Revista de Engenharia e Tecnologia ISSN 2176-7270

GERACAO E PROCESSAMENTO DE BANCOS DE DADOS
DE EXPRESSAO GENICA DE BIOINFORMATICA

Victor Ehiti Itimura Tamay (UTFPR) E-mail: victortamay(@alunos.utfpr.edu.br
Glaucia Maria Bressan (UTFPR) E-mail: glauciabressan@utfpr.edu.br

Resumo: Inserido na interse¢do entre Bioinformatica, Biologia Computacional e saude publica, este
estudo aborda o problema do pré-processamento de dados genomicos. Com a crescente de dados
gendmicos e expressdo génica, os métodos para a filtragem de dados tém se destacado como uma técnica
fundamental para a organizacdo de registros, extrair materiais ¢ desenvolver novas hipoteses de pesquisa.
Neste contexto de pesquisa, o objetivo deste trabalho ¢ a geragdo de um pipeline automatizado, além de
um conjunto de dados de expressdo génica, usando técnicas de processamento e tratamento de banco de
dados. O pipeline foi aplicado em estudos relacionados a o estudo do Alzheimer e também para a
classificagdo de subtipos de cancer de mama, demonstrando sua aplicabilidade em diferentes cenarios
biomédicos. Esse objetivo foi alcangado a partir do uso do Python e de suas respectivas bibliotecas, além
do auxilio de repositdrios publicos bem conceituados. Foi realizada a elaboragido dos dados, por inicio da
extracdo, fusdo, organizacdo das colunas e a normaliza¢do. Um dos principais destaques alcangados foi a
criagdo de uma funcdo especifica para automatizar o fluxo de preparagdo dos dados, reduzindo a
interven¢do manual e aumentando a reprodutibilidade do processo. O resultado pratico demonstra a
construgdo de bases de dados padronizadas e consistentes, com potencial de reutilizagdo cientifica. A
validacdo das etapas demonstrou a eficicia da abordagem e reitera a importancia critica do
pré-processamento para a obtengdo de resultados confidveis em Bioinformatica.
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GENERATION AND PROCESSING OF GENE EXPRESSION
DATABASES IN BIOINFORMATICS

Abstract: Situated at the intersection of Bioinformatics, Computational Biology, and public health, this
study addresses the challenge of genomic data preprocessing. With the increasing volume of genomic and
gene expression data, data filtering methods have become a fundamental technique for organizing
records, extracting relevant information, and supporting the development of new research hypotheses. In
this research context, the objective of this work is the development of an automated pipeline, as well as
the generation of a gene expression dataset, using data processing and database handling techniques. The
pipeline was applied to studies related to Alzheimer’s disease and to the classification of breast cancer
subtypes, demonstrating its applicability across different biomedical scenarios. This objective was
achieved through the use of Python and its associated libraries, along with data obtained from
well-established public repositories. The methodology involved data preparation steps including
extraction, integration, column organization, and normalization. One of the main highlights of this work is
the implementation of a specific function to automate the data preparation workflow, reducing manual
intervention and increasing process reproducibility. The practical outcome demonstrates the construction
of standardized and consistent datasets with potential for scientific reuse. The validation of the steps
confirmed the effectiveness of the proposed approach and reinforces the critical importance of
preprocessing for obtaining reliable results in Bioinformatics.
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1. Introducio

Recentemente, a integracdo entre Bioinformatica, Biologia Computacional e satude
publica tem possibilitado evolugdes significativas na compreensdo e analise de dados
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bioldgicos complexos de diversas naturezas, permitindo uma transicdo mais robusta da
pesquisa de bancada para aplicagdes clinicas diretas (DAWADI et al., 2025; CURTIS et
al, 2012). Essa convergéncia interdisciplinar tem permitido ndo apenas o
desenvolvimento de novas abordagens analiticas, mas também a criagdo de ferramentas
computacionais capazes de lidar com a crescente diversidade e volume de informacdes
provenientes de diferentes areas das ciéncias bioldgicas.

