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Contexto

O estudo de variacOes genéticas é de grande relevancia para diversas areas da
biologia, e tem sido favorecido pelo desenvolvimento da area de bioinformatica, com
diversas técnicas de sequenciamento de DNA e algoritmos para detectar
inconsisténcias que fagam uso do poder computacional do século XXI. Uma de suas
principais aplicacdes é no estudo de desordens como cancer, sindrome de Down,
doencas cardiovasculares, mal de Parkinson e mal de Alzheimer [1][2].

Ha diversos tipos de varia¢des, como SNPs, insercdes, delecdes, inversoes,
com algumas mais estudadas e faceis de detectar do que outras. Ha variacdes de
baixa escala, que afetam apenas algumas poucas bases, e variacdes estruturais, que
costumam afetar mais de 1000 bases.

As técnicas de deteccdo de variacdes genéticas estao sujeitas a disponibilidade
de tecnologia para obtencéo de dados sobre o material genético a ser examinado. Os
avancos tecnologicos e algoritmicos deixam a disposicdo um maior volume de dados a
um custo reduzido [3]. E preciso acompanhar este avanco com o desenvolvimento de
técnicas que facam melhor uso destes dados, assim como estudar mais a fundo as
tendéncias que sdo relevantes para a construcdo de modelos estatisticos Uteis [3].

Além de avancos tecnoldgicos, a disponibilidade de dados também esté sujeita a
condi¢Bes financeiras que determinam o sequenciamento a ser utilizado. Certas
técnicas se restringem a sequenciar apenas as regides codificantes (exome
sequencing) que, no caso dos humanos, consiste de 1% do DNA [1]. Assim, também é
interessante que haja técnicas capazes de detectar variagbes com um conjunto de
dados restrito.

O tipo de variacdo explorado nesse trabalho € uma variacéo estrutural que tem
sido alvo de muitos estudos recentes, devido a necessidade de se desenvolver
técnicas que facam melhor uso do poder computacional que facilita e barateia o
sequenciamento de grandes regides de material genético; trata-se de Copy-Number
Variations, ou CNVs.

Serao exploradas a fundo algumas técnicas de deteccdo de CNVs, que
possuem vantagens e desvantagens em certos conjuntos de dados [4]. Os resultados
de avaliacGes e comparacdes realizadas pelos préprios autores e outros pesquisadores
serdo de grande importancia para se obter uma perspectiva sobre as dificuldades da
area e que abordagens sdo mais efetivas para o problema sendo atacado [5].



Objetivo

Na area de bioinforméatica é bastante comum para um mesmo problema haver
uma grande variedade de tipos de entrada, técnicas de obtencdo de dados e diversas

abordagens para se resolver o problema que se adequem a essas condi¢ées. E

comum a necessidade de se escolher algoritmos adequados para casos especificos,

devido em parte ao custo e tempo necessarios para se obter dados e realizar
experimentos.

O objetivo deste trabalho € analisar e comparar abordagens e seus resultados
experimentais, a fim de alcancar um maior entendimento sobre o problema e dar uma
viséo geral sobre a variedade de casos reais e que métodos sdo desenvolvidos para

trata-los. Para isso serdo explorados a fundo diversos artigos que realizam tais
experimentos.
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