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» [+D+l en Sistemas de Ayuda a la
Toma de Decisiones desde 1994

o Grupo multidisciplinar de medicos e
ingenieros informaticos

 Colaboraciones:
— Ministerio de Sanidad

— Hospitales Universitarios de Cruces,
Donostia y Basurto

— Atencion Primaria de Osakidetza
— Hospital de Santiago de Compostela
— Policlinica Gipuzkoa

e Casos de éxito actuales:
— Guias clinicas informatizadas (GCI)
evaluadas:
 Asma, Hiperamonemia,
Bronquiolitis, protocolos, etc.
[}

Tecnologias propias:
* Aide-GTP, EHSIS, etc.
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4 El grupo Erabaki

Diagnéstico y Tratamiento de la Hiperamonemia (DTH)

Diagnéstico de |a Hiperamonemia
(BH)

aiculo del Nivel de Amonio y de
la Sintomatologia (CHAS)

ontral del Ciclo de la Compatibilidad
de la Hiperamonemia (CCCH)

Calculo de la Severidad de la Hiperamenemia
(CSH)

I3Hiperamonemia

Comienzo Tratamients Hiperamonemia
(CTH)

Tratamiento Hiperameonemia Efiologia
Desconecida (THED;

Fase Aguda ENclogia Desconocida
UVI (FAEDL)

Control del Ciclo de la Evaluacion
del Tratamiento (CCET)

Control del Ciclo de Ta Depuracion
Extran unaltCCDE]

derada/Grave Tratamiento (FAECHMGT 10}

{sién sequnda iteracion
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Problemas de las Enfermedades Raras

e Conjunto de enfermedades muy heterogéneo
— Distintos patrones bioquimicos y tratamientos

 NuUmero de pacientes reducido
— Dificultad para generalizar el conocimiento

e Poca evidencia
— Alta variabilidad del conocimiento

* Bajo numero de especialistas
— Capacidad de diagnéstico reducida

Conclusion:

= 1 arn
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Elaboracion Generacion
colaborativa de sistemas

Aplicacion Evaluacion
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Posible solucion: Gestion del conocimiento y difusidon

« Agilidad y adaptabilidad al
cambio

 Aprendizaje a partir de datos
(data mining)

o Sistemas expertos
« Conocimiento de expertos
 Justificacion de conclusiones

» Mejora aprendiendo a partir
de datos

e b 1
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Elaboracidon colaborativa: Tablas de decisidon complejas

&

ico diferencial de la etiologia mas probable

Gasometria
(pH sangre) Amonio Lactato
Normal o Normal o
Trastornos de la cetogénesis Muy bajo discretamente elevado | discretamente elevado
Trastornos de la beta oxidacion de los Normal o
acidos grasos Bajo discretamente elevado Elevado
Aciduria glutarica tipo 2 Bajo Elevado Elevado
Normal o Normal o
Hiperinsulinemia + Hiperamonemia discretamente elevado | discretamente elevado Mormal
Trastornos del ciclo de la urea y/o Intoxicacion MNormal o MNormal o
por administracion de acido valproico discretamente elevado | Muy elevado o Critico | discretamente elevado
Normal o Normal o

Sindrome de Jarabe de Arce

MNormal

discretamente elevado

discretamente elevado

Acidemia isovalérica y/o 3-metilcrotonica

Bajo

Elevado o Muy elevado

Elevado

 Relaciones difusas, condicionales, etc.

e Combinaciones de sintomas

» Captura de la informacion e informatizacion
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by

Elaboracidon colaborativa: Tablas de decisidon informatizadas

M Editor de sistemas de clasificacidn - D:\PruebasClassificationSystem\DiagnosticoSos pecha.classificationsystem |Z||E|[z|

Archivo  Opciones  Awvuda

Mombre del siskema de clasificacion: | Diagnastico diferencial de sospecha

Porcentaje de los resulbados a mostrar; | 0.0

Factores:

pH
Arnonio

Zateqarias:

