la construcci 6n de amacenes de datos (Data Warehouse, en
ingl és) que tambi én puede verse traducido de otras formas, bodegédn de datos, por € emplo. Aunque un
almaceén es una base de datos en si, se diferencia de esta en que contiene resimenes, consolidacionesy
andisis de lainterrelaci 6n de los datos a través del tiempo. Por sus caracteristicas, a un almacén de datos se
accede con menos frecuencia que alas bases de datos temporales, y es laformamas simple de permitir €l
acceso alos datos y de facilitar latoma de decisiones sobre |a base de |0s procesos.

Un Data warehouse se conforma con datos operacionalesy se disefia con el propdsito de facilitar latomade
decisiones. Lainformaci 6n que se dmacena en é, nunca se actualizay sélo se habilita para consultas. Del
otro lado, integray hace consistentes a los datos extraidos de | as bases de datos operacionales.

Puede resultar conveniente construir data warehouse localizados y especificos para un objetivo determinado.
Estos depdsitos reciben e nombre de datamarts.

Un enfogue que ha cobrado actualmente fuerza es el andlisis en | inea (en ingl és, denominado On-Line
Analytical Processing u OLAP). Se trata de unatecnologia orientada al acceso y el analisis de datos en

linea. Su nombre se deriva del contraste con e procesamiento de transacciones en linea (On-Line
Transaction Processing, OLTP). Mientras que el OLTP depende de bases de datos relacionales, el OLAP ha
desarrollado una tecnol ogia de bases de datos multidimensionales. Estas bases de datos fundan los
cimientos para el desarrollo de los calculosy andlisis multidimensionales que requiere lainteligencia
empresaria.4

Criterios paraaplicar los métodos de la miner ia de datos



 Factibilidad econdmica - organizativa: existe potencialmente un impacto significativo, no se conocen
métodos alternativos, se dispone de personal calificado, no existen problemas de legalidad o violaci 6n
de lainformacion.

¢ Factibilidad técnica: se dispone de suficientes datos, |0s datos contienen rasgos rel evantes, existe
poco ruido en los datos y se domina la aplicaci 6n de los métodos.

Bioinformatica

La bioinformética se encuentra en laintersecci 0n entre las ciencias de laviday de lainformaci on,
proporcionalas herramientas y recursos necesarios para favorecer la investigacion biomeédica. Como campo
interdisciplinario, comprende lainvestigaci 6n y € desarrollo de sistemas Utiles para entender €l flujo de
informaci 6n desde |os genes a las estructuras moleculares, su funci 6n bioquimica, su conducta biol égicay,
finalmente, su influencia en las enfermedadesy en lasalud.5

Los estimulos principales para el desarrollo de la bioinform atica son:

 El enorme volumen de datos generados por |os distintos proyectos denominados genoma (humano y
de otros organismos).

¢ Los nuevos enfoques experimental es, basados en biochips, que permiten obtener datos genéticos a
gran velocidad, bien de genomas individuales (mutaciones, polimorfismos) de enfoques celulares
(expresion génica).

 El desarrollo de Internet, que permite el acceso universal alas bases de datos de informaci 6n
biol 6gica.

La magnitud de lainformaci 6n que generalas investigaciones realizadas sobre el genoma humano es tal

gue, probablemente, superala generada por otras investigaciones en otras disciplinas cientificas. Como se
sabe, lavida es laforma méas complea de organizaci 6n de la materia que se conoce. En estos momentos, 10s
ordenadores no clasificados para uso civil mas potentes del mundo (en Celera 'y en Oak Ridge National
Laboratory, por ejemplo, con una capacidad de calculo cercana alos 2 Teraflops, billones de operaciones
por segundo) estan dedicados a lainvestigaci 0n biol 6gica, concretamente ala obtenciony al analisisde las
secuencias de nucledtidos de |os genomas conocidos.

Ante tal situacion, uno de los retos de la bioinformatica es el desarrollo de métodos que permitan integrar
los datos genomicos —de secuencia, de expresion, de estructura, de interacciones, etc.— paraexplicar €
comportamiento global de la célulaviva, minimizando laintervenci on humana. Dichaintegracion, sin
embargo, no puede producirse sin considerar el conocimiento acumulado durante decenas de afios, producto
de lainvestigaci 6n de miles de cientificos, recogido en millones de comunicaciones cientificas.