Devido ao grande avango na quantidade de dados gendmicos e de expressdo génica,
destacam-se os métodos de mineracdo de dados (HAN et al, 2012; TAN et al, 2018;
WITTEN et al, 2011), os quais tém se consolidado como instrumentos essenciais para a
organizacao, filtragem, extragdo e analise de grandes volumes de dados, permitindo nao
apenas o gerenciamento eficiente de registros, mas também a identificacdo de padrdes
ocultos e complexos, correlacdes relevantes e geracao de novas hipdteses no campo da
Bioinformatica, ampliando as possibilidades de investigagao cientifica.

Os campos de Bioinformatica e Biologia Computacional utilizam métodos de estudo de
dados para a exploragdo e interpretagdo de um grande niimero de dados bioldgicos
(ARNOLD et al, 2022). Tais estudos sao fundamentais para interpretacdo de critérios
em dados gendmicos, modelagem de sistemas bioldgicos, especificacdo de desfechos e
identificacdo de novas intersecoes entre dados genéticos (SMOLARZ et al., 2022). No
entanto, a qualidade e precisdo das andlises depende diretamente da etapa de
pré-processamento dos dados, a qual ainda representa um obstaculo significativo,
especialmente no ambito de dados de larga escala.

Nao obstante dos avangos existentes, no contexto da literatura, ¢ notério uma lacuna
relacionada a padronizacdo e automatizagao de pipelines de pré-processamento de dados
gendmicos, particularmente no que diz respeito a reprodutibilidade e escalabilidade das
analises e a integracdo de ambientes de programacao distintos (FANFANI et al., 2025;
VAN et al.,, 2024). Muitos estudos se dedicam a aplicagdo de técnicas analiticas
avancgadas, porém nao oferecem descrigdes detalhadas nem solucgdes generalizaveis para
o pré-processamento dos dados, etapa crucial para a confiabilidade dos resultados
obtidos.

Perante o exposto, este trabalho tem como objetivo a geragdo e o pré-processamento de
bancos de dados de expressdo génica no campo da Bioinformatica, utilizando a
linguagem Python e suas extensdes, sendo as principais delas o Pandas e Numpy, para a
melhor manipulagdo de dados, para o aprofundamento no estudo da doenga do
Alzheimer e para a identificagdo e classificagdo de subtipos de cancer de mama,
demonstrando a aplicabilidade do pipeline em diferentes contextos biomédicos.

A principal colaboracdo ¢ o desenvolvimento de um fluxo automatizado para a
construcdo novos dados de matrizes génicas padronizadas, a partir de dados derivados
de repositorios publicos, além de transformar o acesso publico, promovendo maior
acessibilidade, reprodutibilidade, potencial de reutilizagdo cientifica e assim
contribuindo para a evolucdo das pesquisas no campo da Bioinformatica. Ademais, o
trabalho pertencente ao grupo de Bioinformatica da Universidade Tecnologica Federal
do Parand Campus Cornélio Procopio, tem contribuido para o desenvolvimento de
trabalhos de conclusao de curso e também em dissertagdes de mestrado.

Assim, além de sua relevancia para o avango das técnicas de mineracdo de dados, este
estudo se destaca por situar-se na intersecdo de diferentes campos do conhecimento,
abordando de forma integrada contratempos relacionados ao pré-processamento de larga
escala, potencializando a ocorréncia de descobertas inovadoras. Nesse contexto, este
trabalho contribui com a disponibilizagdo de conjuntos de dados robustos e
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fundamentados, capazes de fomentar o desenvolvimento de novas abordagens analiticas
e de metodologias mais eficazes, bem como de assegurar a obtencao de resultados mais
precisos e confidveis em Bioinformatica.

2. Materiais e métodos

Este estudo foi realizado por meio da utilizagdo do ambiente de programagdao Google
Colab, um servigo hospedado na nuvem baseado no Jupyter Notebook, que se destaca
por ndo requerer instalagdo ou configuragdo prévia para uso, proporcionando acesso
remoto e gratuito a recursos computacionais de alto desempenho, incluindo GPUs e
TPUs. Essa infraestrutura ¢ especialmente adequada para aplicagdes em aprendizado de
maquina, ciéncia de dados e atividades educacionais, uma vez que permite a execugao
de cddigo em nuvem com integragdo a diversas bibliotecas cientificas.

