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Resumo

A Chromothripsis [1] é um novo processo identificado no desenvol-
vimento de carcinomas agressivos, onde um único evento catastrófico
rompe genes cromossômicos. Esta situação força a reparação do DNA
em larga escala, propiciando mutações com padrão diferente do es-
timulado por mutações subsequências. As assinaturas de distinção da
Chromothripsis ainda estão sendo estudadas, porém, pesquisadores su-
gerem por volta de seis padrões relacionados ao evento. Algumas des-
tas assinaturas estão em processo de aprimoramento, como um exem-
plo, citamos a “Alternating Fraction” [2], sugerida como mais precisa
se comparada à sua antecessora, “Ability to Walk the Derivative Ch-
romosome” [1]. A motivação deste trabalho é desenvolver um ambi-
ente onde estas assinaturas possam ser verificadas, gerando dados que
serão disponibilizados para melhor análise e possı́vel descoberta de no-
vas assinaturas por identificação de padrão pelos usuários. Ciente das
limitações ainda encontradas na identificação de padrões pelos com-
putadores atuais, esse projeto visa uma nova abordagem, “gamificar”
o processo de identificação das assinaturas e disponibilizar o desafio
para cidadãos. A “Ciência Cidadã” [3] é catalisadora de outros proje-
tos de pesquisa, utilizando a habilidade natural do cérebro de proces-
samento de padrões, sem a necessidade de conhecimento técnico, para
solucionar diversos problemas.

Introdução

A “Ciência Cidadã” visa facilitar o recolhimento de informações para
impulsionar pesquisas cientı́ficas em desenvolvimento, envolvendo de
cidadãos comuns e sem base cientı́fica. A proposta é simplificar o tema
estudado para que esses voluntários possam contribuir com uma massa
de dados, que será tratada posteriormente para o âmbito da pesquisa.
Compreendendo a relevância em correlacionar a “Ciência Cidadã” e
a identificação de padrões, uma vez que o cérebro humano é treinado
à todo momento neste aspecto, propomos o estudo deste caso para
o problema de identificação de Chromothripsis. Assim, o escopo do
projeto é o desenvolvimento de um jogo, com o propósito de analisar
o problema de identificação de casos de Chromothripsis, por meio de
assinaturas já identificadas. A abordagem tem como base semelhante,
os procedimentos adotados no artigo ShatterProof [4], para acelerar e
auxiliar na precisão das assinaturas sendo utilizadas atualmente.

Objetivos

1. Desenvolver módulos de jogo para cada assinatura identificada na
literatura;

2. Usar dados obtidos para aprimoramento das assinaturas;

3. Usar sistema de pontuação para verificar possı́veis amostras de Ch-
romothripsis;

4. Reunir dados fornecidos pelos jogadores para possı́vel treinamento
de uma IA;

Resultados

Através da análise técnica da literatura foi possı́vel definir o escopo
inicial de assinaturas, sendo elas:

1. Clusters de Breakpoints;

2. Oscilação dos Estados de Copy-Number

3. Perda Intercalada;
4. Retenção de Heterozigosidade;
5. Rearranjos afetando um Haplótipo;
6. Fração de Alternância entre Head and Tail;

O algoritmo sendo desenvolvido, utiliza a linguagem Python, identi-
ficada como mais propı́cia, devido ao seu amplo acervo de bibliotecas
na área da Bioinformática. O módulo do jogo, realiza a leitura de ar-
quivos BAM extraı́dos do NCBI, esses dados então, são transformados
em objetos gráficos interativos, utilizando a assinatura de referência
“Alternating Fraction”.

Figura 1: Módulo do jogo.

Conclusão

Durante o desenvolvimento deste projeto, identificamos que mesmo
os padrões observados, podem não significar uma abordagem deter-
minı́stica. Similarmente ao objeto deste estudo, a identificação das
assinaturas se mostra um desafio complexo quando analisado desta
forma, como observado pela própria literatura. Neste contexto, é im-
portante atribuir uma visão probabilı́stica, onde haverá maior chance
de sucesso. O problema em questão ainda pode se beneficiar da abor-
dagem de “Ciência Cidadã”, se a mesma for adaptada para atribuir
também pesos aos padrões identificados. Neste caso, é interessante
correlacionar os pesos as suas manifestações nas amostras. Ainda,
deve-se frisar que a possibilidade de gamificação é viável e pertinente,
podendo, de fato, trazer benefı́cios para o avanço das pesquisas supra-
citadas.
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