[Atepa

Ano 2023

GENET:CA

-
olecular, Humana e

=

Benedito Rodrigues da Silva Neto

(Organizador)




[Atepa

Ano 2023

GENETICA:

ot
olecular, humana e

Benedito Rodrigues da Silva Neto

(Organizador)




s

s

~

CIENCIAS BIOLOGICAS E DA SAUDE

Editora chefe
Prof? Dr® Antonella Carvalho de Oliveira
Editora executiva
Natalia Oliveira
Assistente editorial
Flavia Roberta Bardo
Bibliotecaria
Janaina Ramos 2023 by Atena Editora
Projeto grafico Copyright © Atena Editora
Bruno Oliveira  Copyright do texto © 2023 Os autores
Camila Alves de Cremo  Copyright da edicao © 2023 Atena
Luiza Alves Batista Editora
Imagens da capa Direitos para esta edigdo cedidos a
iStock  Atena Editora pelos autores.
Edicao de arte Open access publication by Atena
Luiza Alves Batista  Editora

Todo o contetido deste livro esta licenciado sob uma Licenga
@ de Atribuigao Creative Commons. Atribuigao-Nao-Comercial-

NaoDerivativos 4.0 Internacional (CC BY-NC-ND 4.0).

0 conteldo dos artigos e seus dados em sua forma, corregao e confiabilidade sdo de
responsabilidade exclusiva dos autores, inclusive nao representam necessariamente
a posicao oficial da Atena Editora. Permitido o download da obra e o compartilhamento
desde que sejam atribuidos créditos aos autores, mas sem a possibilidade de altera-
la de nenhuma forma ou utiliza-la para fins comerciais.

Todos os manuscritos foram previamente submetidos a avaliagdo cega pelos pares,
membros do Conselho Editorial desta Editora, tendo sido aprovados para a publicacao
com base em critérios de neutralidade e imparcialidade académica.

A Atena Editora é comprometida em garantir a integridade editorial em todas as etapas
do processo de publicacdo, evitando plagio, dados ou resultados fraudulentos e
impedindo que interesses financeiros comprometam os padroes éticos da publicagao.
Situacoes suspeitas de ma conduta cientifica serao investigadas sob o mais alto
padrao de rigor académico e ético.

Conselho Editorial
Ciéncias Biologicas e da Salide

Prof? Dr® Aline Silva da Fonte Santa Rosa de Oliveira - Hospital Federal de Bonsucesso
Prof® Dr® Ana Beatriz Duarte Vieira - Universidade de Brasilia

Prof? Dr® Ana Paula Peron - Universidade Tecnoldgica Federal do Parana

Prof. Dr. André Ribeiro da Silva - Universidade de Brasilia

Prof® Dr® Anelise Levay Murari - Universidade Federal de Pelotas

Prof. Dr. Benedito Rodrigues da Silva Neto - Universidade Federal de Goias

Prof? Dr® Camila Pereira - Universidade Estadual de Londrina

Prof. Dr. Cirénio de Aimeida Barbosa - Universidade Federal de Ouro Preto


https://www.edocbrasil.com.br/
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4513496Y0
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do;jsessionid=EC728E48AFE16A98FFC773D5A8602CDB.buscatextual_0
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do;jsessionid=3C9AE197E57189A69901A5CA9DA477A9.buscatextual_0
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4267496U9
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4773603E6
http://lattes.cnpq.br/5082780010357040
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do;jsessionid=717CCD2F25938C843451D35B65E24F25.buscatextual_4
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do

s

s

~

CIENCIAS BIOLOGICAS E DA SAUDE

Prof® Dr® Daniela Reis Joaquim de Freitas - Universidade Federal do Piaui

Prof® Dr® Danyelle Andrade Mota - Universidade Tiradentes

Prof. Dr. Davi Oliveira Bizerril - Universidade de Fortaleza

Prof® Dr® Débora Luana Ribeiro Pessoa - Universidade Federal do Maranhao

Prof. Dr. Douglas Siqueira de Aimeida Chaves - Universidade Federal Rural do Rio de Janeiro
Prof. Dr. Edson da Silva - Universidade Federal dos Vales do Jequitinhonha e Mucuri

