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Podemos definir a genética como a parte da ciência que estuda a 
hereditariedade, assim como a estrutura e função dos genes e a variação dos 
seres vivos. Através da genética podemos compreender os mecanismos e 
leis que regem a transmissão das características através das gerações. Essa 
genética clássica quando aprofundada revela outras subáreas, como a genética 
molecular que tem as suas fundações na genética clássica, mas dá um enfoque 
maior à estrutura e função dos genes ao nível molecular, abordando o DNA, 
genes e o genoma que controlam todos os processos vivos, nos ajudando na 
compreensão da biologia humana em saúde e doença.

Outra subárea de importância é a genética humana, que tem como 
estratégia descrever o estudo da transmissão genética em seres humanos, 
englobando a genética clássica propriamente dita, a citogenética, a bioquímica, 
genética populacional, genética do desenvolvimento etc. Por fim a genética 
médica ou genética clínica é a especialidade que lida com o diagnóstico, 
tratamento e controle dos distúrbios genéticos e hereditários. É uma área que 
enfoca não só o paciente mas também toda a família, principalmente por meio 
do aconselhamento genético.

Além das três subáreas que destacamos acima a genética compreende 
um leque outras áreas específicas, no entanto ao mencionar a genética humana, 
molecular e médica estamos abrindo caminho para o segundo volume do livro 
publicado dentro do contexto dessas definições.

É muito nítido que nos últimos anos a genética tem influenciado diversas 
pesquisas promissoras em todo o mundo, contribuindo de forma significativa em 
diversas áreas e principalmente na saúde e aliada à revolução tecnológica essa 
tem contribuído muito com o avanço no campo da pesquisa. 

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

Desejo a todos uma excelente leitura!

Benedito Rodrigues da Silva Neto

https://pt.wikipedia.org/wiki/Gen%C3%A9tica_populacional
https://pt.wikipedia.org/w/index.php?title=Gen%C3%A9tica_do_desenvolvimento&action=edit&redlink=1
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A INTELIGÊNCIA ARTIFICIAL E SUAS 
IMPLICAÇÕES NO CAMPO DA GENÉTICA

CAPÍTULO 1
 

Benedito R. da Silva Neto
Pós-Doutor em Genética Médica, 

Microbiologia Médica e Ciências da 
Saúde. Doutor em Medicina Tropical e 

Saúde Pública
Mestre em Biologia Celular e Molecular. 

Especialista em Microbiologia e Análises 
Clínicas, Genômica/Proteômica e 

Engenharia Genética
Instituto de Patologia Tropical e Saúde 

Pública – IPTSP/UFG

RESUMO: A inteligência artificial (IA) utiliza 
ferramentas matemáticas, denominadas 
“aprendizado de máquina”, para aprender 
interativamente os padrões nos dados de 
treinamento e, quando esses padrões são 
encontrados em novos dados, a IA converte 
isso em uma decisão. O potencial da IA ​​na 
medicina clínica é amplo e foi impulsionado 
nos últimos anos pelo aumento da 
disponibilidade de grandes conjuntos de 
dados de saúde devido à digitalização 
dos registros de saúde, juntamente com 
o compartilhamento de dados de saúde. 
Os métodos de IA, especialmente os 
métodos de Deep learning, mostraram 
seu desempenho avançado em aplicações 
médicas. Em alguns problemas detalhados 

de classificação, segmentação e detecção, 
o Deep learning pode alcançar precisão no 
nível humano. O desenvolvimento de novos 
equipamentos científicos é dispendioso e 
demorado, contudo, a IA pode auxiliar o 
rápido progresso científico, aumentando a 
acessibilidade dos projetos de hardware de 
laboratório em todo o mundo e permitindo 
que os cientistas compartilhem, utilizem e 
melhorem os projetos.
PALAVRAS-CHAVE: Inteligência Artificial, 
Bioinformática, Genética.

ARTIFICIAL INTELLIGENCE AND ITS 
IMPLICATIONS IN THE FIELD OF 

GENETICS
ABSTRACT: Artificial intelligence (AI) 
uses mathematical tools, called “machine 
learning”, to interactively learn patterns 
in training data, and when those patterns 
are found in new data, AI converts it into a 
decision. The potential of AI 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, AI 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.

