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Disefio e implementacion de una aplicacion informatica
parala gestion de un registro de pacientes diagnosticados
de retraso mental de origen genético

A. Belldn-Vazquez, J. Delgado-Nar anjo, C. Rodriguez-Andr és

THE DESIGN AND IMPLEMENTATION OF A COMPUTER APPLICATION FOR MANAGING
A REGISTER OF PATIENTS DIAGNOSED WITH GENETIC MENTAL RETARDATION

Summary. Introduction. In order to conduct studies of mental retardation of a genetic origin over the GIRMOGEN network,
a computerised register of cases needs to be set up. Materials and methods. This register requires the implementation of a
computer application consisting of a series of management programs together with the actual database. The aims of this work
are: @) To analyse all theinfrastructural, scientific and technical conditioning factors that allow the computer application and
the databases associated to the register to be designed; b) To design all the elements that go to make up the application, namely,
the application engine, consisting of all the programs responsible for providing all the operative capabilities, and the database
for storing all the data structures with the variables related to the research; ¢) Implementing all the designs that are devel oped;
and d) Drawing up the security protocols and work proceduresinvolved in running the application. Results. Theresult of all this
process is the Girmogen-Pro software application, which includes all the capabilities needed to enable it to fulfil the scientific
goals of the study. It includes the security measures required to comply with the current laws regarding the handling of files
containing personal information. Furthermore, the data structures that will constitute the registersto be used in the study were
also been built. Conclusions. This process does not end with the implementation of the designs, since an ongoing assessment
process is also performed with the aim of optimising the data structures that contain the variables that go to make up the
register, so asto ensure it fits the scientific objectives of the study aswell as possible. [REV NEUROL 2006; 42 (Supl 1): S125-30]
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INTRODUCCION

El trabgjo que se pretende desarrollar trata fundamentalmente
de dar coberturainformaticaaun proyecto cientifico, consisten-
te en la creacion de un registro de pacientes diagnosticados de
retraso mental de origen genético (RMOG).

La red GIRMOGEN (Grupo de Investigacion en Retraso
Mental de Origen Genético) es pioneraen el estado espariol enla
investigacion del RMOG. Dichainvestigacion exige la creacion
de un registro o base de datos para la recogida de todas aquellas
variables implicadas en las &reas de conocimiento involucradas.
Este registro hade cumplir los siguientes requisitos:

— Permitir €l registro de casos en tiempo real.

— Que sea un sistema multicéntrico que posibilite el registro
de casos en diferentes puntos geograficos.

— Permitir la recogida de todos los datos que se necesiten vy,
por tanto, disponer de la amplitud necesaria para cubrir los
diferentes grupos de variables requeridos para un correcto
andlisis epidemiol 6gico, con la consiguiente disminucion de
laprobabilidad de sesgo. También debe posibilitar el control
delaconfusion y las interacciones entre variables.

— Posibilitar la recogida para su procesamiento y estudio de
todos |os casos en |os que se tenga constancia de |a existen-
ciade un RMOG en cualquierade |los centros sanitariosy de
investigacion vinculados alared GIRMOGEN.
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MATERIALESY METODOS

En funcién de los supuestos de partida y condicionantes derivados de la
naturaleza del registro, ya explicados en la introduccién, se necesita, ade-
més del disefio de una base de datos, la adquisicion o el desarrollo de un
programa informético especifico, dedicado a proporcionar los accesos a la
base de datos y su gestion.

Entre ambas posibilidades, programa informético comercial o desarrolla-
do, se opt6 por lasegunda, debido alanecesidad de adaptarse al maximo alos
requerimientos derivados de la investigacion de GIRMOGEN, necesidad que
no cubren |as restricciones impuestas por un programa informético precon-
figurado. El conjunto del programa més |as bases de datos asociadas consti-
tuye una aplicacién informética, que hemos denominado Girmogen-Pro.

Requisitos informéticos

De lainterpretacion, desde un punto de vista informatico, de los requisitos
enumerados en la introduccion se derivan los siguientes aspectos para la
aplicacion que gestiona el registro de pacientes de la base de datos:
—Acceso alabase de datos através de Internet.
— Estructuracion fundamentada en el organigramade grupos de lared GIR-
MOGEN.
—Insercion y consulta de datos en tiempo real.
—Inclusion de los diferentes listados de variables clinicas y de laboratorio
por areas de estudio.

Fases del desarrollo de la aplicacion informética

Seguin el procedimiento indicado por Delgado et a [1], el proceso global de
desarrollo e implementacion de un registro informatizado, con inclusién de
aquellos registros de pacientes diagnosticados de RMOG, ha de llevarse a
cabo seguin las siguientes fases: 1. Planteamiento inicial; 2. Planificacion; 3.
Requerimientos; 4. Andlisisy disefio; 5. Seguridad: coberturalegal y confi-
dencialidad; 6. Implementacion; 7. Testsy pruebas; 8. Evaluacion; y 9. Pro-
duccion e investigacion.