Prof® Dr® Elizabeth Cordeiro Fernandes - Faculdade Integrada Medicina

Prof® Dr® Eleuza Rodrigues Machado - Faculdade Anhanguera de Brasilia

Prof® Dr® Elane Schwinden Prudéncio - Universidade Federal de Santa Catarina

Prof® Dr® Eysler Gongalves Maia Brasil - Universidade da Integracao Internacional da Lusofonia
Afro-Brasileira

Prof. Dr. Ferlando Lima Santos - Universidade Federal do Recéncavo da Bahia

Prof® Dr® Fernanda Miguel de Andrade - Universidade Federal de Pernambuco

Prof? Dr® Fernanda Miguel de Andrade - Universidade Federal de Pernambuco

Prof. Dr. Fernando Mendes - Instituto Politécnico de Coimbra - Escola Superior de Saude de
Coimbra

Prof® Dr® Gabriela Vieira do Amaral - Universidade de Vassouras

Prof. Dr. Gianfabio Pimentel Franco - Universidade Federal de Santa Maria

Prof. Dr. Guillermo Alberto Lépez - Instituto Federal da Bahia

Prof. Dr. Helio Franklin Rodrigues de Aimeida - Universidade Federal de RonddniaProf® Dr® lara
Licia Tescarollo - Universidade Sao Francisco

Prof. Dr. Igor Luiz Vieira de Lima Santos - Universidade Federal de Campina Grande

Prof. Dr. Jefferson Thiago Souza - Universidade Estadual do Ceara

Prof. Dr. Jesus Rodrigues Lemos - Universidade Federal do Delta do Parnaiba - UFDPar
Prof. Dr. Jonatas de Franca Barros - Universidade Federal do Rio Grande do Norte

Prof. Dr. José Aderval Aragéao - Universidade Federal de Sergipe

Prof. Dr. José Max Barbosa de Oliveira Junior - Universidade Federal do Oeste do Para

Prof® Dr® Juliana Santana de Curcio - Universidade Federal de Goias

Prof® Dr? Kelly Lopes de Araujo Appel - Universidade para o Desenvolvimento do Estado e da
Regiao do Pantanal

Prof® Dr® Larissa Maranhao Dias - Instituto Federal do Amapa

Prof? Dr® Livia do Carmo Silva - Universidade Federal de Goias

Prof® Dr® Luciana Martins Zuliani - Pontificia Universidade Cat6lica de Goias

Prof. Dr. Luis Paulo Souza e Souza - Universidade Federal do AmazonasProf® Dr* Magnélia de
Araljo Campos - Universidade Federal de Campina Grande

Prof. Dr. Marcus Fernando da Silva Praxedes - Universidade Federal do Recdncavo da Bahia
Prof® Dr® Maria Tatiane Goncalves Sa - Universidade do Estado do Para

Prof. Dr. Maurilio Antonio Varavallo - Universidade Federal do Tocantins

Prof. Dr. Max da Silva Ferreira - Universidade do Grande Rio

Prof® Dr® Mylena Andréa Oliveira Torres - Universidade Ceuma

Prof® Dr® Natiéli Piovesan - Instituto Federacl do Rio Grande do Norte

Prof. Dr. Paulo Inada - Universidade Estadual de Maringa

Prof. Dr. Rafael Henrique Silva - Hospital Universitario da Universidade Federal da Grande
Dourados

Prof? Dr® Regiane Luz Carvalho - Centro Universitario das Faculdades Associadas de Ensino
Prof® Dr® Renata Mendes de Freitas - Universidade Federal de Juiz de Fora

Prof® Dr® Sheyla Mara Silva de Oliveira - Universidade do Estado do Para

Prof® Dr® Suely Lopes de Azevedo - Universidade Federal Fluminense

Prof® Dr® Taisa Ceratti Treptow - Universidade Federal de Santa Maria

Prof? Dr® Vanessa da Fontoura Custédio Monteiro - Universidade do Vale do Sapucai