La bioinformética se ocupa de la utilizaci 6n y almacenamiento de grandes cantidades de informaci én

biol 6gica, es decir, trata del uso de las computadoras para €l andlisis de lainformaci 6n biol égica, entendida
esta como la adquisicion y consulta de datos, los andlisis de correlaci on, laextraccion 'y el procesamiento de
lainformaci 6n. En otras palabras, la bioinformética es un area del espacio que representala biologia
molecular computacional, que incluye la aplicaci 6n de las computadoras y de las ciencias de lainformaci 6n
en areas como la geondmica, €l mapeo, la secuenciay determinaci 6n de las secuenciasy estructuras por
métodos cl &sicos. Las metas fundamental es de |a bioinform atica son la predicci 6n de la estructura
tridimensional de las proteinas a partir de su secuencia, la predicci 6n de las funciones biol égicas y biofisicas
apartir de la secuencia o laestructura, asi como simular € metabolismo y otros procesos biol égicos basados
en esas funciones. Muchos de los métodos de la computaci 6n y de las ciencias de lainformaci 6n sirven para
estos fines, incluyendo € aprendizaje de las méquinas, las teorias de lainformaci on, la estaditica, lateoria
delos gréficos, los agoritmos, lainteligencia artificial, los métodos estocasticos, lasimulaci on, laldgica,
etc.

En lareuni 6n Chips to Hits ’99, donde hubo representantes de compaiiias de software como Lion
Biosciences, Informax, Molecular Applications Group o0 Gene Logic, de empresas farmacéuticas como
Bristol-Myers y del National Cancer Institute del gobierno estadounidense, se coment6 que actualmente uno
de los cuellos de botella de |os ensayos con tecnologias basadas en biochips se encuentra en la carenciade
herramientas bioinforméticas adecuadas para el andlisisy gesti6n de los datos, debido a los enormes



vol imenes de datos que ellos generan. Asimismo, se resalto la necesidad de emplear lastécnicasdela
miner ia de datos, como la mejor forma de obtener conocimientos a partir de |os resultados experimental es.6

“El reto en la construccion de bases de datos es el establecimiento de una arquitectura que permitala
realizaci 6n de busguedas inteligentes, la comunicacion con otras bases de datos y la uni 6n con herramientas
de analisisy de mineria de datos, especificas, que permitan responder a problemas biol 6gicos concretos. Los
cientificos, encargados de la construccion de estas bases de datos, deben disponer de conocimientos previos
gue permitan determinar cudles problemas cientificos concretos necesitan una solucién'y cud o cuéles
meétodos son |os mejores pararesolverlos”. Asi se declaraen el articulo “Qué esla Bioinformética”
publicado por BIOTIC. Y en la propia publicacion del Instituto Carlos |11 de Madrid, Espafia, se afirma: “ Se
necesitan herramientas para gestionar informaci 6n genética en paralelo. Para ello se emplean nuevas
tecnologias de extracci én de conocimientos, mineriade datosy visualizaci 6n. Se aplican técnicas de
descubrimiento de conocimientos a problemas bi ol 6gicos como andlisis de datos del genomay el

proteoma.” 7

En estos momentos, la mayoria de |os proyectos que se desarrollan en el mundo en materia de gendbmicay
protedmica, demandan la aplicaci 6n de técnicas de la mineria de datos para poder determinar qué es
realmente importante dentro del enorme volumen de informaci 6n que se genera diariamente en el mundo.
Considérese que e nimero total de letras (pares de bases quimicas) del ADN humano haresultado ser de
3.120 millones. El Proyecto Genoma Humano asegur 6 que, alos 10 afios de su creacion, haterminado un
primer borrador de la secuenciay completado el 85 % del ensamblaje. De los 3.120 millones de datos que
componen el «libro de lavida», los cientificos han encontrado que el 99,8 % son idénticos para todas las
personas.

Como ha sefialado Ignacio F. Bayo: “ El principal escollo a que se enfrentala protedmica, y en genera la
biologia basica, esla carencia de sistemas informéticos apropiados para lainmensa cantidad de calculos
implicados en este tipo de investigaciones”.8

