VOL. 8, N"1 /ENERO - JUNIO 2026 / e-ISSN: 266-6688
DOI: https://doi.org/10.47187/perspectivas.8.1.250

ﬂ REVISTA PERSPECTIVAS

CONSTRUCCION DE GRAFOS DE CONOCIMIENTO
PARA ACELERAR CONSULTAS DE INFORMACION
GENOMICA

Building knowledge graphs to speed up queries on genomic
information

Reynold Osuna Gonzélez

reynold.osuna@viep.com.mx

Guillermo De Ita Luna

deitaluna63 @gmail.com

Facultad de Ciencias de la Computacién, Benemérita Universidad Auténoma de Puebla.

Puebla, Pue., México.

[\ RESUMEN |

El presente articulo ofrece una visién general
de los principales formatos utilizados para
almacenar informacién genémica, asi como del
proceso para construir grafos de conocimiento a
partir de dichos datos. La informacién extraida
de datos del repositorio del National Center
for Biotechnology Information es procesada y
estructurada en forma de grafos de conocimiento,
lo que permite realizar consultas complejas
mediante el lenguaje SPARQL. Representar la
informacién genémica en un formato adecuado
para la consulta semantica y la inferencia facilita
la identificacion de relaciones complejas entre
genes, proteinas y metabolitos. Esto, a su vez,
respalda el descubrimiento de nuevos compuestos
bioactivos y promueve avances en campos como
la medicina y la biotecnologia. Finalmente, se
demuestra como es posible aplicar consultas
simples y compuestas en SPARQL para recuperar
relaciones explicitas e inferidas entre las triadas
que conforman los grafos de conocimiento,
mejorando asi la profundidad y eficiencia del
analisis gendmico.

Palabras Clave: Informacién gendmica,
Grafos de conocimiento, Lenguaje de consultas
SPARQL, Bioinformatica.

This article provides an overview of the main
formats used to store genomic information, as
well as the process of building knowledge graphs
from such data. The information extracted from
data in the repository of the National Center for
Biotechnology Information is processed and
structured in the form of knowledge graphs,
allowing complex queries to be performed
using the SPARQL language. Representing
genomic information in a format suitable for
semantic querying and inference facilitates
the identification of complex relationships
between genes, proteins, and metabolites. This,
in turn, supports the discovery of new bioactive
compounds and promotes advances in fields
such as medicine and biotechnology. Finally, it
is demonstrated how both simple and compound
queries in SPARQL can be applied to retrieve
explicit and inferred relationships among the
triples that make up the knowledge graphs, thus
improving the depth and efficiency of genomic
analysis.
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)» L. Introduccién

La bioinformatica utiliza técnicas
computacionales e Inteligencia Artificial (IA)
para procesar y analizar grandes cantidades de
datos bioldgicos, tales como secuencias de ADN
y proteinas en organismos [1]. Esto ha hecho
posible la secuenciaciéon de genomas completos,
el descifrado de secuencias de nucledtidos y la
determinacion de la composicidn génica.

Una de las aplicaciones de la bioinformética
es la identificacion de metabolitos (cualquier
sustancia formada por reacciones metabdlicas
dentro de un organismo vivo) que puede llevar
al descubrimiento de nuevos firmacos o actuar
como agentes de control de plagas. Una vez que
se ha determinado la utilidad de un metabolito,
el siguiente paso es identificar los genes
involucrados en su metabolismo, lo que permite
la bisqueda de otros organismos capaces de
producirlo.

La comparacion de cadenas de genes o proteinas
entre organismos del mismo género con genomas
conocidos es una practica comun. Si existe una
coincidencia exacta, se asume la capacidad
de metabolizar el compuesto. Sin embargo,
debe considerarse la variabilidad genética, ya
que pequefias variaciones en los genes pueden
no afectar su funcién, y un organismo puede
producir el metabolito deseado incluso con un
subconjunto de los genes identificados.