Prof® Dr® Vanessa Lima Goncalves - Universidade Estadual de Ponta Grossa

Prof? Dr? Vanessa Bordin Viera - Universidade Federal de Campina Grande

Prof® Dr® Welma Emidio da Silva - Universidade Federal Rural de Pernambuco


http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4767996D6
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4262927E8
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4574690P9
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4751642T1
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4125932D9
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4785541H8
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4707037E3
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?metodo=apresentar&id=K4721661A9
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4730006H5
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4730006H5
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4799345D2
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4431074H7
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4431074H7
https://orcid.org/0000-0002-5205-8939
https://orcid.org/0000-0002-5205-8939
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4421455Y9
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4777457H7
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do;jsessionid=8638DBCE607AAA92821915C4BB064847.buscatextual_66
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4732623J3
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4732623J3
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4730979Y6
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4770360J4
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4177965H7
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4273971U7
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4769144H2
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do
http://lattes.cnpq.br/1353014365045558
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4469747P8
http://lattes.cnpq.br/2087310248259232
http://lattes.cnpq.br/2087310248259232
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4227371A7
http://lattes.cnpq.br/0495722051934359
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4417033E2
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4417033E2
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4723835T5
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4208877H4
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4467061D7
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do
https://orcid.org/0000-0003-3562-3550
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4208106A6
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4465502U4
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4728374J9
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4750685J6
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4750685J6
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4773701H6
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4496674E1
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4765517P4
http://lattes.cnpq.br/2926914154460296
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4708470J3
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4273971U7
http://buscatextual.cnpq.br/buscatextual/visualizacv.do?id=K4241566A7

s

s

~

CIENCIAS BIOLOGICAS E DA SAUDE

Genética: molecular, humana e médica 3

Diagramagdo: Camila Alves de Cremo
Corregdo: Mariane Aparecida Freitas
Indexagdo: Amanda Kelly da Costa Veiga
Revisdo: Os autores
Organizador: Benedito Rodrigues da Silva Neto

Dados Internacionais de Catalogagdo na Publicagdo (CIP)

G328 Genética: molecular, humana e médica 3 / Organizador
Benedito Rodrigues da Silva Neto. - Ponta Grossa - PR:
Atena, 2023.

Formato: PDF

Requisitos de sistema: Adobe Acrobat Reader
Modo de acesso: World Wide Web

Inclui bibliografia

ISBN 978-65-258-0979-3

DOI: https://doi.org/10.22533/at.ed.793230501

1. Genética. I. Silva Neto, Benedito Rodrigues da
(Organizador). Il. Titulo.
CDD 576

Elaborado por Bibliotecéria Janaina Ramos - CRB-8/9166

Atena Editora

Ponta Grossa - Parana - Brasil
Telefone: +55 (42) 3323-5493
www.atenaeditora.com.br
contato@atenaeditora.com.br



http://www.atenaeditora.com.br/

s

s

~

CIENCIAS BIOLOGICAS E DA SAUDE

DECLARAGAO DOS AUTORES

Os autores desta obra: 1. Atestam nao possuir qualquer interesse comercial que
constitua um conflito de interesses em relacdo ao artigo cientifico publicado; 2.
Declaram que participaram ativamente da construgao dos respectivos manuscritos,
preferencialmente na: a) Concepcgao do estudo, e/ou aquisicao de dados, e/ou analise
e interpretacao de dados; b) Elaboracao do artigo ou revisao com vistas a tornar o
material intelectualmente relevante; c¢) Aprovacao final do manuscrito para
submissdo.; 3. Certificam que os artigos cientificos publicados estdo completamente
isentos de dados e/ou resultados fraudulentos; 4. Confirmam a citacao e a referéncia
correta de todos os dados e de interpretacdes de dados de outras pesquisas; 5.
Reconhecem terem informado todas as fontes de financiamento recebidas para a
consecucao da pesquisa; 6. Autorizam a edicao da obra, que incluem os registros de
ficha catalografica, ISBN, DOI e demais indexadores, projeto visual e criagao de capa,
diagramacgao de miolo, assim como langamento e divulgacao da mesma conforme

critérios da Atena Editora.



