f L ._.l

o w i iy PPGCI UFES
ot Y oEE 70 @
il T >

Perspectivas Contempordneas na Ciéncia da Informagio [.—
 Vitéria- ES » Ancib « PPGCI/UFES AN CIlB

XXIV ENCONTRO NACIONAL DE PESQUISA EM CIENCIA DA INFORMAGAO - XXIV ENANCIB
ISSN 2177-3688
GT 11 - Informacgao e Saude

POLITICAS E DIRETRIZES NA GESTAO DE DADOS GENOMICOS NO AMBITO DA CIENCIA
ABERTA

POLICIES AND GUIDELINES IN GENOMIC DATA MANAGEMENT IN THE CONTEXT OF OPEN
SCIENCE

Fabio Bernardo da Silva — Fundagdo Oswaldo Cruz (FIOCRUZ)
Viviane Santos de Oliveira Veiga — Fundac¢do Oswaldo Cruz (FIOCRUZ)

Modalidade: Resumo Expandido

Resumo: O advento dos sequenciadores de nova geracdo gera um volume significativo de dados
gendmicos, fundamentais para pesquisas biomédicas. Este trabalho tem como objetivo identificar as
principais politicas e diretrizes na gestdo de dados genOmicos, no ambito da ciéncia aberta.
Metodologicamente, utilizou pesquisa bibliografica e documental nas fontes Fairsharing, Web of
Science, PubMed e Google Académico. Os resultados obtidos proporcionam um panorama sobre as
politicas e diretrizes de gestao de dados gendmicos. Conclui que é imperativo a formulac¢do de politicas,
diretrizes e protocolos globais e abrangentes, que visem garantir a seguranca dos dados
compartilhados, a anonimizagdo dos participantes da pesquisa e a adesdo aos principios da ciéncia
aberta.

Palavras-chave: Gestdo de dados gen6micos; compartilhamento de dados, ciéncia aberta.

Abstract: The advent of next generation sequencers generates a significant volume of genomic data,
essential for biomedical research. This work aims to identify the main policies and guidelines in the
management of genomic data within the scope of open science. Methodologically, it used bibliographic
research in the Fairsharing, Web of Science, PubMed and Google Scholar. The results obtained provide
an overview of genomic data management policies and guidelines. It concludes that it is imperative to
formulate global and comprehensive policies, guidelines and protocols, which aim to guarantee the
security of shared data, the anonymization of research participants and adherence to the principles of
open science.
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1 INTRODUGCAO

Com o advento das novas tecnologias computacionais e de equipamentos conectados,
em especial dos equipamentos de sequenciamento de DNA e RNA, conhecidos como Next-
Generation Sequencing (NGS), que tém a capacidade de leitura rapida e eficiente de material
genético em larga escala, em um tempo relativamente curto, gerando um grande volume de
dados genémicos (Slatko; Gardner; Ausubel, 2018). Os dados genGmicos sdo essenciais para
entender a base genética de doencas, identificar variantes genéticas associadas a condi¢des
complexas e desenvolver novas abordagens terapéuticas. Sendo, por isso, fundamental a
disponibilidade desses dados nos avancos em pesquisa genoémica (Yakubu et.al., 2018).

No entanto, a complexidade e a sensibilidade desses dados destacam a importancia
de politicas e diretrizes na gestdo de dados gendmicos, pois contém informacgGes pessoais e
identificdveis sobre os individuos, o que levanta preocupacdes éticas e de privacidade do
cidaddo. O compartilhamento de dados gendmicos em grande escala esta comprometido em
funcdo de questdes legais e éticas entre paises, instituicdes e entre jurisdicdes, cujos fatores
mais sensiveis sdo as questdes com a privacidade e seguranca dos dados, consentimento e a
protecdo dos direitos fundamentais dos seus titulares legais (Thorogood; Chokoshvili, 2023).