Por consiguiente, las fases del desarrollo de Girmogen-Pro han de seguir
este esquema, y la aplicacion se somete aun continuo ciclo de andlisis, dise-
fio, pruebas y evaluacion.

Anélisisy disefio dela aplicacion
Detodas estas etapas, el presente trabajo se centraen el andisisy disefio de
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Girmogen-Pro. Seguin Delgado et al [1], la citada fase se subdivide en dos
subetapas: andlisisy disefio funcional, y andlisisy disefio organico. Es pre-
cisamente esta segunda fase la que se aborda en este trabajo. Con €l objeto
de facilitar una mejor comprension de las actividades desarrolladas, esta
fase se hasubdividido en tres partes: a) Medios e infraestructuras utilizadas;
b) Desarrollo de los programas asociados a control de accesos, gestion de
usuarios y control del sistema, que Ilamaremos ‘motor’; y ¢) Construccién
de labase de datos.
Andlisisy disefio funcional
Estafase del desarrollo de laaplicacion informética es eminentemente cien-
tifica. El personal informético encargado de llevarla a cabo debe atenerse a
|as consideraciones técnicas derivadas de | as diferentes variables epidemio-
l6gicas, criterios de inclusion dentro del registro y adecuacion a estudios
cientificos resultantes de la utilizacién de este registro de pacientes. Delga
do et a [1] recogen las diferentes consideraciones relativas al andlisis y
disefio funcional de la aplicacion.
Anélisisy disefio organico
Este paso, que debe realizarse antes de comenzar laimplementacion, resulta
de capital importancia, yaque labondad del disefio redunda en una optimiza-
cién delosrecursosy tiempo detrabgjo utilizados en €l desarrollo de unaapli-
cacién y en su rendimiento [2]. Ademas, es sumamente importante disponer
de un disefio cuyaflexibilidad permitael continuo desarrollo del sistema, mas
aladelos supuestos de partida, y que puede aportar funcionalidades surgidas
alo largo deladuracion del proyecto no previstas en su enunciado origina.
En el desarrollo de este proyecto no se han podido utilizar las referencias
de otros trabajos semejantes, ya que en el ambito concreto del estudio del
RMOG no se han encontrado referencias documentadas sobre realizaciones
de este tipo. Por tanto, el disefio de la aplicacion y su implementacion se
han realizado partiendo de cero.

Materiales e infraestructuras

Una vez definidos los requerimientos para la construccion de la base de
datosy, por ende, detodo el conjunto delaaplicacion, que desde el punto de
vista de la programacion pueden afectar a su disefio, se necesita conocer la
infraestructura paralarealizacion del trabajo. Los medios e infraestructuras
disponibles son los siguientes:

—Un servidor de bases de datos. Este equipo, aportado por la propia red
GIRMOGEN, se destina a abergar todos los registros de la base de da-
tos. Tanto su configuracion como gestion estan a cargo del equipo infor-
mético de lared.

—Un servidor web. Gracias a lainestimable colaboracion del CIDIR (Cen-
tro de Informatica parala Docencia, Investigacion y Red) de la Universi-
dad del Pais Vasco, se puso a disposicion de lared uno de los equipos de
la universidad configurado como servidor web, donde alojar todo € pro-
gramainformético desarrollado. Lagestion de este servidor corresponde a
la propia universidad, con €l compromiso de adoptar o redlizar todas las
acciones necesarias para posibilitar el buen desarrollo de lainvestigacion.

—Terminales detrabajoy control. Una serie de equipos, aportadosindistin-
tamente por lared GIRMOGEN y la Universidad del Pais Vasco, parala
realizaciony desarrollo delostrabajosy la configuracion y control delos
servidores.

—Un sistema de red de transmision de datos de alta capacidad. El propio
sistema de red de la universidad, que permite cumplir las funciones de
enlace entre |os servidores dedicados a proyecto y los terminales de tra-
bajoy control, ademas del acceso a Internet.

Del andlisis de los medios e infraestructuras mencionados, y como resulta-
do delasdistintas conversaciones mantenidas con ladireccion del CIDIR de
la Universidad del Pais Vasco, se definieron las herramientas de trabajo a
utilizar, tanto por su disponibilidad como por su perfecta adecuacion a los
requisitos exigidos en el desarrollo de la aplicacion:

—MySQL [3], que es uno de | os sistemas gestores de bases datos rel aciona-
les sobre SQL (lenguaje de consulta estructurado de acceso a bases de
datos) més populares. Sus principales caracteristicas pueden resumirse en
su disponibilidad para un gran nimero de plataformas, diferentes opcio-
nes de almacenamiento seglin se desee velocidad en las operaciones o
mayor cantidad de operaciones disponibles, replicacion, conexidn segura,
asi como sus atas prestaciones para niveles intermedios de transacciones
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y amacengje de datos [4,5]. Ademas, al desarrollarse bajo |a filosofia de
codigo abierto, permite su utilizacion gratuita para fines no comerciaes.