s

s

~

CIENCIAS BIOLOGICAS E DA SAUDE

DECLARAGAO DA EDITORA

A Atena Editora declara, para os devidos fins de direito, que: 1. A presente publicacao
constitui apenas transferéncia temporaria dos direitos autorais, direito sobre a
publicacdo, inclusive ndo constitui responsabilidade solidaria na criagdo dos
manuscritos publicados, nos termos previstos na Lei sobre direitos autorais (Lei
9610/98), no art. 184 do Cédigo Penal e no art. 927 do Codigo Civil; 2. Autoriza e
incentiva os autores a assinarem contratos com repositorios institucionais, com fins
exclusivos de divulgacao da obra, desde que com o devido reconhecimento de autoria
e edicao e sem qualquer finalidade comercial; 3. Todos os e-book sao open access,
desta forma nao os comercializa em seu site, sites parceiros, plataformas de e-
commerce, ou qualquer outro meio virtual ou fisico, portanto, esta isenta de repasses
de direitos autorais aos autores; 4. Todos os membros do conselho editorial sdo
doutores e vinculados a instituicoes de ensino superior pulblicas, conforme
recomendacgao da CAPES para obtengao do Qualis livro; 5. Nao cede, comercializa ou
autoriza a utilizagao dos nomes e e-mails dos autores, bem como nenhum outro dado

dos mesmos, para qualquer finalidade que nao o escopo da divulgacao desta obra.



~

APRESENTACAO

Podemos definir a genética como a parte da ciéncia que estuda a
hereditariedade, assim como a estrutura e funcdo dos genes e a variacao dos
seres vivos. Através da genética podemos compreender 0s mecanismos e
leis que regem a transmissa@o das caracteristicas através das geracdes. Essa
genética classica quando aprofundada revela outras subareas, como a genética
molecular que tem as suas fundagdes na genética classica, mas da um enfoque
maior a estrutura e fungcédo dos genes ao nivel molecular, abordando o DNA,
genes e 0 genoma que controlam todos 0s processos vivos, nos ajudando na
compreensao da biologia humana em sadde e doenca.

Outra subarea de importancia é a genética humana, que tem como
estratégia descrever o estudo da transmissdo genética em seres humanos,
englobando a genética classica propriamente dita, a citogenética, a bioquimica,
genética populacional, genética do desenvolvimento etc. Por fim a genética
médica ou genética clinica € a especialidade que lida com o diagnéstico,
tratamento e controle dos distdrbios genéticos e hereditarios. E uma area que
enfoca ndo s6 o paciente mas também toda a familia, principalmente por meio
do aconselhamento genético.

Além das trés subareas que destacamos acima a genética compreende
um leque outras areas especificas, no entanto ao mencionar a genética humana,
molecular e médica estamos abrindo caminho para o segundo volume do livro
publicado dentro do contexto dessas definicbes.

E muito nitido que nos Gltimos anos a genética tem influenciado diversas
pesquisas promissoras em todo o mundo, contribuindo de forma significativa em
diversas areas e principalmente na saude e aliada a revolugéo tecnoldgica essa
tem contribuido muito com o avango no campo da pesquisa.

Assim, esperamos que mais uma vez o conteldo deste material possa
somar de maneira significativa aos novos conceitos aplicados a genética,
influenciando e estimulando cada vez mais a pesquisa nesta area em nosso
pais. Desejamos que este terceiro volume seja tdo recomendado e lido assim
como os dois outros volumes anteriores. E por fim parabenizamos cada autor
pela teoria bem fundamentada aliada a resultados promissores, e principalmente
a Atena Editora por permitir que o conhecimento seja difundido e disponibilizado
para que as novas geracoes se interessem cada vez mais pelo ensino e pesquisa
em genética.

Desejo a todos uma excelente leitura!

Benedito Rodrigues da Silva Neto
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CAPITULO 1

A INTELIGENCIA ARTIFICIAL E SUAS
IMPLICACOES NO CAMPO DA GENETICA

Benedito R. da Silva Neto

Pés-Doutor em Genética Médica,
Microbiologia Médica e Ciéncias da
Saude. Doutor em Medicina Tropical e
Saude Publica

Mestre em Biologia Celular e Molecular.
Especialista em Microbiologia e Analises
Clinicas, Genémica/Protedmica e
Engenharia Genética