Nesse contexto, destaca-se a importancia de politicas e diretrizes na gestdo e
compartilhamento de dados, abarcando os principios FAIR - Findable, Accessible,
Interoperable, Reusable (Wilkinson et al., 2016), na gestdo de dados gen6micos e como as
politicas e diretrizes podem promover a acessibilidade, interoperabilidade e reutilizacdo
desses dados no desenvolvimento de colaboragdes e pesquisas cientificas. Como assegura
Veiga (2019, p. 15), “N&o basta compartilhar dados, eles precisam ser FAIR”. Os principios FAIR
abrangem ndo apenas dados, mas também metadados, pois sdo estes principios que irdo
orientar a ampliacdo do acesso e possibilitar a correta interpretacdo e utilizacdo dos dados
pela comunidade cientifica.

Inimeros projetos internacionais estabelecem objetivos de apresentar parametros
para o compartilhamento ético, dentre eles destaca-se, como exemplo: Human Variome
Project e Global Alliance for Genomics and Health, que apresentam responsabilidade e
eficiéncia em dados gendmicos e em outros relacionados a saude humana. Devido a
importancia atribuida a disseminagao e compartilhamento de dados de pesquisa no campo da

gendmica, é fundamental desenvolver protocolos e diretrizes que apoiem e facilitem aos



pesquisadores o tratamento adequado desses dados. A familiaridade com as regras e padroes
gue regem o campo cientifico nos estudos gendmicos é crucial para a progressdo desse campo

e sua adesdo aos principios da ciéncia aberta.

2 OBJETIVO

Este artigo tem como objetivo geral analisar as principais politicas e diretrizes
relacionadas a gestdo de dados gendmicos, bem como investigar o estado da arte dessas

politicas no contexto da ciéncia aberta

3 METODOS

O presente estudo se caracteriza como pesquisa exploratdria, descritiva, de carater
qualitativo. Para alcancgar o objetivo proposto, foi realizado o seguinte percurso metodoldgico:
identificar as principais politicas e diretrizes na gestdo de dados genémicos, no ambito da
ciéncia aberta, através de revisdo bibliografica e de levantamento documental.

As pesquisas documental e bibliografica foram realizadas em quatro fontes de
informacdo, sendo elas: Fairsharing, Web of Science, PubMed e Google Académico. Foram
utilizados termos livres e controlados. Os termos livres foram retirados da literatura da area.
Os termos controlados foram identificados no Vocabuldrio Controlado da National Library of
Medicine (Biblioteca Nacional de Medicina dos Estados Unidos), o Medical Subject Headings
(MeSH).

O Fairsharing é uma fonte documental que visa viabilizar o uso dos principios FAIR,
promovendo padrdes de dados, politicas e banco de dados, alinhados a estes principios. Foi
realizada em 16/06/2024, uma pesquisa com os seguintes termos: “policy” e “genomics”.
Cinco documentos foram recuperados no Fairsharing.

Nas fontes Web of Science, PubMed e Google Académico procedeu-se em 17/07/2024,
utilizando-se operadores booleanos com os termos nos campos especificos assunto, titulo,
resumo e palavras-chave, com o uso de filtro de data de publicacdo dos ultimos dez anos. As
pesquisas foram realizadas da seguinte forma: (1) Na base Web of Science aplicou-se a seguinte

estratégia de busca: “genomic NEAR/2 data (Topic) and FAIR AND (polic* OR guideline* OR guidance)
(All Fields)”; (2) Na base PubMed utilizou-se: “genomic NEAR/2 data (topic) or FAIR and (polic* OR



guideline* OR guidance) (All Fields)”; (3) Na base de dados Google Académico utilizou-se a estratégia:
“’dados genémicos” FAIR (politica OR diretriz OR orientacdo)”.

Nas bases Web of Science, PubMed e Google Académico, 208 documentos foram
inicialmente identificados. Apds a remocdo das duplicatas, restaram 166 artigos. Foram
utilizados os seguintes critérios de inclusdo e exclusdo, apds a leitura dos titulos e resumos
dos documentos encontrados:

- Critérios de Inclusdo: artigo cientifico ou normativa que abordasse politicas, diretrizes ou
orientagdes para gestdo de dados gendémicos.