—Perl (practical extraction and report language) [6], un lenguaje de pro-
gramacion basado en scripts —codigos que no necesitan ser preprocesa-
dos por un compilador para interpretarse— perfectamente optimizado
para su uso en el desarrollo de aplicaciones para acceso a bases de datos
atravésde Internet [7]. La codificacion basada en scripts presentalaven-
taja de que no es necesariala utilizacion de compl gjas herramientas espe-
cificas de programacion y compilacion de codigos; basta con disponer de
sencillos editores de texto, que es importante si se tiene en cuenta que la
mayor parte del trabajo de codificacion se ha desarrollado de forma re-
mota en distintos equipos.

Ambas herramientas operan sobre Linux, un sistema operativo de tipo UNIX
de altas prestaciones tanto en seguridad como en rendimiento en platafor-
mas multiusuario.

Disefio del ‘motor’ de la aplicacién

Como ya se ha mencionado anteriormente, la aplicacion como tal constade
dos partes: los programas de gestion y control del sistema, y la base de
datos. Por tanto, su disefio se divide en dos etapas. una dedicada a disefio
de todos los programas que van a aportar las funcionalidades de la aplica-
cion, que denominaremos ‘motor’, y la otra dedicada méas especificamente
al disefio de la estructura de la base de datos en si y todo lo relacionado con
las variables contenidas en ella.

El punto de partida para comenzar el disefio del motor ha sido la propia
estructura de lared GIRMOGEN, vertebrada en torno a distintos grupos de
investigacion, cada uno de ellos especializado en una 0 mas areas especifi-
cas del estudio del RMOG. Lajerarquiainterna de lared también se trasla-
dé d disefio del motor mediante la creacion de las siguientes categorias de
usuarios: invitado, grabador, paralos encargados de introducir datos; verifi-
cador, para los encargados de controlar los registros de los grabadores de
Sus respectivos grupos; supervisor, para los encargados de controlar los
registros de todos los grupos; y administrador del sistema. Con la idea de
implementar el esquema jerarquizado basado en esa organizacion se ided
una estructura paralela, en la que se integro toda la infraestructura disponi-
ble (Fig. 1). Ademas, el disefio debia permitir un proceso de control de cali-
dad de los datos, consistente en hacer que los registros introducidos se revi-
saran sucesivamente por |os usuarios de nivel superior, antes de considerar-
se aptos para su utilizacion en lainvestigacion (Fig. 2). Teniendo en cuenta
todas estas consideraciones, se realizd el disefio del motor de la aplicacion,
cuyas principal es caracteristicas debian ser:

—Habilitar los sistemas de acceso, tanto para la consulta como paralain-
sercion de datos de la futura base de datos.

—Actuar de control de acceso, e identificar en cada momento la identidad
del usuario, su nivel de acceso y gestionar las funcionalidades disponi-
bles parael usuario seglin ese nivel de acceso. Paralarealizacion de estas
funciones se utilizaria una pequefia base de datos auxiliar con los datos
delos usuarios.

—Habilitar un sistema de control de calidad de los registros.

—Proporcionar |os sistemas de control de |os registros existentes.

—Disponer de un sistema de gestion de altas y bajas de usuarios.

—Proporcionar un sistemade control y gestion sobre el acceso alabase de
datos.

—Proporcionar un sistema de gestion, control y mantenimiento de toda la
aplicacion.

—Permitir laimplementacién de las medidas de seguridad necesarias para
adecuarse a las normativas derivadas de la Ley Organica 15/1999, de 13
de diciembre, de proteccion de datos de caracter personal, desarrollada
por el Real Decreto 94/1999, de 11 de junio.

Ademés, este disefio debia permitir, alahorade realizar suimplementacion
y codificacion, la posibilidad de afiadir nuevas capacidades que se derivaran
de las necesidades surgidas alo largo del desarrollo de lainvestigacion.

Disefio de la base de datos de la aplicacion

El disefio de la base de datos debia estructurarse desde un principio a partir
delaslistas de variables que formaban el estudio cientifico. Todas las varia-
bles escogidas para su inclusion en la base de datos debian superar un pro-
ceso de seleccion y recopilacion fundamentado sobre los criterios cientifi-
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Figura 2. Esquema del proceso de aceptacion de los registros.

cos derivados de la investigacion. Este proceso de elaboracion de los lista
dos de variables tuvo lugar durante la etapa de disefio de la base de datos;
debido a ello, no se disponia de las relaciones de variables, ni del conjunto
total, ni por &reas de estudio; tan sdlo una proyeccion de su magnitud numé-
ricay, evidentemente, del nimero de éreas implicadas.