Instituto de Patologia Tropical e Saude
Publica — IPTSP/UFG

RESUMO: A inteligéncia artificial (1A) utiliza
ferramentas matematicas, denominadas
“aprendizado de maquina”, para aprender
interativamente os padrées nos dados de
treinamento e, quando esses padrdes sao
encontrados em novos dados, a |IA converte
isso em uma decisao. O potencial da IA na
medicina clinica € amplo e foi impulsionado
nos Ultimos anos pelo aumento da
disponibilidade de grandes conjuntos de
dados de salde devido a digitalizacao
dos registros de saude, juntamente com
o compartilhamento de dados de saulde.
Os métodos de IA, especialmente os
métodos de Deep learning, mostraram
seu desempenho avancado em aplicagcbes
médicas. Em alguns problemas detalhados

Data de aceite: 02/01/2023

de classificacdo, segmentacéo e deteccéo,
o Deep learning pode alcangar preciséo no
nivel humano. O desenvolvimento de novos
equipamentos cientificos é dispendioso e
demorado, contudo, a IA pode auxiliar o
rapido progresso cientifico, aumentando a
acessibilidade dos projetos de hardware de
laborat6rio em todo o mundo e permitindo
que os cientistas compartilhem, utilizem e
melhorem os projetos.
PALAVRAS-CHAVE: Inteligéncia Artificial,
Bioinformatica, Genética.

ARTIFICIAL INTELLIGENCE AND ITS
IMPLICATIONS IN THE FIELD OF
GENETICS

ABSTRACT: Artificial intelligence (Al)
uses mathematical tools, called “machine
learning”, to interactively learn patterns
in training data, and when those patterns
are found in new data, Al converts it into a
decision. The potential of Al in medicine is
broad and has been driven in recent years
by the increased availability of large health
data sets due to the digitization of health
records, along with the sharing of health
data. The IA methods, especially the deep
learning methods, excellent their advanced
performance in medical applications. In
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some detailed problems of classification, selection and detection, Deep learning can achieve
precision at the human level. The development of new scientific equipment is expensive
and time-consuming, however, Al can assist rapid scientific progress by increasing the
accessibility of laboratory hardware designs worldwide and allowing them to share, use and
improve designs.

KEYWORDS: Artificial Intelligence, Bioinformatics, Genetics.

INTRODUCAO

O gerenciamento do grande volume de informagdes médicas, assim como a operag¢ao
destes sistemas sdo os principais componentes das tarefas clinicas dos departamentos
de informatica médica. Os dados médicos acumulados nos sistemas de informacgbes
principalmente pelo advento da digitalizagdo tornaram-se um foco ndo apenas para uso
primario, mas também para usos secundéarios de informagbes médicas, passando a
integrar os processos médicos otimizando decisdes e contribuindo para o aperfeicoamento
do diagnéstico.

O ramo da ciéncia que tem trabalhado os aspectos da aprendizagem de maquina,
resolucdo de problemas e reconhecimento de padrbes é denominado inteligéncia
artificial (IA), suportada por maquinas ou rob6s, comandados por computadores, a IA
executa atividades associadas a inteligéncia humana. A IA usa ferramentas matematicas,
denominadas “aprendizado de maquina”, para aprender interativamente os padrées nos
dados de treinamento e, quando esses padrbées sao encontrados em novos dados, a IA
converte isso em uma decisdo. Nos Ultimos anos, um subcampo da IA, “aprendizado
profundo”, proporcionou um aumento significativo na precisdo usando novas abordagens
de aprendizado, hardware especializado e conjuntos de dados significativamente maiores
para encontrar padroes mais sutis e complexos nos dados (MCKINNEY et al., 2020;
FITZPATRICK et al., 2020).

Essa area comecou a se desenvolver na década de 50, e atualmente todos os
setores produtivos, onde nés incluimos necessariamente a Medicina, aplicam IA para
otimizar processos. As aplicagdes assim como a importancia da |IA na area da Saude pode
ser mensurada pelos investimentos que giram em torno de bilhdes por ano. O potencial da
IA na medicina é amplo e foi impulsionado nos ultimos anos pelo aumento da disponibilidade
de grandes conjuntos de dados de saude devido a digitalizacao dos registros de salde,
juntamente com o compartilhamento de dados de saude.