El investigador del Consejo Superior de Investigaciones Cientificas, Alfonso Valencia, quien se dedica a
desarrollo de software para el andlisis de proteinas en todos los niveles, andlisis de genoma, determinaci 6n
de secuenciasy estructuras, asi como ala comparaci 6n con bases de datos o predicci 6n de funciones, sefiala:
“Pese atodo, con los equipos mas potentes se podr ia obtener mucha mas informaci 6n que la que se
consigue, pero existe otro problema: la dispersion de los datos. Los investigadores y |as empresas guardan
celosamente | os resultados de sus trabgjos debido ala posibilidad de realizar patentes a partir de ellos.
Incluso en los casos en que se coloca lainformaci 6n en lared es dificil trabagjar con ellos porque no se han
desarrollado mecanismos adecuados de busqueda. «La base de datos de la National Library of Medicine de
Estados Unidos es la mayor fuente accesible computadorizaday contiene 10 millones de referencias, pero
solo estén los sumarios de los articul os t écnicos, luego tiene uno que buscar 1o que le interese en otros
sitios...», se qugia Vaenciay afiade: «Se trata de unainformaci 6n desestructurada, que no puede
incorporarse directamente para estudiar la funcion de una proteina. Es, por asi decir, unainformaci 6n
muerta. Lo deseable seria poder cruzar datos de miles de genes o de proteinas para conseguir con rapidez
indicios de su estructuray de su funci 6n que permitan avanzar en lainvestigacion. Una posibilidad seria
aplicar latecnologia que estéan utilizando 1os buscadores en el web para seleccionar cada vez con mayor
precision lainformaci 6n demandada, mediante andlisis estadistico de las palabras claves introducidas.
Ahora se empiezan a aplicar estas técnicas en el campo de la protedmica, pero aun asi, resolver un
proteoma, relativamente sencillo, llevara alin muchos afios, decenios probablemente en el caso del proteoma
humano.” 8 Considérese, que si se analiza sélo desde € punto de vista cuantitativo, |os componentes del
DNA son cuatro nucleétidos y sin embargo, las proteinas laintegran 20 aminoécidos. El aumento de
volumen es evidente.

Consideraciones finales

El desarrollo de latecnologia de mineria de datos esta en un punto de inflexion, con respecto a su
consolidaci n, en las aplicaciones. Existen una serie de el ementos que la hacen aplicable, y unarealidad que
la demanda; sin embargo, existe una serie de retos que atentan contra su credibilidad. Uno de ellos es que
los productos comercializados son costosos, por tanto los consumidores pueden hallar una relacion
costo/beneficio improductiva.



Laaplicaci 6n de la mineria de datos, ademas de permitir el descubrimiento de conocimientos para el sector
comercial, soportalas investigaciones en larama biol 6gica, encuentran en ella una herramienta insustituible
para enfrentar la avalancha de datos que producen las investigaciones gendémicasy protedmicas. En este
sentido, es necesario continuar €l aborando herramientas computa-cional es apropiadas para su uso en varios
proyectosy elevar el nivel de conocimientos sobre su utilidad para |los investigadores.

Algunos de los factores que pueden crear una desilusi 6n con |as promesas de la miner ia de datos son:

* Que se necesite mucha experiencia para utilizar herramientas de la tecnologia, o que seafécil hallar
patrones equivocos, triviales o no interesantes.

¢ Que no seaposible hallar patrones en tiempo o0 en espacio.

¢ Que no se establezca una adecuada comunicaci 6n en los equipos multidis-ciplinarios para elegir la
herramienta adecuada 'y que, por lo tanto, no se alcancen |os resultados esperados.

e Que existan razones organizativas, éticas o de otro carécter que impidan la utilizaci én de toda la
informaci 6n necesaria parala aplicaci 6n de estas herramientas.

Laprimeradécadadel siglo xxi, seraun periodo de importancia para la aplicaci 6n de estas herramientas a
gran escala.

Abstract

An extraordinary advance of the biomedical sciences will take place in the next years as a result of the
Human Genome project. The new technologies based on the molecular genetics and informatics are key
factors for this development, since they provide powerful tools for the obtention and analysis of genetic
information. The appearance of new technologies has made possible the devel opment of genomics, on
making possible the study of the interactions of genes and their influence on the development of diseases.
All thisinfluences on the clinical diagnosis, the investigation of new drugs epidemiology and medical
informatics. In the last years, data mining has experienced an increase as a support for the phylosophies of
information management and knowledge, as well as for the discovery of the meaning of the data stored in
big banks. This allows to explore and analyze the databases available to help in the decision-making process
and it also facilitates the extraction of the information existing in the texts and to create smart systems
capable of understanding them. Thisis commonly known as text mining. The basic components of data
mining and its application to an emerging and trascendent scientifc activity, bioinformatics, are
synthetically described.

Subject headings: COMPUTATIONAL BIOLOGY; MEDICAL INFORMATICS; DATABASES,
DECISION MAKING
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