Considerando este punto, resulté imposible realizar un disefio totalmente
estructurado compartimentado por éreas de estudio o por categorias de varia-
bles, 0 mediante una estructura jerérquica cerrada. Por €llo, se decidi6 idear
una estructura basada en médul os independientes, articulados sobre registros
base. Las principales caracteristicas de este disefio eran las siguientes:

—El registro base o raiz se orientaba a servir de indice de todas las varia-
bles correspondientes a los médul os asociados a dicho registro. La com-
posicidn de este registro base determinaba el niimero maximo de médu-
los que podian incluirse en laestructura de la base de datos. Estaibaaser
la Uinica organizacion de datos dentro de la base de datos con una estruc-
turafijay cerrada.

—Cada médulo tenia que ser independiente de los demés, intentando agru-
parse en él un nimero de variables indeterminado, relacionadas por una
tematica.comun, pero siempre pertenecientes a una Unica area del estudio
cientifico. Su organizacion, en cada caso, iba a depender de las variables
incluidas sin limitar su cantidad o tipo, y se determinariaa partir del ana
lisisde los listados de variables.

—Todos los médulos, con independencia del tipo o cantidad de variables
incluidas o del érea de la investigacion a los que se asociaran, debian
estructurarse a mismo nivel en la base de datos, por debajo del registro
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base, con inclusion de los posibles submaédul os que se necesitasen habili-
tar dentro de cada médulo.

Un inconveniente de este disefio es que no permite realizar un proceso com-
pleto de normalizacion de toda la base de datos [8] vy, por €llo, no se puede
conseguir una eliminacion total de redundancias en la base de datos, con la
consiguiente merma en su rendimiento. Sin embargo, el hecho de tener dis-
tintos médulos totalmente independientes representaba una gran ventaja,
pues permitia tanto su desarrollo como su funcionamiento operativo, y una
mayor libertad en la construccion de las distintas estructuras de datos aso-
ciados alas variables de cada area especifica del estudio cientifico.

Otro aspecto que deb tenerse en cuenta es que se trata de una base de datos
actualizable en tiempo real, 1o que implica que en pleno proceso de investiga
cion se van aredlizar continuos cambios en los valores de |as variables del
estudio cientifico, con las consiguientes interferencias en los trabajos de
investigacion. Para solucionar este problema se decidi6 disponer de dos bases
de datos gemelas en paralelo, una de produccion, donde crear, modificar y su-
pervisar losregistrosintroducidos, y otradeinvestigacion, donde alojar losre-
gistros considerados definitivos, con lafinalidad de usarse en los estudios.

RESULTADOS

Como resultado de laimplementacién, construccion y puesta en funciona-
miento de todos los disefios y desarrollos comentados en |os puntos anterio-
res, se ha obtenido la aplicacion Girmogen-Pro en su version 1.0, cuya ma-
terializacion se desarrolla mediante los siguientes puntos:
—Configuracién y puesta en marcha de los medios e infraestructuras sobre
los que funcionala aplicacion.
—Codificacion del motor de laaplicacion.
— Construccion de la estructura de datos de |a base de datos de |a aplicacion.
—Desarrollo de los protocol os de seguridad y procedimientos de trabajo en
€l uso delaaplicacion.

Configuracion y puesta en marcha de los medios e infraestructura

Los dos servidores, entre los medios e infraestructura que conforman el so-
porte tecnol 6gico sobre el que se gjecuta la aplicacion, son los equipos que
han requerido una actuacion directa para adecuarse alos objetivos de lain-
vestigacion. Ambos se configuran con una dedicacion especifica:

—El servidor web se encarga de proporcionar la interconexién de los usua
rios con €l servidor de bases de datos y €l alojamiento para todos los pro-
gramas de laaplicacion. Este servidor es el que proporcionalas medidas de
seguridad mas importantes de comunicaciones teleméticas. Entre ellas: a)
Sistema de conexion ala aplicacion, con control de acceso alaredy cifra
do de claves; b) Un canal seguro de comunicacion entre el servidor y €
usuario, mediante encriptacion por protocolo https (hypertext transfer pro-
tocol secure); y ) Sistema de control (sistemade logs) de conexiones.

—El servidor de bases de datos se ha dedicado a almacenar todas |as estruc-
turas de datos que va a usar la aplicacion. Ademas, se han implementado
medidas de control y seguridad adicionales, como: a) Canal seguro de co-
municacion en la transferencia de datos con el servidor web; y b) Sistema
de control (sistemas delogs) de conexiones. Laconfiguracion de este equi-
PO se prepara para limitar el acceso a equipo Unicamente alos terminaes
de control, y se aisladel resto de equipos conectados alared de datos.

—El resto de equipos, como los terminaes de control y técnicos, se han
integrado en la estructura ya explicada anteriormente (Fig. 1), con la uti-
lizacion de lared de datos de la Universidad del Pais Vasco.