Quando mencionamos acumulo de dados ndo podemos nos esquecer que SOmMos
contemporaneos da maior evolugdo no aspecto que tange a descoberta e 0 armazenamento
de dados. Os chamados data bank (termos inglés que se refere a banco de dados) surgiram
nas duas ultimas décadas com o objetivo de armazenar de forma segura e disponibilizar
para o resto da comunidade académica informagbes principalmente relacionadas as

descobertas advindas do campo da biologia molecular. Este advento, que tem como inicio
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a descoberta e publicacdo da fita dupla de DNA por Watson e Crick, é responsavel pelo
crescimento exponencial de dados gendmicos, transcriptdmicos e mais recentemente
protedbmicos. Assim, pelo grande volume de dados gerados diariamente por pesquisas no
campo da genética, obtidos por sequenciamentos, um campo promissor para a utilizacéo
da IA também tem sido vislumbrado.

A 1A ja utilizada para diagnostico, usando dados de imagem tem potencial em
diversos campos, como diagndstico patolégico de cancer, retinopatia diabética e triagem
de glaucoma na atengéo primaria e auto-monitoramento de lesdes de pele pelos pacientes
etc. As possibilidades de estudos pela disponibilidade de dados categorizados em bancos
de DNA ou genémicos sdo inumeras e permitem inferéncias com caracteristicas fenotipicas
podendo influenciar previsao de eventos adversos, contrucao de painéis genéticos e maior
precisao e acuracia no tratamento.

DESENVOLVIMENTO

Atualmente podemos encontrar indmeros exemplos de aplicagbes da IA na saude/
medicina, dos mais simples tais como a assisténcia médica virtual, o prontuario eletrénico
do paciente, até os mais complexo como cirurgias roboéticas, gerenciamento de bancos de
sangue, analise de imagens radiologicas, dentre outras.

As possibilidades diagnésticas da tomografia multifotonica em dermatologia ja
tem sido demonstradas utilizando a imagem da tomografia multifoténica combinada com
inteligéncia artificial para diagnosticar com sucesso a dermatite atdpica. A abordagem
proposta serve como uma estrutura para o diagnostico automatico de doencgas de pele
usando tomografia multifoténica (GUIMARAES et al., 2020).

Na microbiologia clinica, algoritmos de aprendizado de maquina desenvolvidos a
partir de gendmica populacional podem ser usados para prever riscos de infeccéo a partir
das caracteristicas gendmicas de Staphylococcus epidermidis e potencialmente identificar
gendtipos de alto risco no pré-operatorio para direcionar programas preventivos de IRAS pré
e pos-operatorias (FITZPATRICK et al., 2020), Zoffmann e colaboradores publicaram uma
descricédo abrangente de varias técnicas de aprendizado de maquina aplicadas a amostras
de bactérias tratadas com compostos com o objetivo de descobrir novos compostos
antibi6ticos (ZOFFMANN et al., 2019), assim como a otimizag&o do uso de medicamentos
partindo da identificagcdo de alteragGes nas caracteristicas morfolégicas microbianas em
resposta a varios tratamentos e condi¢des de cultura (PETITTE et al., 2019). Ja Huang e
colaboradores 2020, descreveram uma aplicagdo de métodos de aprendizado de maquina
para diferenciar bactérias resistentes e bactérias suscetiveis a drogas, usando MAL-DI-
TOF MS (HUANG et al., 2020).

Rajaraman e colaboradores (2018) avaliaram o desempenho de uma rede neural
convolucional pré-treinada como extrator de caracteristicas na classificagdo de parasitas
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e células hospedeiras, o que melhorou a triagem de doencas infecciosas. Além disso,
Mehanian e colaboradores (2017) desenvolveram um sistema de visdo computacional com
aprendizado profundo para identificar parasitas da malaria ao microscépio em campos de
filmes de sangue espessos preparados.

Mikamietal., 2020, apresentaram em seu estudo um método de imagem optomecénica
que supera a compensacgéao, congelando virtualmente o movimento das células que fluem
no sensor de imagem, a disponibilidade de inUmeras imagens de células de fluorescéncia
ricas em informacdes permite analise estatistica de alta dimenséo e classificagao precisa
com deep learning, evidenciando aplicacbes exclusivas em hematologia e microbiologia
(MIKAMI et al., 2020).