Trastornos de la cetogénesis

Trastornos de la beta oxidacion de los acidos grasos
Aciduria glutarica tipo 2 Lackata
Hiperinsulinemia + Hiperamonemia Madificar GOT-GPT
Trastornos del ciclo de la urea wio Intoxicacion por administrac _PK

Sindrome de Jarabe de Arce Arido drico
Acidemia isovalérica v/o 3-metilcrotdnica 3-Hidroxibutirato
Acidemia propionica vio metimaldnica

Deficiencia malkiple de carboxilasas (MCDY

Akrofia gyrata (AGy)
Hiperamonermia-Hiperornitinemia-Homocitrulinuria {HHH)
Defectos de kransporte de aminoacidos, cistinuria e inbaleranci.
£ | >

Ariadir Ariadir
Modificar

Eliminar Eliminar

Relaciones:

Zateqorias pH Amonio Lactato Aniadie

Trastornos de la cetogénesis Muy bajo Mormal - Discretamente elevado
Trastornos de la beta oxidacion de los Acidos grasos  Bajo Mormal - Discretamente elevado
Aciduria glutarica kipo 2 Bajo Elevado

Maormal - Discre
Elevado

Madificar
Elevado
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Hiperinsulinemia + Hiperamonemia

Trastornos del ciclo de la urea vo Intoxicacion por ...

Sindrome de Jarabe de Arce

Acidemia isovalérica vj'o 3-metilcrotanica
Acidemia propidnica vfo metimalanica
Deficiencia mdlkiple de carboxilasas (MCD
Akrofia gyrata (AGy)

Hiperamonemia-Hiperornitinemia-Homocikrulinaria (H. ..
Defectos de transporke de aminoacidos, cistinuria e ...

Mormal - Discretamente elevado
Mormal - Discretamente elevado
Mormal

Eajo

Muy bajo

Muy bajo

Mormal - Discretamente elevado
Discretamente bajo - Mormal
Mormmal

Mormal - Discretamente elevado
Muy elevado - Critico

Mormal - Discretamente elevado
Elevado - Muy elevado

Muy elevado

Elevado

Elewado - Muy elevado

Elevado

Elevado

Marmal

Mormal - Discre
Maormal - Discre
Elevado
Elevado
Elevado
Marmal

Marmal

Mormnal

Elirninar
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Generacion de Sistemas Expertos y evaluacion

Verificar modelos disenados

Pruebas
Generacion

de sistemas

Sistema Experto

Evaluacion

Revision por expertos

Uso restringido
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-! ' | Aplicacion: Patologias mas probables para el paciente en estudio

* Resultados justificados

Esta recomendacion tiene un coeficiente de calidad de informacidn [Qol, Quality of Information) del 85.71%.

- indice de calidad de informacién [Qol, Quality of Information) del 85.72%

- Muy bajo (50.0%) .
- pH: 6.8 - Muy b 5.9, 5.5, 6.7, 6.9 0.14286

P - Bajo (50.0%) M SAIG (565 S0y Sl 655

- Discretamente elevado |- Normal [5.0, 5.0, 40.0, 60.0]
- Amonio (mmol/L): 137.0 | (93.33%) - Discretamente elevado [40.0, 60.0, 0.14286
- Elevado (6.67%) 135.0, 165.0]
- Lactato: Normal - Normal {100.0%) = st 0.14286
- Discretamente elevado
- GOT-GPT (UI/L): 200.0 |- Elevado (100.0%) - Elevado [70.0, 90.0, 2000.0, 2000.0] 0.14286
- Elevado [250.0, 410.0, 20000.0,

CPK (UI/L): - 20000.0] 0.14286
- Acido urico (mg/dl): 3.0 | - Normal (100.0%) - Normal [0.0, 0.0, 6.0, 8.0] 0.14286
- 3-Hidroxibutirato _ )

(romol/L): 0.25 - Bajo (100.0%) - Bajo [0.0, 0.0, 0.25, 0.35] 0.14286




Aplicacion para el Cribado Neonatal

Sistema

Espectrometro de masas Experto

Agilent
Applied biosystems
Waters

* Realiza tandas de casos
— Analiza aminoé&cidos y acilcarnitinas
— Un fichero HTML de resultado por cada caso de la tanda
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_ t Integracion de Sistemas Expertos en guias clinicas informatizadas

