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Centro Nacional de Análisis Genómico (CNAG-CRG)

Misión: Desarrollar proyectos de análisis genómico con el objetivo de mejorar la salud y la calidad de vida de las personas, en colaboración con 
la comunidad médica e investigadora Catalana, Española, Europea e Internacional.

Infraestructura de laboratorio:

- 5 Instrumentos de secuenciación de lecturas cortas. (Illumina)
- 4 Instrumentos de secuenciación de lecturas largas. (Oxford Nanopore)

Infraestructura Computacional:

- 3.552 cores, 3.7 PB disco + 7.5 PB Cintas, 35.TB RAM, 200 Tflops

Certificaciones/Acreditaciones ISO

- Certificación ISO 9001 (2014)
- Acreditación 17025 (2016)

Entre los 5 primeros centros de secuenciación en Europa.
 
                  

1. Introducción



  

Enfermedades Raras y Genómica

 
                                

1. Introducción

Genoma Humano:

- 3,200,000,000 bp
- 2 x 23 cromosomas

- Cada uno de nosotros >3.000.000 variantes



  

Laboratorio
Secuenciación

        2.RD-Connect Genome-Phenome Analysis Platform (GPAP) 

Paciente ER
Muestra

Registro 
Fenotípico

Datos Crudos

Flujo de análisis
estándar.

Platform

Herramientas de Análisis

Médico / Investigador

Comité ético de aprobación, cumplimiento GDPR, Código de Conducta, Comité de acceso de datos, Seguridad 
auditada, registro de actividad de usuarios.



  

        3. Interfície RD-Connect GPAP    

h t t p s : / / p l a t f o rm . r d - c o n n e c t . e u



  

4. Recepción Datos Genómicos 

4.1 Información descriptiva de los datos (Metadatos)

- Pacientes - Fenotipo - Tipo de Secuenciación

- Tejido   - Tipo de Fichero - ...      
         

4.2 Envío de Datos (Ficheros Genómicos)

- Herramienta para compartir contenido en forma de ficheros y directorios. 
- Acceso seguro y transferencia rápida. 
- Servidor AsperaAspera. High Speed Transfer Server.



  

5. Envío de Metadatos 



  

6. Automatización Recepción de Datos. 

6.1 Recepción metadatos nuevos pacientes

EN ESPERA

1. Es un nuevo usuario?

2. Obtener todos los ficheros por Experimento

3. Insertar Fichero en TransferAccount

4. Actualizar archivo de cola de usuarios

{
     "submission_user_1": {
          "user": "submission_user_1",
          "email": "submission_user_1@mail",  
          "mail_wait": false,         
          "files": [ "file_1.fastq.gz",...],
           "experiments": ["experiment_1",...]
         },
     …
     "submission_user_N": {
           "user": "submission_user_N",
           "email": "submission_user_N@mail",  
           "mail_wait": false,         
            "files": [ "file_1.fastq.gz",...],
            "experiments": ["experiment_1",...]
          }
 }

Archivo de cola de usuarios.

si



  

6. Automatización Recepción de Datos. 

6.2 Asignación Cuentas Red Iris Aspera Shares

1. La cuenta fue ya asignada?

API GetFreeIDuserAccount()

2. Generar Password

API Assign User Account

3. Actualizar tabla Transfer Account

no

no
No hay cuentas disponibles

si

Notificar credenciales Cuenta Red Iris Aspera

4. Añadir usuario a la cola de descarga.



  

6. Automatización Recepción de Datos. 

6.2 Desactivar Cuentas

API GetListUsers()

1. El usuario está activo?

2. Obtener todos los experimentos del usuario

si

3. Todos los experimentos fueron bajados?

API Inactive Account

si

4. Desactivar Transfer Account Notificar Cierre



  

6. Automatización Recepción de Datos. 

6.3 Descarga de Ficheros

Command Line

Usuarios en Cola de Descarga

1. Obtener lista de experimentos

2. Obtener ficheros por experimento

3. Obtener ficheros en Red Iris

4. Descargar al CNAG

5. Eliminar de Red Iris

6. Actualizar Status del Experimento



  

7. Otros usos de Aspera Shares 

7.1 Transferir Análisis Genómicos a colaboradores del CNAG-CRG

Command Line

mlia shares upload

cnag-crg

carga ficheros descarga 

colaboradores
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