En 2012, Google anuncié que utilizaria Grafos
de Conocimiento (Knowledge Graphs o KGs) en
sus sistemas de busqueda, atrayendo la atencioén
de otras empresas tecnolédgicas [3]. Los KGs
representan el conocimiento de una manera
computacionalmente viable, con aplicaciones en
bioinformatica paraanalizar relaciones bioldgicas
complejas. Los KGs funcionan como bases de
datos no relacionales, lo que los hace adecuados
para almacenar datos no estructurados.

Sin embargo, la adopciéon de grafos de
conocimiento para representar informacion
genémica también requiere un sistema de
consultas. Se demuestra que SPARQL (SPARQL
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Protocol and RDF Query Language) es un sistema
de consultas efectivo para grafos de conocimiento
que codifican informacién gendémica.

BLAST (Herramienta de Busqueda de
Alineamiento Local Basico) [2] es una
herramienta utilizada para comparar cadenas de
genes, buscando automdticamente similitudes
funcionales entre secuencias de cadenas
gen6émicas, permitiendo inferir la funcién de
secuencias desconocidas. Se usa ampliamente
en bioinformética para comparar secuencias
de ADN, ARN o proteinas en bases de datos
biol6gicas para encontrar regiones similares.

Aplicar BLAST a secuencias de interés en un gran
conjunto de genomas, almacenados en formato
FASTA, es una tarea que requiere mucho tiempo
y evalia coincidencias basadas en similitud.
Esta informacién ayuda a los investigadores a
seleccionar organismos con mayor probabilidad
de metabolizar el compuesto de interés,
confirmando eventualmente la produccién de
metabolitos en el laboratorio.

BLAST incluye una fase de evaluacién, donde
se calculan puntuaciones para regiones de
similitud basadas en coincidencias exactas,
similitudes y diferencias entre las bases
alineadas o aminoacidos. Utilizando estadistica,
se determina la significancia de las similitudes,
y los resultados se filtran utilizando umbrales de
significancia para reducir falsos positivos.

A diferencia de otros KGs biomédicos a gran
escala, nuestro sistema implementa un pipeline
automatizado para procesar Archivos Genbank
Flat Files (GBFF), permitiendo la generacién
rapida y reproducible de grafos RDF (Resource
Description Framework). Un enfoque similar
es adoptado por el marco Petagraphl[4], que
integra datos multi-6micos en un KG biomédico
unificado, aprovechando més de 180 ontologias y
estandares. Petagraph destaca el potencial de los
KGs para permitir consultas y andlisis eficientes,
paralelo a los objetivos de este estudio en el
dominio gendémico.
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)» 1I. Metodologia

A. Recopilacion de Informacion Gendémica

La secuenciacion de ADN de diversos
organismos es realizada diariamente por bidlogos
y biotecndlogos, expandiendo riapidamente
nuestro conocimiento genético. El objetivo de la
secuenciacion de ADN es mapear los genes de un
organismo e identificar la funcién especifica de
cada gen en la produccién de proteinas.

Se utilizé el repositorio del Centro Nacional
para Informacion de Biotecnologia (NCBI),
que contiene archivos gendémicos en formato
GenBank Flat File (gbff). Estos archivos incluyen
informaciéon de secuencias de nucledtidos y
metadatos, basados en la Tabla de Definicion
de Caracteristicas DDBJ/ENA/GenBank de la
International Nucleotide Sequence Database
Collaboration (https://www.insdc.org/submitting-
standards/feature-table/).

El formato gbff categoriza subsecciones de ADN
en tres grupos:

1. Identificador de caracteristicas (Feature
key): el grupo funcional al que puede
pertenecer una subsecuencia.

2. Ubicacion: la posicion de la caracteristica
dentro de la secuencia, medida en bases.

3. Descriptores (Qualifierss): informacion
adicional que describe la caracteristica.

Fig. 1. Descripcion de LOCUS: informacion general del locus.
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Un archivo GBFF esta divido en tres secciones:

e Descripcion de LOCUS: Locus identifica
un sitio fisico o ubicacién dentro de un
genoma (cromosomas, genes, secuencias
codificantes o plasmidos). Esta seccion
también puede incluir la taxonomia del
organismo y varios metadatos, asi como
informacioén sobre la publicacién donde la
secuenciacion fue reportada por primera
vez (ver Fig. 1 para un ejemplo).

e Caracteristicas (Features): Contiene
informaciéon  detallada  sobre  una
secuencia funcional de ADN o ARN,
como tamaflo, tipo de molécula, cepa de
microorganismo, fuente de aislamiento, y
si es un cromosoma o plasmido (ver Fig. 2
para un ejemplo).