. sk

Guias y protocolos Algoritmos clinicos Guias Clinicas Portal Web
clinicos Informatizadas

e (Guias informatizadas:

— Protocolo Hispano-luso de diagndstico y tratamiento de Hiperamoniemias en
pacientes neonatos y de mas de 30 dias de vida

— Vias metabdlicas ialia
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Resultado en un paso de la guia
=0
| INICIO | GESTIONAR CONSULTAS PREFERENCIAS CONTACTO E INCIDENCIAS

¢« PROTOCOLO PARA EL CRIBADO (CHAA4) Recomendacion
NEONATAL | Ejecucion | Mostrar conceptos refacionados Bibliografia Evidencia  Imagen Seccién
© Cribado neonatal
= Cribado neonatal aminoacidos
y acilcarnitinas
tmemmmsssese-s---------------------- Eq base a las respuestas facilitadas los siguientes han sido los resultados obtenidos:

> Evolucion de las variables Esta recomendacidon tiene un coeficiente de calidad de infarmacidn (Qol, Quality of Infarmation) del 100.00%.
> piblingrafia completa

> Todos los conceptos (71.65%) Ci

relacionados

> Todas las evidencias - indice de calidad de infarmacién [Qol, Quality of Information) del 100.00%

> Otros recursos
> Mavegacion grafica en el

A Valores introducidos Interpretacién Valores tipicos de la patologia Pesos de los factores
)Memadmgma - Citrulline: 39,379 : :?;g‘?;f;%?%] - High [33.57, 40.97, 10000.0, 10000.0] 0.133
- Alanine / Citrulline: 6.9471 ;ﬂ?ﬁfgf&;?ﬁm - Low [0.0, 0.0, 6.16, 7.52] 0.133
 Methionine / Citrultine: 0.¢164 |~ -0 (36.33%) - Law [0.0, 0.0, 0.54, 0.66] 0.133

- Normal [63.67%)

- High [0,8100000000000001, 0,99, 100.0,

- Citrulline / Phenylalanine: 1.0134 | - High [100.0%) 100.0] 0.133
- Citrulline / Arginine: 12,0131 - High (100.0%) - High [9.5, 11.7, 1000.0, 1000,0] 0,133
- Glutamate / Citrulline: - Low [29.92%)
-L 0.0, 0.0, 8.310000000000001, 10.15 0.133
9.599500000000001 - Normal {70.08%) o ]
- Ornithine / Citrulline: 1.7436 - Low (100.0%) - Low [0.0, 0.0, 1.99, 2.43] 0.133
- Proline / Citrulline: 3.7303 - Low [100.0%) - Low [0.0, 0.0, 4,95, 6.05] 0.06900000000000001

(70.75%) Citr
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e-GuidesMed

[ iNicio | GESTIONAR CONSULTAS DATOS PERSONALES Clinica

+ DIAGNOSTICO Y TRATAMIENTO DE LA Ejecucién Evolucidn de las v_
HIPERAMONEMIA
= Tratamiento de la Hiperamonemia

Integracion de Sistemas Expertos en guias clinicas informatizadas

Executable Medical Guidelines Portal
Portal de Guias Médicas Ejecutables
Medikuntzako Gida Egikarigarrien Ataria

nvenido Dr.

Acceso a Historia

Electronica

= Tratamiento Hiperamonemia La actuacion terapéut’ fologfa hasta conace,

= Tratamiento de la Hiperamonemia - giotina (30-80 mg

"""""""""""""""""""""" - Tiamina (300 mg:

Etiologia Desconocida de cofactores que tr 's enzimaticas:

Fase Aguda Etiologia Desconocida
a Fase Aguda Etiologia Desconocida
Tratamiento Urgente

iH\erxicubaLamjn Info rmacién

. Diagnosticos
complementaria

Bibliografia completa
Todos los conceptos relacionados Aviso importante - Lu
Todas las evidencias -TOTALMENTE: Valproe
Otros recursos alguno de estos medicam.

