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Informatics For Integrating Biology And The 
Bedside (I2B2)

Vernetzte Forschung:
 IT-Infrastruktur zur 

Unterstützung 
genetischer bzw. 
genomischer 
Forschung

 Schwerpunkt: 
Integration 
klinischer und 
genomischer Daten

 Eines von vier 
Zentren in USAwww.I2B2.org
Proposal to Establish an NIH-Supported

National Center for Biomedical Computing
PI: Isaac Kohane (2004)

Vorführender
Präsentationsnotizen
Bluthochdruck
Bestimmt der Genotyp den Phänotyp?
Huntington’s chorea
Modell für komplexe Erkrankungen
Diabetes 
Genexpressionsstudie in Bevölkerung
Hypothesen zur Pathophysiologie von Langzeit-Diabetes

The key challenge that I2B2 is designed to address is that of creating a comprehensive software and methodological framework to enable clinical researchers to accelerate the translation of genomic and Òtraditional" clinical findings into novel diagnostics, prognostics, and therapeutics. Conversely, it provides a collaborative organizational and software infrastructure to allow basic researchers to leverage insights arising from clinical studies.



CP10 

TMF-Workshop
Aufbereitung und Analyse von Daten in phänotypischen und genotypischen 

Forschungsdatenbanken mit tranSMART
Berlin, 05.08.2016



CP10 

Einführung in die tranSMART-Plattform

TMF-Workshop
Aufbereitung und Analyse von Daten in phänotypischen und genotypischen 

Forschungsdatenbanken mit tranSMART
Berlin, 05.08.2016



CP10 

Einführung in die tranSMART-Plattform

TMF-Workshop
Aufbereitung und Analyse von Daten in phänotypischen und genotypischen 

Forschungsdatenbanken mit tranSMART
Berlin, 05.08.2016



CP10 

e:Med - sysINFLAME

11
sysINFLAME proposal 2014: consortium
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07.10.2015 http://www.tmf-ev.de/Produkte/ITReport.aspx 12

Environment

http://www.tmf-ev.de/Produkte/ITReport.aspx
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WP3: Use and Access Policy (UAP)
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Briefings in Bioinformatics
– International forum for researchers and educators
– For users of databases and analytical tools

• Contemporary genetics
• Molecular and systems biology
• Provides practical help

– Impact factor: 9.6 (2014)
16

http://bib.oxfordjournals.org/content/early/2014/03/07/bib.bbu006.full.pdf+html
http://bib.oxfordjournals.org/content/early/2014/03/07/bib.bbu006.full.pdf+html
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ShowCase tranSMART
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tranSMART

 Selection of
subcohorts

Browsing of data

Data analysis

Data export

Clinical data

CRFs

Nutrition 
questionnaire

Microbiome analysis
data from stool
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genSMART | Arbeitsplan

3. COOLES BEISPIEL ONE CLICK COHORT

4. COOLES BEISPIEL AUSREISSER / 
MIKROBIOME
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J Am Med Inform Assoc 19(e1): e60-67.
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Sifting and Cleaning
Phenotyping!

Network/Server/Storage
Integrate
Ontology support
Tool sustainability
Bring analysis to data

Use and Access
Privacy Policy
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i2b2 und tranSMART

• I2b2-TMF Kooperation seit 2009, Toolkits
• Entwicklung tranSMART auf älterem i2b2-Stand
• „Cousins“
• tranSMART Foundation ermöglicht externe 

Entwicklungsaufträge, schnelle Releasezyklen
ABER
• Modifier fehlen (!!!) derzeit in tranSMART
• Re-Integration angestrebt (Avillach, Murphy)
• Zeitschiene?
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Modul 2.4 Methodische Grundlagen der Evidenzbasierten Medizin UMG, Prof. Dr. Ulrich Sax, April 2015 © 



Modul 2.4 Methodische Grundlagen der Evidenzbasierten Medizin © UMG, Prof. Dr. Ulrich Sax, Oktober 2012 
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Department of Medical Informatics

http://www.mi.med.uni-goettingen.de/


CP10 

http://www.mi.med.uni-goettingen.de

Department of Medical Informatics

http://www.mi.med.uni-goettingen.de/


CP10 

Gefahren durch p-Hacking

• Was ist p-Hacking?