* Origen (Origin): Incluye la secuencia de
aminodcidos que componen el cromosoma
o pldsmido descrito, correspondiente al
LOCUS (ver Fig. 3 para un ejemplo).

El formato gbff es uno de los mas ampliamente
utilizados para almacenar cadenas gendmicas
y aunque a primera vista es un formato
estructurado, permite la adicién de datos sin
formato, como informacién de texto libre, lo
que dificulta la creacién de tablas para consultas
complejas a través de un sistema de base de datos
relacional.

Por lo tanto, nos enfocamos en representar la
informacién gendmica en formato RDF (Marco de
Descripcion de Recursos), que facilita consultas
eficientes a través del lenguaje SPARQL.

SPARQL estd diseiado para consultar grafos
RDF y es capaz de consultar patrones de
grafos requeridos y opcionales junto con sus
conjunciones y disyunciones. SPARQL también
soporta agregacién, subconsultas, negacion,
creacion de valores por expresiones, pruebas
de valores extensibles y restricciéon de consultas
por grafos RDF fuente [5], reduciendo el
tiempo en el que los investigadores pueden
determinar organismos candidatos sobre los que
experimentar en el laboratorio.
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Fig. 2. Seccion FEATURES: descripcion de una secuencia funcional
de ADN o RNA.

B. Procesamiento de Informacion Genémica

La extraccién de informacién gendémica del
repositorio del NCBI requiere diferentes tareas:

1. Preprocesamiento: Limpieza de archivos
eliminando saltos de linea innecesarios
para consolidar la informacién del archivo
en un formato més uniforme que facilite la
extraccion de datos.

2. Identificacion de Campos: Identificacion
de nombres de campos clave como gene,
locus_tag, translation y extraccién de sus
valores, siempre asociados a la seccidn a la
que pertenecen.

3. Recopilacion de Datos: Se extrajo la
informacion considerada relevante,
incluyendo:

Identificadores de secuencias (locus_tag)
Posiciones de genes y CDS

Secuencias de aminoacidos (translation)
Anotaciones funcionales y metadatos
adicionales

© © © O

Se desarrollaron rutinas en Python para
automatizar el proceso de extraccion. Estas
rutinas convierten los datos en texto plano,
eliminan caracteres innecesarios y los organizan.
Se extrae el LOCUS vy sus metadatos, y se crean
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Fig. 3. Seccion ORIGIN: la secuencia de aminodcidos del LOCUS.

cinco listas para capturar las caracteristicas de
cada locus, incluyendo genes, CDS, tRNA, rRNA
y ncRNA.

Dado que no todos los archivos contienen los
mismos campos, las rutinas identifican los campos
especificos para cada caracteristica. El resultado
son cinco listas, cada una compartiendo una
columna que describe el organismo y la seccién
LOCUS, seguida de columnas adicionales
especificas de la fuente de datos. Estas listas se
convierten en archivos CSV.

El contenido de las columnas de todos los
archivos CSV obtenidos se examina para unificar
los datos extraidos correspondientes a cada locus
de los diversos microorganismos en un archivo
de caracteristicas Unico para cada archivo GBFF.
Al final, se obtiene un archivo para cada tipo de
locus, incluyendo la informacién de todos los
organismos utilizados. A partir de estos datos, se
utiliza RDFLib para generar archivos de grafos
RDF que representan la informacién gendémica
extraida.

El diagrama de flujo de la Fig. 4 se proporciona
para dar una mejor comprensiéon de los pasos
seguidos para crear el KG, desde la recopilacion
de datos hasta la construccién del grafo RDF.