INTRODUÇÃO
O gerenciamento do grande volume de informações médicas, assim como a operação 

destes sistemas são os principais componentes das tarefas clínicas dos departamentos 
de informática médica. Os dados médicos acumulados nos sistemas de informações 
principalmente pelo advento da digitalização tornaram-se um foco não apenas para uso 
primário, mas também para usos secundários de informações médicas, passando a 
integrar os processos médicos otimizando decisões e contribuindo para o aperfeiçoamento 
do diagnóstico.

O ramo da ciência que tem trabalhado os aspectos da aprendizagem de máquina, 
resolução de problemas e reconhecimento de padrões é denominado inteligência 
artificial (IA), suportada por máquinas ou robôs, comandados por computadores, a IA 
executa atividades associadas à inteligência humana. A IA usa ferramentas matemáticas, 
denominadas “aprendizado de máquina”, para aprender interativamente os padrões nos 
dados de treinamento e, quando esses padrões são encontrados em novos dados, a IA 
converte isso em uma decisão. Nos últimos anos, um subcampo da IA, “aprendizado 
profundo”, proporcionou um aumento significativo na precisão usando novas abordagens 
de aprendizado, hardware especializado e conjuntos de dados significativamente maiores 
para encontrar padrões mais sutis e complexos nos dados (MCKINNEY et al., 2020; 
FITZPATRICK et al., 2020).

Essa área começou a se desenvolver na década de 50, e atualmente todos os 
setores produtivos, onde nós incluímos necessariamente a Medicina, aplicam IA para 
otimizar processos. As aplicações assim como a importância da IA na área da Saúde pode 
ser mensurada pelos investimentos que giram em torno de bilhões por ano. O potencial da 
IA ​​na medicina é amplo e foi impulsionado nos últimos anos pelo aumento da disponibilidade 
de grandes conjuntos de dados de saúde devido à digitalização dos registros de saúde, 
juntamente com o compartilhamento de dados de saúde. 

Quando mencionamos acúmulo de dados não podemos nos esquecer que somos 
contemporâneos da maior evolução no aspecto que tange a descoberta e o armazenamento 
de dados. Os chamados data bank (termos inglês que se refere à banco de dados) surgiram 
nas duas últimas décadas com o objetivo de armazenar de forma segura e disponibilizar 
para o resto da comunidade acadêmica informações principalmente relacionadas às 
descobertas advindas do campo da biologia molecular. Este advento, que tem como inicio 
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a descoberta e publicação da fita dupla de DNA por Watson e Crick, é responsável pelo 
crescimento exponencial de dados genômicos, transcriptômicos e mais recentemente 
proteômicos. Assim, pelo grande volume de dados gerados diariamente por pesquisas no 
campo da genética, obtidos por sequenciamentos, um campo promissor para a utilização 
da IA também tem sido vislumbrado.

A IA já utilizada para diagnóstico, usando dados de imagem tem potencial em 
diversos campos, como diagnóstico patológico de câncer, retinopatia diabética e triagem 
de glaucoma na atenção primária e auto-monitoramento de lesões de pele pelos pacientes 
etc. As possibilidades de estudos pela disponibilidade de dados categorizados em bancos 
de DNA ou genômicos são inúmeras e permitem inferências com características fenotípicas 
podendo influenciar previsão de eventos adversos, contrução de painéis genéticos e maior 
precisão e acurácia no tratamento. 

DESENVOLVIMENTO
Atualmente podemos encontrar inúmeros exemplos de aplicações da IA na saúde/

medicina, dos mais simples tais como a assistência médica virtual, o prontuário eletrônico 
do paciente, até os mais complexo como cirurgias robóticas, gerenciamento de bancos de 
sangue, análise de imagens radiológicas, dentre outras. 

As possibilidades diagnósticas da tomografia multifotônica em dermatologia já 
tem sido demonstradas utilizando a imagem da tomografia multifotônica combinada com 
inteligência artificial para diagnosticar com sucesso a dermatite atópica. A abordagem 
proposta serve como uma estrutura para o diagnóstico automático de doenças de pele 
usando tomografia multifotônica (GUIMARÃES et al., 2020). 