Codificacién del motor

Como ya se hamencionado, el motor de laaplicacion proporcionatodas las
herramientas necesarias para su funcionamiento. Todos estos programas se
han implementado mediante scripts codificados en Perl. Cada uno de estos
scriptstiene una utilidad especifica muy determinada; por ello, cadafuncio-
nalidad de la aplicacion es la suma de uno o mas de estos scripts. Debido a
esta especializacion, cada grupo de scripts funciona independientemente
del resto, lo que ha permitido un continuo proceso de depuracion delasfun-
ciones yaimplementadas y la adicién de otras nuevas. Todos los programas
desarrollados proporcionan |os siguientes servicios:

Programas de gestién de accesos
—Control de acceso: limitael acceso para usuarios autorizados; proporcio-
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nasistemas de control horario de entraday saliday medidas de seguridad
adicionales ante accesos no autorizados.

—Sstema de identificacion: permite laidentificacion y autentificacion del
usuario que accede a la aplicacion y le asigna los servicios disponibles
seguin su nivel de acceso: invitado, grabador, verificador, supervisor o ad-
ministrador.

Programas de utilidades para usuario

—Panel de controles, que proporciona el acceso atodos los servicios dispo-
nibles seglin el nivel de acceso del usuario.

—Herramientas para la actualizacion de datos del usuario y visualizacion
de usuarios de la aplicacion.

—Servicio interno de mensajeria.

—Servicio de consulta de manuales de uso de la aplicacion y ayudas.

—Sistemade acceso a area de trabajo con los registros de variables.

Programas de utilidades para administrador

—Herramientas de gestion de usuarios.
—Guias de localizacion de errores y ayudas de soporte.

Programas de control del sistema

— Sistema de monitorizacién, estadisticasy control de accesos alaaplicacion.

— Sistema de monitorizacion, estadisticas y control de la actividad con los
registros de datos.

—Sistema de monitorizacion y control de acceso de la base de datos.

Otro aspecto destacado de laimplementacion del motor eslaelaboracién del
entorno visual sobre el que actlia el usuario, es decir, la presentacién en pan-
talla. Dado que cada plataforma (sistema operativo) puede presentar en pan-
talla un aspecto distinto de una misma realizacion, se ha elegido una codifi-
cacion bajo los estandares HTML4 (hypertext markup language). De esta
forma obtenemos una visualizacion en pantalla por parte del usuario inde-
pendiente del sistemaoperativo que utilice, que no requiere lainstalacion de
ningun programa informético adicional y que solo necesita un navegador
web con una antigiiedad menor de tres afios. El lenguaje HTML puede codi-
ficarse incrustado en los scripts de Perl; de esta forma, 10s propios scripts,
ademés de gestionar las funciones para los que se han creado, también ges-
tionan la visuaizacion en pantalla. Todos los scripts que necesitan interac-
tuar con el usuario se asocian aunaserie de formularios CGI (common gate-
way interface) —que es la especificacion estdndar para la interconexion de
aplicaciones externas con servidores web— codificados sobre HTML, que
recogen y procesan los datos introducidos por el usuario [7,9,10]. Por tanto,
todos los programas que forman el motor de la aplicacion se encargan de
proporcionar a usuario su entorno visual, ademas de los servicios y utilida-
des disefiadas para llevar a cabo la explotacion del registro.

Paralelamente a |a codificacion del motor, se ha elaborado una detallada
documentaciédn de todo €l proceso, con objeto de servir de base para la edi-
cion delos manuales de uso destinados a administradores y usuarios de laapli-
cacion, y larealizacion de nuevas funcionalidades o desarrollos posteriores.

Construccién de la base de datos

Tras desarrollar e motor de la aplicacion, seinicié e proceso de construc-
cion delas estructuras de datos. Esta etapa, |lamés importante desde el punto
de vista cientifico, consiste en integrar los distintos listados de variables en
una Unica estructura informética. En primer lugar, se analizaron los listados
de variables en su conjunto para determinar las compartimentaciones que
debian redlizarse. La primera particion consistio en dividir las variables en
tres categorias: variables generales del registro, variables independientes del
tiempo y variables dependientes del tiempo. Las variables generales del re-
gistro agrupan todas aquellas que sirven de referencia espaciotempora y de
identificacion del registro. Las variablesindependientes del tiempo, asu vez,
se dividieron en cinco subgrupos: datos del paciente, del padre, de la madre,
del embarazo y del parto. Las variables dependientes del tiempo también se
dividieron en cinco grupos: area clinica, pruebas diagnosticas, exploracion
neurol 6gica, fenotipos cognitivo y conductual, y laboratorio genético.

A continuacion, se realiz6 un andlisis detallado de cada uno de los lista-
dos para obtener toda la informacién de cada variable. En este estudio se
determinaban todos | os factores necesarios para su codificacion informatica:

—Denominacion. Todas las variables se etiquetaron de forma clara e ine-
quivoca para facilitar su identificacion y reconocimiento.
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—Posibles intervalos o valores de la variable. Este es uno de los trabajos
mas complejos y comprometidos del andlisis de las variables, ya que, a
Ilevar acabo un estudio mediante el uso de herramientas estadisticas o de
andlisis de variables, la aparicion de campos con valores no definidos o
indeterminados suponen un problema, por €l hecho de necesitar su inter-
pretacion semantica. Se intentd, en lamedida de lo posible, limitar estos
valores a selecciones de valores prefijados o parametros cuantificables.