27



Fig. 1. Descripcion de LOCUS: informacion general del locus.

VOL. 8, N"1 / ENERO - JUNIO 2026 / e-ISSN: 266-6688

I@REVISTA PERSPECTIVAS

Start of the Process

Collection of Genomic
Information from NCBI

\ 4

Preprocessing of Genomic Files

A

Generation of CSV Files

Extraction of Relevant Data

A

Identification of Key Fields

A

Knowledge Graph creation with
RDF

A 4

Querying the KG with SPARQL

End of the Process

Fig. 4. Diagrama de Flujo para la recoleccion de informacion y construccion del grafo RDF.

C. Grafos de Conocimiento

Los Grafos de Conocimiento o KG (véase Fig.
4) se consideran una herramienta poderosa

para codificar conocimiento. Un grafo de
conocimiento se denota como:
KG=<ERT> M

Donde E es un conjunto de entidades, T es
el conjunto de cola (también es parte de las
entidades), y R es el conjunto de relaciones. R
representa el conjunto de relaciones y los bordes
en R conectan dos nodos para formar una triada
(h, 1, t) [6].

En una triada (h, 1, t), existe una direccionalidad
implicita de la relacidén, que comienza desde la
entidad "cabeza" hacia la entidad "cola", de modo
que puede deducirse que una caracteristica de
un grafo de conocimiento es que es un grafo
dirigido.

Siguiendo esta definicion del KG basada en
triadas, se puede definir el razonamiento sobre
grafos de conocimiento como el proceso por el
cual, siguiendo una ruta relacional P, se genera
una triada (h, r, ) talque h € E, r € R, t € T,
pero (h, r, 1) & KG. Las aplicaciones de KG son
vastas, desde generar nuevo conocimiento hasta
respaldar decisiones.

Se pueden aplicar técnicas de aprendizaje

b &
;. i b-\‘

¢« =3 |

FOX owL 2 RABBIT
é A

CROW
MOUSE

o

GRASSHOPPER

WHEAT DANDELION

Fig. 5. Cadena tréfica y su correspondiente Grafo de Conocimiento.

automdtico para derivar nuevo conocimiento
de grafos de conocimiento (KGs). Los sistemas
de consulta relacional, por ejemplo, pueden
organizar grafos de conocimiento como tablas,
habilitando procesos de bioinformatica como
la budsqueda de metabolitos en secuencias
gendémicas.
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Otro proyecto, Construccion Escalable de Grafos
de Conocimiento e Inferencia en Variantes del
Genoma Humano, se enfocd en representar
datos a nivel de variantes de secuencias de ARN
de pacientes con COVID-19 en un grafo de
conocimiento unificado. Este estudio demostrd
la utilidad de los grafos de conocimiento en el
andlisis de datos gendémicos, particularmente en la
comprension de relaciones genéticas complejas [8].

Segmentos de ADN (loci, plural de locus) como
son cromosomas o plasmidos, conforman nodos
(triadas) del grafo de conocimiento, convirtiendo
datos taxondémicos en atributos. Loci mas
pequeiios de ADN funcional tales como genes,
secuencias de codificacion (CDS) o ARN son
nodos vinculados a su cromosoma o plasmido
correspondiente, con la informacién de archivos
.gbff como sus atributos (véase Fig. 5). Utilizando

)» III. Resultados

A. Consultas Basadas en Grafos de Conocimiento

Un grafo RDF es una representacion de datos
estructurada donde la informacion est4 organizada
en triadas (sujeto, predicado, objeto). Estas triadas
modelan relaciones entre entidades, haciendo
de los grafos RDF una herramienta poderosa
para reconocer datos interconectados y realizar
consultas complejas.

Fig. 6. Topologia del grafo RDF resultante
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archivos CSV como entrada, se crean grafos
RDF, con una triada para cada genoma procesado,
como se muestra en la Fig. 6.

Una rutina adicional en Python es responsable de
fusionar cada triada formada a partir del archivo
CSV en un tnico grafo RDF, lo que es ttil tanto
para crear un nuevo grafo desde cero como para
actualizar uno existente con nuevos genomas. El
formato RDF facilita la bisqueda de informacién
especifica ya que estd codificada como una tabla
de base de datos.