Pelos dados recentes observados na literatura, a utilizacdo da IA tem caminhado a
passos largos em todas as areas, se tornando realidade no campo da medicina. Um exemplo
palpavel e influenciado pelo periodo de pandemia da COVID-19 tem sido o desenvolvimento
de padrdes para avaliacdo de opacidades bilaterais e subpleurais em vidro fosco
frequentemente observadas na pneumonia por COVID-19. Shi e colaboradores, estudaram
os dados de imagem de TC de 81 pacientes com pneumonia por COVID-19 e validaram
informacdes capazes de abastecer IA no sentido de otimizar o diagnéstico com praticidade
e agilidade. Assim como Wu e colaboradores 2020, que desenvolveram um modelo de
fusdo com mudltiplas visualizagbes para a triagem inicial da pneumonia por COVID-19. Esse
modelo alcangou um melhor desempenho com o modelo de visualizagdo Unica e a analise
de subgrupos. Os métodos de IA, especialmente os métodos de Deep learning, mostraram
seu desempenho avangado em aplicagdes médicas. Em alguns problemas detalhados de
classificacdo, segmentacao e detecgdo, o Deep learning pode alcancgar precisédo no nivel
humano, como no diagnéstico de nédulos pulmonares, diagnostico de cancer de mama,
segmentacgdo de imagem da retina etc. Portanto, os métodos baseados em Deep learning
podem ser usados para auxiliar os radiologistas a melhorar a eficiéncia e a precisédo do
diagnoéstico no diagnostico da pneumonia por COVID-19 (WU et al., 2020).

A partir da segunda metade da década de 2000 os Next Generation Sequencing,
(NGS) aumentaram em milhdes de vezes a capacidade de andlise do genoma humano
e reduziram o custo e tempo de sequenciamento. Proporcionalmente a velocidade da
introducdo das novas tecnologias no campo molecular foram as produ¢des de novos
genomas sequenciados e novos genes elucidados. A ultima década na medicina foi de fato
marcada pela popularizagédo dos conceitos da genética e do NGS na medicina, clamando
pela necessidade de aprimoramento no processamento e na analise de dados gendmicos.

O estudo do genoma humano, o conjunto de todo o material genético de uma pessoa
€ caracterizado por técnicas genémicas, dentre elas no NGS que gera uma quantidade
gigantesca de dados, haja vista a quantidade de informacg&o disponivel na molécula de
DNA, o genoma humano por exemplo, possui 3 bilhdes de pares de bases e um Unico
individuo pode conter de 4 a 5 milhées de variantes. De acordo com o NCBI a “revolugédo
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gendmica”, implicou na criagdo e manutencgéo de grandes bancos de dados para armazenar
informacgdes bioldgicas, tais como sequéncias de nucleotideos e aminoacidos, envolvendo
também o desenvolvimento de interfaces complexas, em que pesquisadores poderiam
tanto ter acesso aos dados existentes, como também apresentar dados novos ou revisados
(NCBI, 2010).

O GenBank ® é um banco de dados compreensivel e publico que agrega
informacdes sobre sequiéncias de DNA de diferentes organismos, obtidas principalmente
através da submisséo de dados individuais ou em lotes - gerados a partir de projetos de
seqlienciamento em larga escala. Ele foi criado e é distribuido pelo National Center for
Biotechnology Information (NCBI), uma divisdo da National Library of Medicine (NLM),
localizado no campus do US National Institutes of Health (NIH), em Bethesda, MD. Combinar
novos dados com os de outros pesquisadores em todo 0 mundo em um banco de dados
central fornece solidos contextos biolégicos estimulando novas descobertas (BENSON et
al, 2008).