A escolha da linguagem Python para o desenvolvimento das rotinas deve-se a sua ampla
adogdo pela comunidade cientifica e a disponibilidade de um ecossistema consolidado
de bibliotecas voltadas a anélise e manipulacdo de dados (CHOUDHARY et al., 2025;
ANTAO, 2015). A biblioteca fundamental para este estudo ¢ a chamada “Pandas (WES,
2013)”, ferramenta central para a manipulacdo e analise de dados. A biblioteca Pandas
oferece estruturas de dados eficientes, como DataFrames, que permitem realizar
operacdes complexas de filtragem, agregacdo e transformacdo de maneira otimizada e
com sintaxe intuitiva.

Os conjuntos de dados originais empregados foram obtidos de repositorios de alta
credibilidade, incluindo AlzData', Kaggle?, Gene Expression Omnibus (GEO)?,
NIAGADS*, € The Cancer Genome Atlas (TCGA)’. Esses repositorios contém dados
em diferentes formatos, abrangendo desde arquivos tabulares (.csv, .tsv e .txt) até
arquivos .json, imagens biomédicas e matrizes de expressao génica. Como critérios para
a selecdo dos datasets, foi analisada a relevancia do conjunto para o problema
investigado, como a expressao génica associada a condigdes especificas, assim como a
disponibilidade publica e conformidade com diretrizes éticas, presenga de metadados
estruturados, como a identificagdo de amostras e genes, e também a qualidade e
integridade das informagdes, como a auséncia de inconsisténcias criticas.

Os dados selecionados sdo provenientes de técnicas como microarray ou RNA-seq
(PEVSNER, 2015), refletindo o nivel de expressdo de cada gene em condigdes e
contextos experimentais variados. Essa organizacdo permite a aplicagdo de métodos
estatisticos e de aprendizado de maquina para identificar padrdes, relagdes e potenciais
marcadores bioldgicos de relevancia para a area de estudo.

Considerando que grande parte dos repositorios publicos renomados disponibiliza os
conjuntos de dados no formato “.txt” (separado por tabulacdes), desenvolveu-se uma
fungdo especifica para o tratamento e conversdo desses arquivos para o formato .csv,
amplamente compativel com ferramentas analiticas e pipelines de aprendizado de
maquina. Essa fung¢do ¢ intitulada “toCSV”. Alternativamente de materiais
convencionais de conversao, essa fungdo proposta incorpora uma leitura parametrizada
de delimitadores, o tratamento de excegdes para arquivos inconsistentes ou
corrompidos, a padronizacdo automatica de cabegalhos e a verificagdo basica de
integridade, como o niimero de colunas por linhas.

Em primeiro lugar, ¢ necessario adicionar o arquivo original a ser tratado ao ambiente
de execugdo, nesse caso ¢ 0 TC_GSE15222 exp.txt. A partir disso também se faz
necessdrio nomear o novo arquivo que sera gerado no formato .csv, entdo
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TC GSE15222 exp.csv. Feito isso, a fungdo pd.read csv(arquivo txt,
delimiter="\t") ira ler o arquivo de texto, e para cada \t ou “Tab”, ele ira dar
inicio a uma nova coluna. O resultado desse processo ¢ a formagdo do arquivo agora no
formato .csv. Além da conversdo, a funcdo incorpora mecanismos basicos de
tratamento de excegdes para lidar com eventuais erros de leitura, garantindo maior
robustez e reprodutibilidade do processo. O Algoritmo 1 apresenta a fungdo
desenvolvida para a coleta e geracao de conjuntos de dados.