El resultado de este proceso es un archivo en
formato ttl, correspondiente a una sintaxis
RDF adecuada para procesamiento por medios
computacionales mientras que al mismo tiempo
presenta un formato legible por humanos.

Desde una perspectiva practica, un grafo RDF
funciona como una base de datos no relacional que
permite almacenar y recuperar datos de manera
flexible. Los datos forman una estructura de red,
facilitando la representacion de relaciones jerarquicas,
taxondmicas y multiples conexiones de nodos.
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Fig. 7. Consulta SPARQL en Apache Jena Fuseki de genes involucrados en la metabolizacion de la toxoflavina.

SPARQL (Protocolo SPARQL y Lenguaje de
Consulta RDF) estd disefiado para consultar grafos
RDF. Aunque comparte similitudes con SQL, esta
especificamente disefiado para consultas de grafos
de conocimiento. SPARQL permite busquedas
de patrones, filtrado de datos y navegacion
de relaciones, permitiendo la exploraciéon de
conexiones entre nodos. La integraciéon de
SPARQL con grafos de conocimiento mejora
el analisis de datos gendémicos aprovechando
ontologias para crear representaciones
estructuradas. Esta estructura respalda consultas
sofisticadas, enriqueciendo conjuntos de datos
existentes [9].

Para consultar un grafo de conocimiento con
SPARQL, se necesita un punto de acceso, que
sirve como una interfaz para enviar consultas y
recibir resultados. Un punto de acceso popular
y facil de implementar es Apache Jena Fuseki
(Fuseki), un servidor RDF que importa grafos
RDF y permite consultas, devolviendo resultados
en varios formatos. Una ventaja clave de Fuseki
es su capacidad para manejar grafos grandes con
optimizacioén de consultas e integracidon con otras
herramientas.

Utilizando Fuseki, el archivo generado se importd
en formato ttl y se realizaron consultas para validar

que la informacién recuperada correspondia a la
originalmente contenida en los archivos .gbff.

Por ejemplo, si queremos saber todos los nodos
del tipo locus_segment (Genoma) que contienen
un gen llamado "ssrA", se realizaria la siguiente
consulta:

SELECT DISTINCT ?locus_segment \\
WHERE {

’subsegmento a ex:Subsegmento ; \
ex:parent_segment ?locus_segmento ; \\
ex:gene ?’gene .\

FILTER(?gene = "ssrA") \

/

De acuerdo con los datos recuperados, la consulta
arroja 26 coincidencias en un tiempo de 0.011
segundos (listados en la Tabla I). Para replicar la
misma consulta usando BLAST, el primer paso
es descargar la secuencia del gen ssrA en formato
FASTA para usarla como consulta. Posteriormente
es necesario extraer la secuencia de nucle6tidos
del genoma anotado gbff y construir una base
de datos BLAST local y ejecutar BLASTN (la
version de BLAST para consultas de nucle6tidos).
A continuacidn, el investigador debe identificar en
los resultados las coincidencias con valores altos
de identidad y alineamiento. Finalmente, para

30



VOL. 8, N"1 / ENERO - JUNIO 2026 / e-ISSN: 266-6688

cada ID de secuencia coincidente, se consulta
manualmente el archivo gbff correspondiente para
recuperar las anotaciones de genes asociadas.

Tabla. I. Nopos LocuS_SEGMENT QUE CONTIENEN EL GEN SSRA

Locus Segment Predicate

http://example.org/genomics/Locus_Segmento_CP016638

http://example.org/genomics/Locus_Segmento_CP016442
http://example.org/genomics/Locus_Segmento_ MDEQ02000019

http://example.org/genomics/Locus_Segmento_CP017052

http://example.org/genomics/Locus_Segmento_CP017050
http://example.org/genomics/Locus_Segmento_CP017048
http://example.org/genomics/Locus_Segmento_CP018054
http://example.org/genomics/Locus_Segmento_CP018373
http://example.org/genomics/Locus_Segmento_CP018380