Estes dados depositados em bancos como o GenBank s@o entéo utilizados para
diversas pesquisas, ou no diagnéstico de sindromes, doengcas monogénicas, na predicao
de risco a doengas, como também no desenvolvimento de novos farmacos. Uma vez que
os exames que utilizam o NGS produzem uma quantidade enorme de fragmentos de DNA,
surge também a necessidade de processos otimizados para leitura e interpretagéo correta.
Essa necessidade fomentou nos uUltimos anos uma subarea extremamente relevante
denominada bioinformatica, basicamente, desenvolvendo programas/ softwares capazes
de analisar e categorizar com acuracia todas as informagées. A bioinformatica, trabalha
entdo no sentido de otimizar a gigantesca quantidade de fragmentos gerados no NGS em
um sé arquivo compacto, que seja capaz de conter as informagdes mais relevantes para a
posterior interpretacdo e analise dos médicos ou cientistas.

Os fragmentos obtidos sdo comparados por diversas e diferentes ferramentas
com um genoma de referéncia construido pelo projeto Genoma Humano, essa estratégia
revelard semelhancas e diferencas chamadas de variantes. Consequentemente essa
tarefa de analisar as variantes de um Unico individuo e classifica-las como patogénica ou
benigna é extremamente complexa e reuniria centenas de individuos com possibilidades de
grandes erros caso o processo nao fosse automatizado.

Deste modo, como a |A pode contribuir com a bioinformatica e analise médica dentro
da genética? Temos vérias respostas a esse questionamento, por exemplo: primeiramente,
como ja citamos a importancia, nos bancos de dados sobre as variantes encontradas e
na classificagdo de cada uma delas, na identificacéo do tipo de alteracdo genética e sua
posicéo, na prépria comparacao dos dados com o genoma de referéncia, e na interpretacédo
da variante, na busca por informagdes descritas na literatura médica e (KAKILETI et al.,
2020).

A utilizagéo de bioinformética pode cooperar com o desenvolvimento de softwares
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e ferramentas que podem auxiliar na identificacdo de alvos para o desenvolvimento de
drogas, marcadores moleculares e epidemioldgicos, e também ferramentas de diagndstico.
Segundo Silva (2015), dentre as diversas técnicas de analise genémica existentes, a analise
de Tandem Repeats (TRs) possui destaque relevante na literatura. Na gendmica, os TRs séo
descritos como sequéncias de DNA que se repetem em multiplas cdpias adjacentes com a
mesma orientacdo na cadeia, podendo conter elementos intervenientes ou ndo (BENSON,
1999). De acordo com Gemayel et al. (2012), diversos trabalhos tém associado os TRs como
caracteristica fundamental de genes relacionados & viruléncia, com interagéo patégeno-
hospedeiro e como mecanismo responsavel por gerar diversidade entre organismos de
mesma espécie. Estudos tém demonstrado que atributos das imagens médicas e padrdes
de expressdo e mutacdes genéticas possuem associagdes significativas, mostrando que
a analise radiogendmica pode demonstrar diferentes mecanismos bioldgicos por meio de
dispositivos matematicos e computacionais, possibilitando a decodificagdo de fenotipos
das doencgas por meio de métodos néo invasivos (GEVAERT, 2017).

Finalmente, ressaltamos que, embora a |A hoje seja uma ferramenta cada vez mais
importante na Genética e consequentemente cada vez mais importante, a analise e a
interpretacdo dos dados gendmicos pelos cientistas e médicos continua categoricamente
necessaria para as analises genéticas.

CONCLUSAO

Assim a |IA pode auxiliar o rapido progresso cientifico, aumentando a acessibilidade
dos projetos de hardware de laboratério em todo o mundo e permitindo que os cientistas
compartilhem, utilizem e melhorem os projetos. Isso permite flexibilidade no design
de requisitos técnicos especificos, dando aos cientistas a capacidade de adaptar seu
laboratério as suas necessidades e possibilita inovagdes de baixo custo em métodos
cientificos. A justificativa para a aplicacdo de abordagens computacionais de modo a
facilitar a compreensao dos varios processos bioldgicos inclui, além de uma perspectiva
mais global em projeto experimental, a capacidade de capitalizar as tecnologias como a
mineracao de dados ( processo pelo qual sdo geradas hipdteses testaveis sobre a funcao
ou estrutura de um gene, identificacdo de sequéncias semelhantes em organismos mais
bem caracterizadas). Desta forma, a genética no novo século tem se transformado em
uma ciéncia cada vez mais baseada em dados clinico-laboratériais como uma ciéncia da
informacéo.
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