Python

import pandas as pd

arquivo_txt = "TC_GSE15222_exp.txt"
arquivo_csv = "TC_GSE15222_exp.csv"

try:
df = pd.read_csv(arquivo_txt, delimiter="\t")

df.to_csv(arquivo_csv, index=False)
print("\nArquivo convertido com sucesso!")

except FileNotFoundError:
print(f“\nERRO: 0 arquivo ‘{arquivo_txt}' ndo foi encontrado.")

except Exception as e:

print(f"\nERRO: Ocorreu um problema inesperado durante a
conversao.")

print(f“Detalhe do erro: {e}")

Algoritmo 1 — Fungdo toCSV

1 http://www.alzdata.org/.

2 https://www.kaggle.com/.

3 https://www.ncbi.nlm.nih.gov/geo/.
4 https://www.niagads.org/.

5 https://www.cancer.gov/ccg/research/genome-sequencing/tcga.

O repositorio NIAGADS (National Institute of Aging Genetics of Alzheimer s Disease
Data Storage Site) ¢ um grande repositorio que armazena dados gendmicos da doenca
de Alzheimer. O AlzData, desenvolvido pelo mesmo grupo, constitui uma interface
moderna e interativa que facilita a exploracdo e analise desses dados. Embora tais
repositorios disponibilizem amplos volumes de informac¢des de forma publica,
determinadas bases contendo dados gendmicos humanos detalhados permanecem sob
acesso restrito, devido a exigéncias éticas e legais de protecao de dados sensiveis.

Para a obtengdo de dados restritos, torna-se necessaria a submissao de um (Data Access
Request), incluindo justificativa cientifica e declaracdo de conformidade ética, a ser
avaliada por um comité especializado. Os dados publicos, que foram utilizados neste
estudo, sdo reais, permitindo que pesquisadores de todo o mundo utilizem esses dados
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como fonte de informagdes para avangos nas pesquisas de diversas areas.

Apos a selegdo do conjunto de dados mais adequado aos objetivos da investigagao, o
arquivo ¢ processado pela func¢do descrita no Algoritmo 1, que converte e organiza o
conteudo para o formato .csv. A etapa seguinte consiste na analise exploratoria inicial,
na qual a primeira linha do arquivo ¢ interpretada como cabegalho, contendo os
identificadores das colunas — tipicamente, nomes de genes e cddigos de amostras
(GSMs). A primeira coluna representa a lista de genes, enquanto as demais colunas
conttm os valores de expressdo génica correspondentes as diferentes amostras
experimentais. Assim, possibilitando a aplicacdo de métodos estatisticos e técnicas de
aprendizado de maquina para a identificagdo de padrdes e potenciais biomarcadores.

Apesar dos proveitos do método utilizado, h4 algumas limita¢des a serem consideradas,
como a ndo preservacao integral de estruturas complexas presentes em formatos como
Json, assim como a possibilidade da utilizacdo dos dados publicos tenham vieses
associados a sua origem. Além disso, a fungdo toCSV nao inclui a normalizagdo dos
dados, tendo a necessidade da utilizacdo de procedimentos adicionais para o adequado
tratamento dos dados.

3. Resultados e discussao

Os resultados alcangados por esse estudo sao fundamentais para demonstrar o destaque
do processo de mineracdo, limpeza, tratamento e prepara¢ao dos dados para o estudo de
dados de expressdo génica referentes aos subtipos de cancer de mama e Alzheimer. Para
este estudo, a qualidade e a consisténcia dos dados utilizados, provenientes dos
repositorios publicos renomados, foram fundamentais para a robustez das andlises
subsequentes e para a obtencdo de informacdes diversificadas, abrangendo diferentes
perfis de amostras e caracteristicas genéticas. Contudo, € necessario mencionar sobre a
avaliacdo de forma objetiva dos impactos obtidos nas etapas que foram diretamente
relacionados na qualidade dos dados e na confiabilidade das analises.

Com o intuito de assegurar a consolidacdo e a reprodutibilidade das bases de dados
geradas, foi empregada uma metodologia estruturada que contemplou multiplas etapas.
Inicialmente, realizou-se uma pesquisa sistematica e criteriosa em repositorios publicos
de dados biologicos, priorizando aqueles com histdrico de curadoria cientifica e ampla
utilizagdo pela comunidade académica. Em seguida, foi desenvolvida, em Python, uma
funcdo dedicada ao tratamento e padroniza¢do dos conjuntos de dados obtidos,
viabilizando a construcdo de um banco de dados estruturado, coerente e
operacionalmente eficiente. Essa base consolidada, processada com o auxilio de
ferramentas de mineragao de dados, constitui-se como um recurso de alto valor para
investigagdes futuras, contribuindo para o avanco da pesquisa biomédica.