Na microbiologia clínica, algoritmos de aprendizado de máquina desenvolvidos a 
partir de genômica populacional podem ser usados ​​para prever riscos de infecção a partir 
das características genômicas de Staphylococcus epidermidis e potencialmente identificar 
genótipos de alto risco no pré-operatório para direcionar programas preventivos de IRAS pré 
e pós-operatórias (FITZPATRICK et al., 2020), Zoffmann e colaboradores publicaram uma 
descrição abrangente de várias técnicas de aprendizado de máquina aplicadas a amostras 
de bactérias tratadas com compostos com o objetivo de descobrir novos compostos 
antibióticos (ZOFFMANN et al., 2019), assim como a otimização do uso de medicamentos 
partindo da identificação de alterações nas características morfológicas microbianas em 
resposta a vários tratamentos e condições de cultura (PETITTE et al., 2019). Já Huang e 
colaboradores 2020, descreveram uma aplicação de métodos de aprendizado de máquina 
para diferenciar bactérias resistentes e bactérias suscetíveis à 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 características na classificação de parasitas 
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e células hospedeiras, o que melhorou a triagem de doenças infecciosas. Além disso, 
Mehanian e colaboradores (2017) desenvolveram um sistema de visão computacional com 
aprendizado profundo para identificar parasitas da malária ao microscópio em campos de 
filmes de sangue espessos preparados.

Mikami et al., 2020, apresentaram em seu estudo um método de imagem optomecânica 
que supera a compensação, congelando virtualmente o movimento das células que fluem 
no sensor de imagem, a disponibilidade de inúmeras imagens de células de fluorescência 
ricas em informações permite análise estatística de alta dimensão e classificação precisa 
com deep learning, evidenciando aplicações exclusivas em hematologia e microbiologia 
(MIKAMI et al., 2020).

Pelos dados recentes observados na literatura, a utilização da IA tem caminhado a 
passos largos em todas as áreas, se tornando realidade no campo da medicina. Um exemplo 
palpável e influenciado pelo período de pandemia da COVID-19 tem sido o desenvolvimento 
de padrões para avaliação 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 
informações capazes de abastecer IA no sentido de otimizar o diagnóstico com praticidade 
e agilidade. Assim como Wu e colaboradores 2020, que desenvolveram um modelo de 
fusão com múltiplas visualizações para a triagem inicial da pneumonia por COVID-19. Esse 
modelo alcançou um melhor desempenho com o modelo de visualização única e a análise 
de subgrupos. Os métodos de IA, especialmente os métodos de Deep learning, mostraram 
seu desempenho avançado em aplicações médicas. Em alguns problemas detalhados de 
classificação, segmentação e detecção, o Deep learning pode alcançar precisão no nível 
humano, como no diagnóstico de nódulos pulmonares, diagnóstico de câncer de mama, 
segmentação de imagem da retina etc. Portanto, os métodos baseados em Deep learning 
podem ser usados ​​para auxiliar os radiologistas a melhorar a eficiência e a precisão do 
diagnóstico no diagnóstico 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 milhões de vezes a capacidade de análise do genoma humano 
e reduziram o custo e tempo de sequenciamento. Proporcionalmente à velocidade da 
introdução das novas tecnologias no campo molecular foram as produções de novos 
genomas sequenciados e novos genes elucidados. A última década na medicina foi de fato 
marcada pela popularização dos conceitos da genética e do NGS na medicina, clamando 
pela necessidade de aprimoramento no processamento e na análise de dados genômicos. 

O estudo do genoma humano, o conjunto de todo o material genético de uma pessoa 
é caracterizado por técnicas genômicas, dentre elas no NGS que gera uma quantidade 
gigantesca de dados, haja vista a quantidade de informação disponível na molécula de 
DNA, o genoma humano por exemplo, possui 3 bilhões de pares de bases e um único 
indivíduo pode conter de 4 a 5 milhões de variantes. De acordo com o NCBI a “revolução 
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genômica”, implicou na criação e manutenção de grandes bancos de dados para armazenar 
informações biológicas, tais como sequências de nucleotídeos e aminoácidos, 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 compreensível e público que agrega 
informações sobre seqüências de DNA de diferentes organismos, obtidas principalmente 
através da submissão de dados individuais ou em lotes - gerados a partir de projetos de 
seqüenciamento em larga escala. Ele foi criado e é distribuído pelo National Center for 
Biotechnology Information (NCBI), uma divisão 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 o mundo em um banco de dados 
central fornece sólidos contextos biológicos estimulando novas descobertas (BENSON et 
al, 2008). 