—Posible interaccion con otras variables segin el intervalo o valor de ca-
da variable. En muchas ocasiones hay grupos de variables que se asocian
y sus valores afectan al resto de variables del grupo. Todas estas interac-
cionestenian que definirse claramente para evitar la obtencion de resulta-
dos contradictorios, evitar valores con informacion carente de utilidad, o
servir de variables raiz, para la activacion o desactivacion de otros con-
juntos de variables.

De todas las variables inicialmente analizadas, se excluyeron aquellas que
no podian codificarse adecuadamente y no resultaban imprescindibles para
el estudio. Las restantes se han utilizado para construir las estructuras de
datos de la base de datos gestionada por la aplicacién. Dentro de cada sub-
grupo, las variables se distribuyeron en distintos modul os segiin su nimero
y por teméticas especificas. Cada modulo se construyé con €l empleo de un
nimero de subestructuras dentro de la base de datos —tablas— basado en el
andlisis cualitativo de todas | as variables del médulo, su magnitud numérica
y ladistribucion operativamente mas optima (Tabla).

Laactua estructura de cada modulo es el resultado de un continuo y lar-
go proceso de inclusién y actualizacion en lafase de disefio y desarrollo de
laaplicacion informética Girmogen-Pro.

Ademés de construir la estructura de datos de todas las areas y redizar la
codificacion de todas las variables, se ha necesitado implementar su presen-
tacion en pantallay larecogiday grabacion de los valores que puedan tomar.
Por ello, para cada moédulo se codificaron una serie de scripts encargados de
realizar lavisuaizacion en pantalla, recogida de valoresy su grabacion en la
base de datos. Es en esta parte donde se llevé a cabo |a codificacion de todos
losfiltros destinados arestringir larecogida de los valores de cada variable a
losintervalos 0 parametros establecidos a redlizar su andlisis.

Protocolos de seguridad y procedimientos
detrabajo en el uso dela aplicacion

El trabajo con datos de carécter personal esta sometido a la legislacion vi-
gente, tal y como indican Delgado et a [1]. Esta normativa afecta a todas
aquellas personas con acceso a este tipo de datos, que en el caso del registro
que se pretende implementar corresponden al nivel mas alto, y se hanecesi-
tado la elaboracién de una serie de protocol os de seguridad:

—Protocolo de inscripcién como usuario de laaplicacion y acceso alabase

de datos.

—Sistema de asignacion de niveles de acceso y claves.

—Registro de incidencias.

—Protocolo de peticion de datos para la realizacion de investigaciones.

—Elaboracion y difusion de las normas y reglamentos de seguridad.

Todos €ellos son de obligado cumplimiento para todos | os usuarios con acce-
so alaaplicacion. Ademés, el propio trabajo con Girmogen-PRO esta some-
tido a una serie de procedimientos, encaminados, por un lado, a comple-
mentar los protocolos de seguridad y, por otro, a cumplir las consideracio-
nes técnicas derivadas de lainvestigacion cientifica. Todo ello ha significa-
do la elaboracion de una serie de reglamentos sobre procedimientos de tra-
bajo en el uso de la aplicacion, entre ellos: a) Conexiones 'y desconexiones
delaaplicacién; b) Accesos alos datos; ¢) Creacion y consulta de datos; d)
Validacion, verificacion y supervision de los registros de datos; €) Utiliza-
cién de los registros de datos para empleo en lainvestigacion; y f) Gestion,
mantenimiento y control de los procesos de la aplicacion. Estos reglamen-
tos han de ponerse en conocimiento de todos |os usuarios de la aplicacion.

DISCUSION

En el proceso de desarrollo e implementacion de la aplicacion
Girmogen-Pro, la construccion de las estructuras de datos aso-
ciadas ala base de datos es |a que se relaciona més directamen-
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Figura 3. Relacion de variables operativas, retiradas y descartadas.

Tabla. Organizacion de las variables de los registros pertenencientes a la
base de datos de la aplicacion.