Apos a etapa de mineragdo, € necessario aplicar rigorosamente as técnicas de filtros no
conjunto de dados para realizar a limpeza e tratamento, como: a remocdo de
informacodes duplicadas (evitando redundancia e enviesamento das analises), a corre¢ao
de dados nulos ou inconsistentes; e a normaliza¢ao de dados, para harmonizar escalas e
padrdes, favorecendo comparagdes adequadas entre diferentes amostras e estudos,
assegurando consisténcia e precisdo (PEREIRA, 2021). Como forma de avaliagdo
quantitativa do impacto dessa etapa, observou-se a redug¢do de inconsisténcias
estruturais, a padronizacdo dos intervalos de valores de expressdo génica, além da
melhoria na distribuicao estatistica dos dados, como a reducao de variabilidade nao
bioldgica.

Esse processo ¢ fundamental para garantir o bom funcionamento e precisdo da andlise.
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Adicionalmente, a transformag¢ado de alguns conjuntos de dados no formato “.txt” para o
formato “.csv” por meio da funcdao desenvolvida facilitou a manipulacdo e analise
subsequente, garantindo que os dados estivessem prontos para serem utilizados de
maneira eficiente e eficaz.

Para os conjuntos de dados de Alzheimer obtidos, ordenados por linhas e colunas, foi
verificado uma estrutura consistente apds o pré-processamento, como as colunas se
ordenaram como: Gene, onde cada entrada nesta coluna ¢ o nome de um gene
especifico, servindo como um identificador de cada linha; A segunda coluna, representa
amostras individuais, ou seja, sdo identificadores padrao para amostras do repositorio de
dados de expressao génica GEO, cada amostra podendo ser um paciente, um tecido
bioldgico ou uma condi¢do experimental diferente, usualmente iniciando como “GSM”;
O restante das colunas nomeadas por numeros de pontos flutuantes, representam o nivel
de expressdo de um determinado gene em uma amostra especifica. Passando para
analise das linhas, cada uma correspondente a um unico gene, fornecendo informacoes
sobre esse gene em diferentes amostras analisadas.

Utilizando o conjunto de dados HP_GSE29378 de exemplo para explicagdo, que tem
sido amplamente utilizado para o estudo de genes e redes de co-expressdo na doenga do
Alzheimer (CHEN et al., 2024), possuindo 19 901 genes (linhas) e 32 amostras (colunas
nomeadas por GSM...), totalizando 636.832 pontos de dados de expressdo, com um
valor maximo de expressao de 15.07; valor minimo de 6.57; uma média de 8.40; e por
ultimo um desvio padrido de 1.49, evidenciando uma distribuicdo moderadamente
concentrada dos dados em torno da média obtida, refletindo uma boa consisténcia apos
0 processo.

No que se refere ao dados de cancer de mama (TCGA-BRCA), O conjunto utilizado ¢
um arquivo .zip que conta com quatro arquivos .csv (TCGA-BRCA-RNA-Seq;
TCGA-BRCA-A2-target variable; TCGA-BRCAA2-CLINI e
TCGA-BRCA-A2 SLIDE) e mais um ZIp com as imagens
(TCGA-BRCA-A2-DEEPMED-TILES). E notério a integragdo de diversas fontes de
dados, incluindo informagdes de expressdo génica, varidveis clinicas, varidveis-alvo e
imagens histopatologicas, ampliando o potencial analitico, em contra-mao , impondo
desafios adicionais para a consisténcia das informacoes.

O arquivo TCGA-BRCA-RNA-Seq, com estrutura tabular, com genes organizados nas
linhas e amostras nas colunas, conta com aproximadamente 20 mil genes e 1.200
amostras, enquanto o TCGA-BRCA-A2-CLINI representa informacdes clinicas e
genomicas detalhadas dos pacientes, incluindo 219 wvaridveis, como dados
demogréficos, caracteristicas tumorais, marcadores bioldgicos e informacdes de
sobrevida.