Estes dados depositados em bancos como o GenBank são então utilizados para 
diversas pesquisas, ou no diagnóstico de síndromes, doenças monogênicas, na predição 
de risco a doenças, como também no desenvolvimento de novos fármacos. 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 interpretação correta. 
Essa necessidade fomentou nos últimos anos uma subárea extremamente relevante 
denominada bioinformática, basicamente, desenvolvendo programas/ softwares capazes 
de analisar e categorizar com acurácia todas as informações. A bioinformática, trabalha 
então no sentido de otimizar a gigantesca quantidade de fragmentos gerados no NGS em 
um só arquivo compacto, que seja capaz de conter as informações mais relevantes para a 
posterior interpretação e análise dos médicos ou cientistas. 

Os fragmentos obtidos são comparados por diversas e diferentes ferramentas 
com um genoma de referência construído pelo projeto Genoma Humano, essa estratégia 
revelará semelhanças e diferenças chamadas de variantes. Consequentemente essa 
tarefa de analisar as variantes de um único indivíduo e classificá-las como patogênica ou 
benigna é extremamente complexa e reuniria centenas de indivíduos com possibilidades de 
grandes erros caso o processo não fosse automatizado.

Deste modo, como a IA pode contribuir com a bioinformática e análise médica dentro 
da genética? Temos várias respostas a esse questionamento, por exemplo: primeiramente, 
como já citamos a importância, nos bancos de dados sobre as variantes encontradas e 
na classificação de cada uma delas, na identificação do tipo de alteração genética e sua 
posição, na própria comparação dos dados com o genoma de referência, e na interpretação 
da variante, na busca por informações descritas na literatura médica e (KAKILETI et al., 
2020). 

A utilização de bioinformática pode cooperar com o desenvolvimento de softwares 
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e ferramentas que podem auxiliar na identificação de alvos para o desenvolvimento de 
drogas, marcadores moleculares e epidemiológicos, e também ferramentas de diagnóstico. 
Segundo Silva (2015), dentre as diversas técnicas de análise genômica existentes, a análise 
de Tandem Repeats (TRs) possui destaque relevante na literatura. Na genômica, os TRs são 
descritos como sequências de DNA que se repetem em múltiplas cópias adjacentes com a 
mesma orientação na cadeia, podendo conter elementos intervenientes ou não (BENSON, 
1999). De acordo com Gemayel et al. (2012), diversos trabalhos têm associado os TRs como 
característica fundamental de genes relacionados à virulência, com interação patógeno-
hospedeiro e como mecanismo responsável por gerar diversidade entre organismos de 
mesma espécie. Estudos têm demonstrado que atributos das imagens médicas e padrões 
de expressão e mutações genéticas possuem associações significativas, mostrando que 
a análise radiogenômica pode demonstrar diferentes mecanismos biológicos por meio de 
dispositivos matemáticos e computacionais, possibilitando a decodificação de fenótipos 
das doenças por meio de métodos não invasivos (GEVAERT, 2017).

Finalmente, ressaltamos que, embora a IA hoje seja uma ferramenta cada vez mais 
importante na Genética e consequentemente cada vez mais importante, a análise e a 
interpretação dos dados genômicos pelos cientistas e médicos continua categoricamente 
necessária para as análises genéticas. 

CONCLUSÃO
Assim a IA pode auxiliar o rápido progresso científico, aumentando a acessibilidade 

dos projetos de hardware de laboratório em todo o mundo e permitindo que os cientistas 
compartilhem, utilizem e melhorem os projetos. Isso permite flexibilidade no design 
de requisitos técnicos específicos, dando aos cientistas a capacidade de adaptar seu 
laboratório às suas necessidades e possibilita inovações de baixo custo em métodos 
científicos. A justificativa para a aplicação de abordagens computacionais de modo a 
facilitar a compreensão dos vários processos biológicos inclui, além de uma perspectiva 
mais global em projeto experimental, a capacidade de capitalizar as tecnologias como a 
mineração de dados ( processo pelo qual são geradas hipóteses testáveis sobre a função 
ou estrutura de um gene, identificação de seqüências semelhantes em organismos mais 
bem caracterizadas). Desta forma, a genética no novo século tem se transformado em 
uma ciência cada vez mais baseada em dados clínico-laboratóriais como uma ciência da 
informação.
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