N.° de N.°de  N.°de tablas en
variables modulos la base de datos

Datos generales 24 1 1

Datos del paciente 48 2 4
Datos del padre 40 2 5
Datos de la madre 58 2 6
Datos del embarazo 34 1 3
Datos del parto 14 1 1

Area clinica 382 6 15
Pruebas diagnoésticas 31 1 2
Exploracion neurolégica 54 1 2
Fenotipos cognitivo y conductual 41 1 1

Laboratorio genético 81 1 4

te con la investigacion cientifica. Este proceso de construccién
sigue ahierto, ya que son muchas las consideraciones que obli-
gan areadlizar continuos cambiosy actualizaciones en las varia-
bles de los registros, entre ellas:

— El nimero de variables recopiladas para su inclusion en la
investigacion superd ampliamente las proyecciones inicia-
les, de 500 a més de 1.000. Incluir un nimero de variables
tan elevado representa un obstéculo paralarealizacion de su
codificacion, la construccién de la estructura de los registros
y su operatividad; aunque las menos relevantes, desde €l
punto de vista cientifico, seretiraron antesde incluirse en la
base de datos, y su nimero era demasiado elevado todavia.
Por ello, se han reslizado recortes en las variables, tanto cien-
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tifica como informéticamente, en todas |as &reas de investi-
gacion (Fig. 3). Desde un punto de vista cientifico, los
recortes se han realizado retirando aquellas variables consi-
deradas no indispensables o redundantes. Los recortes efec-
tuados en la implementacion se han realizado respetando el
carécter cientifico de las variables. Se han llevado a cabo
mediante una agrupacion por codificacion, consistente en la
creacion de subestructuras de datos més complgas que con-
centran grupos de variables en un nimero menor de nuevas
variables, dentro de cadamaodulo. Sin embargo, este aumen-
to en e nimero de estructuras dentro de la base de datos
implica un notable incremento de las [lamadas variabl es téc-
nicas, encargadas de gestionar y enlazar todas |as estructu-
ras de datos con sus respectivos médulos, y que requieren
una gran cantidad de codigo para su implementacion. Ade-
maés, un aumento en € nimero de estructuras de datos con-
Ileva un aumento en la complejidad de los sistemas de ges-
tién y control de la base de datos. Dicha reduccién, por otro
lado, Unicamente se aplica a un pequefio porcentgje de las
variables presentes. Por tanto, existe todavia un proceso de
reduccion de variables con € fin de conseguir una estructu-
ralo menos pesada posible.

Desde el punto de vistainformético, lainterpretacion de los
valores o interval os de cada variable es méas sencilla cuanto
mas deterministas y restringidos sean éstos. Muchas varia-
bles se delimitan avalores detipo ‘si’/'no’, interval os prefi-
jados, seleccion de opciones, etc., y no presentan ningln
problema de interpretacién; pero otras muchas no. Para con-
seguir que los valores de estas Ultimas variables se analicen
0 no dependan de interpretaciones semanticas, es necesario
buscar formas de codificacion que permitan acotarlos. Por
otro lado, para conseguir esta acotacion, hay que programar
una serie de complgjos filtros [8] en los CGI de recogida de
datos. Estos filtros limitan |a entrada de datos, y obligan a
gue éstos permanezcan dentro de unos intervalos limitados
o0 tengan valores determinados, cualitativamente hablando.
El problema de laimplementacién de estos filtros reside en
la cantidad de codigo adicional necesario, y fundamental-
mente en la necesidad de utilizar complejos algoritmos de
filtrado, cuya correcta gjecucién no es siempre posible en
todas las diferentes plataformas existentes (navegadores
web). En otros casos, ni siquiera se aplican por lacompleji-
dad querequiere el algoritmo del filtro. Por tanto, es necesa-
rio seguir buscando mejores codificaciones, que permitan
una interpretacion de los valores de cada variable lo més
gjustada posible a los objetivos cientificos y no resulte im-
posible de implementar.

El conjunto de variables que forman €l registro no esta ce-
rrado. A medida que avanzalatecnologiay aparecen nuevos
estudios, hay algunas que quedan desfasadas y tienen que
sustituirse, o es necesario redizar lainclusion de otras nue-
vas para actualizar los datos de la investigacion que se va a
realizar. Todos estos cambios implican, a su vez, modifica-
cionesen las estructuras de datos y sus contenidos. Al actua-
lizar unas variables, hay que estudiar el efecto que estos
cambios puedan tener en otrasy, a afadir nuevas, debe te-
nerse en cuenta como incluirlas en |os registros ya existen-
tes sin mermar la de la aplicacion, basada en la homogenei-
dad de todos los registros.

— Otro condicionante que debe tenerse en cuenta es laimposi-

bilidad, derivada de lanormativa de lalegislacion vigente, de
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incluir en la misma estructura de datos una identificacion
inequivoca de un paciente junto con otros datos de carécter
médico, socioldgico, etc. Por ello, se deben disociar estos
datos, mediante un sistema de codificacién en la identifica-
cion de cada caso. Este sistema, basado en datos comunes,
como nombre, apellidos, fechay lugar de nacimiento, etc.,
tiene el inconveniente de imponer una serie de variables de
obligada cumplimentacion paralainclusion de un registro en
labase de datos, yaque si alguno de éstos no existe, entonces
no es posible obtener € codigo identificativo. Cuando € ni-
mero de variables utilizadas en esta identificacion es méas
amplio, tenemos un sistema de identificacion muy fiable,

pero aumenta la posibilidad de tener registros excluidos del
estudio, por no disponer de suficientes datos para su identifi-
cacion. Por ello, es necesario buscar la megjor seleccion de
campos para obtener el cddigo identificativo, con €l fin de
conseguir un equilibrio entre la necesidad de incluir e maxi-
mo ndmero de registros en la base de datos y la identifica-
cién inequivoca de | os pacientes por parte del sistema.