ién grifica en el imit -CON PRECAUCIGN si convur.
Acerca de la guia

ung function testing: zelection of reference wal

ffectivenessz of routine zelf monitoring of peak fl

La recomendacion realiza~

Ay udaala 26,308 (6928 5647 "

(88.89 %) Trastornos de la i i toma de

(55.56 %) Trastornos de la beta oxidacion de los ac .alidad de infoi nformation) de 85.70 %

decisiones

Valores intro

Fichas de

: Tratamientos
medicamentos

- pH: 6.8

- Amonie (mmalsL): 120 _nte elevado (1000

retamente Me
ormal [0.0, C
- Discretamente

e y protector frente a las|

- Lactato (mmol/L): 2 - Mormal (100.0 %)

- GOT-GPT (Ul/L): -

trointestinales, cardiovasculares, hepaticas, renales, de
tiga, insomnio, migrafas, neuralgias, astenia, procesos

- Discretam’ “tos. pre y postoperatorios.

- Elevado
- Acido urico (mg/dl): 3 - Normal { B'bI'Pgraf!a y al [0.0, C_' Navega(_:|0_n en el
- 3-Hidroxibutirato {mmol/L}: 0.15 | Bajo (10 evidencia [0.0, 0.0, conocimiento

- CPK {UIfL): 400

e b 1
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Anexo |: Captura del conocimiento

EEX]

M Editor de valores lingiiisticos difusos

M Editor. de sistemas de clasificacion

Archivo  Opciones  Ayuda Nombre: | Normal Valor 1: | 5.0 Valor 2: | 5.0
Valor 3: | 95.0 Valor 4: | 125.0
| (= difusos:
Mombre del sistema de clasificacion: | Diagndstico diferencial de sospecha
d R Edad <= 3.0 Meses Conds :

Edad > 3.0 Meses

Porcentaje de los resulkados a mostrar: | 0.0 | Edad <= 3.0 Meses

Categorias: Factores:
Trastornos de la cetogénesis aiadic pH
Trastornos de la beta oxidacidon de los acidos grasos Armanio
Aciduria glutarica tipo 2 Lactato
Hiperinsulineria + Hiperamonemia GOT-GPT
Trastarnos del cicla de la urea vfo Intoxicacidn par administrac CPK 3
Sindrome de Jarabe de Arce Acida Grico
Acidemia isovalérica wio 3-metilcrotdnica 3-Hidroxibutirato
Acidemia propidnica o metimaldnica
Deficiencia maltiple de carboxilasas (MCD) .
akrofia gyrata (AGy) Subir B Editor de f dif.
Hiperamonemia-Hiperornitinemia-Homocitrulinuria (HHH) itor de factores difusos
Defectos de transporte de aminodcidos, ciskinuria e intoleranci, Bajar
<_ | l Mombre: | Amonio Condiciones:
. . . Edad <= 3.0 Mases s
Relaciones: Unidad de medida: Edad > 3.0 Meses i
Categorias pH Walores lingdisticos:
Trastornos de la cetogénesis Muy bajo g_ormatl R Afadic
Trastornos de la beta oxidacidn de los &cidos grasos  Bajo El';f:d:men © elevadn
Aciduria glubarica tipo 2 Bajao Muy slevado
Hiperinsulinemia + Hiperamonemia Mormal - Discretamen Critica
Trastornos del ciclo de la urea wio Inkboxicacion por ... Mormal - Discretamen
Sindrome de Jarabe de Arce Mormal
Acidemia isovalérica yjo 3-metilcrotonica Bajo
Acidenia propidnica o metiimaldnica Muy bajo

‘alores linglisticos:
M Distribucion del factor, pH

pH Elevado
Muy elevado
1,00 Critico
0,75 ia de la relacion: | 0.14286
k-4
= ;D,SD
0,25
0,00
55 5§56 57 58 59 60 61 62 63 654 55 656 67 68 69 70 71 72 73 74 75 .o
pH
|—Muy bajo —Bajo Discretaments bajo Mormal — Discretamente elevado Elevado |
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