• Warum ist es gefährlich?
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p-Wert, statistische Signifikanz
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• Statistisch signifikant, auch statistisch bedeutsam, wird 
das Ergebnis einer Untersuchung genannt, wenn die 
statistische Auswertung der Daten ergibt, dass die 
Wahrscheinlichkeit für die Annahme, die festgestellten 
Unterschiede zwischen Messgrößen oder Variablen 
seien durch Zufall derart zustande gekommen, einen 
zuvor als Signifikanzniveau festgelegten Schwellenwert 
nicht überschreitet.

p-Wert, statistische Signifikanz

Quelle: https://de.wikipedia.org/wiki/Statistische_Signifikanz

1. Stephen Stigler: Fisher and the 5% level. In: CHANCE. Band 21, Nr. 4, 
Springer, New York Dezember 2008, S. 12.
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• Die obere Grenze für die Irrtumswahrscheinlichkeit, also jener 
Wert, den man für die Wahrscheinlichkeit eines Fehlers 1. Art 
noch eben zu akzeptieren bereit ist, heißt Signifikanzniveau.

• Grundsätzlich ist dies frei wählbar; häufig wird ein 
Signifikanzniveau von 5 % verwendet (p ≤ 0 ,05) [1] 

• In der Praxis bedeutet dieses Kriterium, dass im Schnitt eine von 
20 Untersuchungen, bei denen die Nullhypothese richtig ist (z. B. 
ein Medikament tatsächlich wirkungslos ist), zu dem Schluss 
kommt, sie sei falsch (z. B. behauptet, das Medikament erhöhe 
die Heilungschancen).
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Quelle: https://de.wikipedia.org/wiki/Statistische_Signifikanz
1. Stephen Stigler: Fisher and the 5% level. In: CHANCE. Band 21, Nr. 4, 
Springer, New York Dezember 2008, S. 12.
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p-Wert, statistische Signifikanz

• Eine heuristische Motivation des Wertes 5 % ist wie 
folgt: Eine normalverteilte Zufallsgröße nimmt nur mit 
einer Wahrscheinlichkeit von weniger als (≤) 5 % einen 
Wert an, der sich vom Erwartungswert um mehr als die 
zweifache Standardabweichung unterscheidet:

• Bei einem p-Wert von kleiner oder gleich 5 % [p ≤ 0,05] 
spricht man von einem signifikanten […] Ergebnis.
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https://de.wikipedia.org/wiki/Statistische_Signifikanz







CP10 

Gefahren durch p-Hacking

• Was ist p-Hacking?

• Warum ist es gefährlich?
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Saul Perlmutter, an astrophysicist at the University of California, Berkeley 
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Date of download:  8/19/2015 Copyright © 2015 American Medical 
Association. All rights reserved.

From: Finding the Missing Link for Big Biomedical Data

JAMA. 2014;311(24):2479-2480. doi:10.1001/jama.2014.4228

The Tapestry of Potentially High-Value Information Sources That May be Linked to an Individual for Use in Health CareCPT 
indicates current procedural terminology; ECG, electrocardiography; EPA, US Environmental Protection Agency; GIS, geographic 
information systems; GPS, global positioning system; HL7, Health Level 7 coding standard; ICD-9, Institutional Classification of
Diseases, Ninth Revision; LOINC, Logical Observation Identifiers Names and Codes; NDC, National Drug Code; OTC, over-the-
counter; SNOMED, Systematized Nomenclature of Medicine; SNP, single-nucleotide polymorphism.

Figure Legend: 
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Lösungsansätze

• Correlation does not replace causation!
• R. Nuzzo Nature 2015: 

– “One solution that is piquing interest revives an old tradition: explicitly 
considering competing hypotheses, and if possible working to develop 
experiments that can distinguish between them. “

– “Furthermore, when scientists make themselves explicitly list alternative 
explanations for their observations, they can reduce their tendency to tell 
just-so stories.”

• Zur Vertiefung: 
– http://www.laborjournal.de/editorials/981.lasso
– http://www.labtimes.org/editorial/e_654.lasso
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ShowCase tranSMART
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Wrap up and Future directions

Was nehmen Sie mit nach Hause?

Lösungsansätze für die Praxis

neue Fragen

Ideen und Ansprechpartner
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• Pooling data
• Managing Bias
• Joining the Dots



Data Provenance: a forgotten concept?
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