http://example.org/genomics/Locus_Segmento_CP018383
http://example.org/genomics/Locus_Segmento_CP018389
http://example.org/genomics/Locus_Segmento_CP018391

http://example.org/genomics/Locus_Segmento_CP018399 http://
example.org/genomics/Locus_Segmento_CP018403

http://example.org/genomics/Locus_Segmento_CP018405
http://example.org/genomics/Locus_Segmento_CP018406
http://example.org/genomics/Locus_Segmento_CP018408
http://example.org/genomics/Locus_Segmento_CP018410
http://example.org/genomics/Locus_Segmento_CP018413
http://example.org/genomics/Locus_Segmento_CP018416
http://example.org/genomics/Locus_Segmento_CP018418
http://example.org/genomics/Locus_Segmento_CP0440
http://example.org/genomics/Locus_Segmento_CP0151
http://example.org/genomics/Locus_Segmento_CP00010
http://example.org/genomics/Locus_Segmento_ NKFA01000003
http://example.org/genomics/Locus_Segmento_CP012041

La toxoflavina es un metabolito producido
por algunas especies del género Burkholderia.
Aunque es una toxina, se estudia por sus posibles
aplicaciones en control bioldgico y la sintesis de
nuevos antibiéticos. Se han identificado cinco genes
involucrados en su metabolismo nombrados toxA,
toxB, toxC, toxD, y toxE.

Una busqueda rapida puede realizarse en el grafo
construido para identificar genomas que contienen
al menos uno de estos genes y recuperar todos los
atributos asociados usando la siguiente consulta
SPARQL:

PREFIX ex: <http:/fexample.org/genomics/>
SELECT DISTINCT ?subsegmento ?gene ?sub_
atributo ?sub_valor ?locus_segmento

WHERE {
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# Search for subsegments with specific genes
?subsegmento a ex:Subsegmento ;
ex:parent_segment ?locus_segmento ;

ex:gene ?gene .

# Filter specific genes (toxA, toxB, toxC, toxD,
toxE)

FILTER(?gene IN ("toxA’,
"toxD", "toxE"))

# Retrieve all attributes of the subsegment
?subsegmento ?sub_atributo ?sub_valor .

/
LIMIT 500

"toxB", "toxC",

Como resultado de la consulta, se recupera la
informacion disponible en los archivos originales de
los subsegmentos involucrados en la metabolizacién
de la toxoflavina (ver Fig. 7).

Existen grandes colecciones de preguntas en lenguaje
natural escritas por humanos y sus correspondientes
consultas SPARQL compiladas sobre grafos de
conocimiento de bioinformatica federados. Estos
recursos ayudan en la comprensién de como formular
consultas que abarquen multiples conjuntos de datos,
facilitando la recuperacién completa de datos en
investigaciones genoémicas [10].

)» IV. Conclusiones

Este articulo muestra cémo a partir de la
recopilacion de informacién gendémica de
repositorios publicos, como el repositorio del
NCBI, los datos pueden ser organizados y
procesados para construir grafos de conocimiento.

Al extraer la informacién del formato GBFF y
ser almacenada en tablas relacionales, se puede
posteriormente  representar la  informacién
gendmica con un KG (en formato RDF),
especialmente orientado a ser consultado y
procesado para recuperar tanto informacidn
existente como informacion inferida, a través de
ser procesadas por consultas simples y compuestas
en el sistema SPARQL (Protocolo SPARQL y
Lenguaje de Consulta RDF).

Tener un formato adecuado para consultar
e inferir informaciébn gendémica ayudard a
reconocer relaciones complejas entre genes,
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proteinas 'y metabolitos, asi como permite
respaldar el descubrimiento de nuevos
compuestos biolégicamente activos e impulsar
avances en varios campos, como la medicina y la
biotecnologia.

Se ha preparado un repositorio que contiene los
scripts, grafos RDF, datos fuente (en formato CSV
y Turtle), y consultas de ejemplo desarrolladas
durante este estudio, disponible en Mendeley Data
[11].
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