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Inicio > Un grupo de investigadores crean cinco recursos en linea para la exploracion, visualizacion y
descubrimiento de datos para el proyecto Pan-Cancer

Un grupo de investigador es crean cinco recursos en linea parala
exploracion, visualizacion y descubrimiento de datos para €
proyecto Pan-Cancer

El BSC haliderado la puesta en marcha de la recopilacion de herramientas para explorar |os datos de
PCAWG.
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El centro ha creado una de estas herramientas, PCAWG-Scout, que permite a los usuarios
gjecutar sus propios andlisis bajo demanda.

Nature Communications publica la investigacion

El Proyecto Pan-Cancer Analysis of Whole Genomes (PCAWG) es un recurso de incalculable valor para
comprender lacompleja biologiadel cancer. Sus 2.658 muestras, elegidas para representar 47 tipos
diferentes de tumores, se analizaron en profundidad mediante la secuenciacion del genoma completo. El
proyecto involucré amas de 1.300 profesionales cientificos y médicos de todo e mundo para producir,
procesar e interpretar este vasto conjunto de datos, con un tamafio cercano alos 800 TB.
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Ahora, cinco instituciones implicadas en el proyecto proporcionan cinco herramientas diferentes de
exploracién y visualizacion de datos que permiten alos equipos investigadores examinar este complejo
conjunto de datos. En un esfuerzo encabezado por € Barcel ona Supercomputing Center-Centro Nacional de
Supercomputacion (BSC) y coordinado también por la UCSC (Universidad de California en Santa Cruz), y
con la participacion de otras instituciones destacadas como €l EMBL-EBI (European Bioinformatics
Institute), el OICR (Ontario Institute for Cancer Research) y el Harvard Medical School, han producido una
guia del usuario de los recursos en linea parala exploracion, visualizacion y descubrimiento de datos para el
proyecto Pan-Cancer Analysis of Whole Genomes (PCAWG).

Este documento, publicado en Nature Communications, ilustralos diferentes puntos fuertes de sus portales
correspondientes, PCAWG-Scout, UCSC Xena, ICGC Data Portal, Expression Atlasy Chromothripsis
Explorer, y demuestra como se complementan entre si para comprender mas profundamente la biol ogia del
cancer.

El documento detalla casos de uso y andlisis para cada herramienta, muestra cOmo incorporan recursos
externos del ecosisterna gendmico mas grande y demuestra como las herramientas se pueden usar juntas para
comprender mas profundamente |a biologia de los canceres.

Todas | as herramientas tienen como objetivo agilizar el andlisisy la visualizacion mediante la carga previa
de los datos de PCAWG para que |os usuarios no necesiten localizar, seleccionar o administrar los datos y
hacer que las herramientas sean accesibles a través de una interfaz web. Cada una de estas cinco
herramientas también integran otros conjuntos de datos y herramientas de gendmica que proporcionan
contexto y conocimiento paralainterpretacion de patrones en los datos de PCAWG, ayudando a este recurso
adesarrollar plenamente su potencial.

Miguel Vézquez, lider del grupo Genome informatics del BSC, y responsable principal del articulo, asegura
gue “los equipos de investigacion necesitan herramientas que les muestren estos datos en contexto, para que
se revelen patrones interesantes. La natural eza interactiva de estos portal es ofrece la oportunidad de plantear
y probar hipétesis. Lo que queriamos destacar en este trabajo es como las formas complementarias de
sumergirse en los datos que ofrecen estas herramientas revelan fendmenos interesantes que de otro modo
estarian ocultos. .

Cinco recur sos para analizar los datos

L os cinco recursos que reporta este documento proporcionan una perspectivay un enfoque diferentes alos
datos de PCAWG.

1. PCAWG-Scout, desarrollado por el BSC, permite alos usuarios € ecutar sus propios anaisis bajo
demanda, incluida la prediccién de genesimpulsores del cancer, andlisis de expresion génica
diferencial, Ilamadas de variaciones estructural es recurrentes, analisis de supervivencia,
enriquecimiento de vias, visualizacion de mutaciones en una estructura de proteina, deteccion de
firmas mutacionales y recomendaciones para posibles terapias (basadas en el recurso PanDrugs del
CNIO).

2. El ICGC Data Portal sirve como €l principal punto de entrada para acceder atodos los datos de
PCAWG y también se puede utilizar para explorar mutaciones somaticas simples de consenso de
PCAWG, incluidas mutaciones puntuales y pequefios detalles, cada uno por sus frecuencias, patrones
de concurrencia, exclusividad mutua y asociaciones funcionale.s

3. UCSC Xenaintegra diversos tipos de informacién gendmicay fenotipica/ clinicaanivel de muestra
en lagran cantidad de muestras, |0 que permite un examen rapido de los patrones dentro y entre los
tipos de datos.
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4. El Chromothripsis Explorer visualiza patrones mutacionales de todo el genoma, con un enfoque en
eventos gendmicos compleos, por g emplo, cromotripsisy kataegis. Esto se logra através de gréficos
interactivos de Circos para cada tumor con diferentes pistas que corresponden a variantes de nimero
de copia especificas de alelos, variaciones estructurales somaticas, mutaciones somaticas simples,
detalles e informacion clinica.

5. El Expression Atlas se centraen los datos de la secuenciade ARN, y respalda las consultas en un
contexto de referencia (p. ., encontrar genes que se expresan en muestras de adenocarcinoma de
prostata) o en un contexto diferencia (p. €., encontrar genes que se expresan de manera insuficiente o
excesiva en la prostata adenocarcinomas en comparacion con muestras de prostata "normales
adyacentes"

Gestionando 800 TB de datos

La gestidn de esta gran cantidad de datos es muy compleja. Moverlos es complicado debido a su volumeny
delicado debido alo sensibles que son en cuanto a la privacidad de los donantes.

Romina Royo, investigadora del grupo INB Computational Node 2 del BSC, afirma: “El anadlisis que
convierte el gran volumen de datos sin procesar en datos procesados es un proceso complejo que requiere
enormes recursos computacionales y encuentra numerosas dificultades. Por g emplo, los tumores que han
sufrido eventos catastroficos en la estructuradel ADN son un problema para el software de andlisis, ya que
cuando intentan desenredar 1os datos se enredan en bucles que pueden disparar en gran medida el tiempo de
clculo”.

Esta primera fase de andlisis requiri6 la colaboracion de varios centros de datos; uno de los cuales fue el BSC
, que realizd unatarea encomiable siendo uno de los primeros en avanzar resultados, €jecutando gran parte
del andlisisy amacenando mas de 500 TB de datos.

Data Type # Donors # Files Format Size
SGV 2715 8505 VOF 517.27 GB
StGV 2,715 5,668 VCF 7.29 GB
Aligned Reads 2,793 12,169 BAM 794.42TB
Simple Somatic Mutations 2,715 25,501 VCF 189.99 GB

Copy Number Somatic Mutations 2,715 5671 VEF 132.62 MB
Structural Somatic Mutations 2.715 14,195 VCF 1.61 GB

Mas informacién sobre las herramientas y sus capacidades, disponible en la paginade Visualizacionesy
Portales de datos de PCAWG (http://docs.icgc.org/pcawg).

Article: A user guide to the online resources for data exploration, visualization, and discovery for the Pan-
Cancer Analysis of Whole Genomes project (PCAWG).

DOI: https://doi.org/10.1038/s41467-020-16785-6
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