La evaluacion continua de todos los cambios efectuados, enca-
minados a gjustarse a los objetivos cientificos del estudio, sera
lo que finamente determine el conjunto y la codificacion de
todas las variables incluidas en |a base de datos.
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DISENO E IMPLEMENTACION DE UNA APLICACION
INFORMATICA PARA LA GESTION DE UN REGISTRO
DE PACIENTES DIAGNOSTICADOS DE RETRASO
MENTAL DE ORIGEN GENETICO

Resumen. Introduccion. Para la realizacion del estudio en retraso
mental de origen genético por la red GIRMOGEN se necesita la
creacion de un registro informatizado de casos. Materiales y méto-
dos. Este registro requiere la implementacion de una aplicacion
informatica, consistente en una serie de programas de gestion y la
propia base de datos. Los objetivos de este trabajo son: a) El andli-
sis de todos los condicionantes infraestructurales, cientificos y téc-
nicos que permiten llevar a cabo el disefio de la aplicacion informa-
ticay las bases de datos asociadas al registro; b) El disefio de todos
los elementos de la aplicacion: €l motor de la aplicacion, consisten-
te en todos los programas encargados de proporcionar todas sus
funcionalidades operativas, y la base de datos donde alojar todas
las estructuras de datos con las variables relacionadas con la inves-
tigacion; ¢) La implementacién de todos | os disefios realizados; y d)
La elaboracion de los protocolos de seguridad y procedimientos de
trabajo en €l uso de la aplicacion. Resultados. Como resultado de
todo este proceso, se ha obtenido la aplicacion Girmogen-Pro, en la
que se han implementado todas las funcionalidades necesarias para
su adecuacion a los propdsitos cientificos del estudio. Se han inclui-
do las medidas de seguridad derivadas del cumplimiento de la nor-
mativa legal vigente sobre tratamiento de ficheros de datos de
caréacter personal, y se han construido las estructuras de datos que
compondran los registros a utilizar en el estudio. Conclusién. Este
proceso no termina con la implementacién de los disefios, ya que
existe un proceso continuo de evaluacién encaminado a optimizar
las estructuras de datos que contienen las variables que componen
€l registro, con objeto de adaptarse lo mejor posible a los objetivos
cientificosdel estudio. [REV NEUROL 2006; 42 (Supl 1): S125-30]
Palabras clave. Bases de datos. Disefio de aplicaciones informaticas.
Investigacion. Registros. Retraso mental de origen genético. Segu-
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DESIGN E IMPLEMENTACAO DE UMA APLICACAO
INFORMATICA PARA A GESTAO DE UM REGISTO
DE DOENTES DIAGNOSTICADOS COM ATRASO
MENTAL DE ORIGEM GENETICA

Resumo. Introdug&o. Para a realizagdo do estudo sobre atraso men-
tal de origem genética pela rede GIRMOGEN é necessario o design
de um registo informatizado de casos. Materiais e métodos. Este
registo requer a implementacdo de uma aplicacdo informética,
consistente numa série de programas de gestéo e a propria base de
dados. Os objectivos deste trabalho sdo: a) A analise de todos os
condicionantes infraestruturais, cientificos e técnicos que permi-
tem levar a cabo a criagéo da aplicagéo informatica e as bases de
dados associadas ao registo; b) O design de todos os elementos da
aplicacdo: o motor da aplicagdo, consistente em todos os progra-
mas encarregues de proporcionar todas as suas funcionalidades
operativas, e a base de dados onde alojar todas as estruturas de
dados com as variaveis relacionadas com a investigacao; c) A im-
plementacdo de todos os designs realizados; e d) A elaboragéo dos
protocolos de segurancga e procedimentos de trabalho no uso da
aplicacdo. Resultados. Como resultado de todo este processo, obte-
ve-se a aplicagdo Girmogen-Pro, na qual foram implementados
todas as funcionalidades necessérias para a sua adequagdo aos
propositos cientificos do estudo. Foram incluidas as medidas de
seguranca derivadas do cumprimento da normativa legal vigente
sobre tratamento de ficheiros de dados de caracter pessoal, e fo-
ram construidas as estruturas de dados que compor 8o os registos a
utilizar no estudo. Conclusdo. Este processo ndo termina comaim-
plementacdo dos designs, ja que existe um processo continuo de
avaliacio encaminhado para optimizar as estruturas de dados que
contém as variaveis que compdem o registo, com o propdsito de
adaptar-se o melhor possivel aos objectivos cientificos do estudo.
[REV NEUROL 2006; 42 (Supl 1): S125-30]
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