O dataset TCGA-BRCA-A2-target variable define o objetivo de uma tarefa de
classificagdo, essencial para um modelo de aprendizado de maquina, no qual o resultado
esperado seria prever se o tumor ¢ positivo ou negativo. Possuindo apenas duas colunas,
sendo a principal informacdo o ER_STATUS, fundamental para orientar decisdes de
tratamento. O conjunto de dados conta com 586 amostras no total, sendo 449 amostras
positivas e 137 negativas.

A Figura 1 clarifica essa distribuicdo e além do seu fundamento descritivo, ¢
evidenciado um desbalanceamento significativo entre as classes. Ainda assim, ha a
possibilidade desse cenario acarretar no favorecimento da classe majoritaria por conta
do modelo preditivo, como ¢ observado em datasets oncoldgicos de larga escala,
exigindo o uso de modelos interpretaveis e métodos de aprendizado de maquina de alta
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eficiéncia para mitigar o viés da classe majoritaria (CHOWDHURY et al., 2025).

I Amostras Positivas (449) [l Amostras Negativas (137)

Figura 1 — Grafico com andlise de amostras positivas e negativas

Por fim, o TCGA-BRCA-A2 SLIDE tem a funcdo de integrar os dados clinicos aos
arquivos de imagem, contendo apenas as colunas PATIENT, Sample ID, Slide ID, File
Name e File ID. O arquivo mapeia um total de 1096 imagens. No entanto, devido a
quantidade de subpastas dentro do arquivo, ha os desafios relacionados a sincroniza¢ao
das informagdes.

Em suma, os resultados obtidos evidenciam a conexdo direta entre o processo de
preparacdo dos dados e a qualidade das andlises, ndo apenas com intuito da viabiliza¢ao
da utilizacdo dos dados, mas também para a garantia da confiabilidade e validacdo dos
resultados.

4. Conclusao

De acordo com os resultados obtidos, o processo de mineracdo, limpeza, filtragem,
tratamento e preparacao dos dados foi fundamental para a conquista de um conjunto de
dados conciso e preciso. Isso mostra o destaque de um conjunto de dados de boa
qualidade, o que refor¢a ainda mais a importancia de habitos rigorosos de
pré-processamento.

Ademais, corrobora-se que cada etapa do processo metodologico foi essencial para
garantir a integridade e consisténcia das informacgdes, reforcando a solidez dos
resultados apresentados. Como principal contribuicio cientifica, o estudo demonstra a
eficacia de um pipeline bem estruturado de aquisicdo e pré-processamento de dados
aplicado a obstaculos de classificacdo e identificacio de padrdes em doencas
relacionadas a expressao génica, proporcionando uma base metodologica replicavel para
pesquisas futuras.

Todavia, ha limitagdes a serem ponderadas. A dependéncia da qualidade das bases de
dados utilizadas, assim como possiveis restringimentos quanto a diversidade amostral, é
capaz de impactar a generalizacdo dos resultados. Aditivamente, a auséncia de
validagdo em multiplos contextos ou com diferentes configuracdes algoritmicas pode
limitar a abrangéncia das conclusoes.
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Diante do exposto, como dire¢des para trabalhos futuros, aconselha-se a ampliagao das
bases de dados, assim como a inclusdo de novos algoritmos, como redes neurais, para o
aperfeicoamento da robustez metodoldgicas e a confiabilidade dos resultados, além da
realizagdo de validagdes cruzadas em multiplos cenarios. Ademais, a incorporacao de
dados multimodais pode acrescentar a capacidade preditiva dos modelos.

Desta forma, ¢ evidente os avangos concretos na aplicacao de técnicas de aprendizado
de maquina a andlise de expressdo génica, ressaltando os resultados obtidos, aliados as
métricas apresentadas. Assim, contribuindo para o desenvolvimento de solu¢des mais
robustas e confidveis na area.
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