- Critérios de Exclusdo: documentos publicados com mais de 10 anos.

Apds a aplicagao dos critérios de inclusao e exclusdao foram selecionados os cinco
documentos do Fairsharing e 16 artigos do levantamento bibliografico. Apds a leitura na
integra dos 16 artigos, foram selecionados 10 artigos cientificos, totalizando 15 itens entre

artigos cientificos e normativas no corpus da pesquisa.

4 RESULTADOS

Nesta secdo serdo apresentadas as principais politicas sobre gestdo de dados

gendmicos identificadas no levantamento Bibliografico e documental.

4.1 Estado da Arte das politicas e diretrizes para gestao de dados genomicos

Nesta subsecdo sdo apresentados os principais resultados obtidos dos textos
selecionados e analisados, a partir do levantamento bibliografico na Web Of Science, Pubmed
e Google Académico. Estes textos abordam conceitos de gestdo de dados genémicos e a
importancia do grande volume de dados para novas perspectivas de pesquisa. Destacam a
relevancia da gestdo de dados de pesquisa, mostrando sua importancia tanto para publicacoes
guanto para o financiamento por agéncias financiadoras, ressaltando a necessidade de criacdo

e manutencao de politicas eficazes de gestao de dados.

4.1.1 Estudos Sobre a Gestdo de Dados Genémicos

Como expde Silva (2016, p. 74), “o fend6meno de dilivio de dados pode ser ilustrado

através do crescimento do GenBank, que é um banco de dados de sequéncias genéticas



mantido pelo NIH (EUA), e consiste em uma colecdo anotada de todas as sequéncias de DNA
publicamente disponiveis”. Atualmente, o Genbank dobra de tamanho a cada 18 meses. Esta
tendéncia vem sendo confirmada em anos anteriores e deve ser mantida nos préximos anos
(National Institutes of Health, 2024).

Outro ponto crucial é a transferéncia e armazenamento de dados. Quando se refere a
transferéncia de grandes volumes de dados, possivelmente através de uma rede de longa
distancia, em muitos casos, transferi-los a nuvem computacional excede em muito o tempo

necessario para processa-los (Issa et al., 2013).

4.1.2 Gestdo de Dados de Pesquisa
Como expde Jorge (2018),

A gestdo dos dados pode ser considerada uma disciplina, uma estratégia,
uma ferramenta ou mesmo ter alguma outra denominagdo de acordo com
as caracteristicas daqueles que a adotam. Tem papel fundamental na
regulacdo e operagao estratégica do conhecimento cientifico produzido.
Diversas instituicdes nacionais e internacionais, como universidades,
financiadores e instituicdes de pesquisa, tém adotado politicas de gestdo de
dados de pesquisa, considerando-as essenciais para a qualidade, a
integridade, a preservacao e o acesso a esses dados (Jorge, 2018, p. 66).

Sob o ponto de vista de Cox, Pinfield e Smith (2014, p. 1-28),

a gestdo de dados de pesquisa consiste no conjunto de atividades e
processos associados ao ciclo de vida dos dados, envolvendo o projeto e
criacdo de dados, armazenamento, seguranga, preservagao, recuperagao,
compartilhamento e reutilizacdo, consideragdes éticas, legais e estruturas de
governanca (Cox, Pinfield e Smith, 2014, p. 1-28).

Tem como principal objetivo “[...] garantir uma verificacdo confiavel dos resultados e permitir
pesquisas novas e inovadoras, baseadas nas informagd&es existentes” (Whyte; Tedds, 2011, p.
1, traducdo propria)?.

De outro modo, para Veiga (2017, p. 44),

! No original: “[...] ensure reliable verification of results, and permits new and innovative research built
on existing information” (Whyte; Tedds, 2011, p. 1).



os principios da ciéncia aberta se baseiam no acesso aberto aos dados de
pesquisa e as publicacbes cientificas, principalmente as financiadas com
recursos publicos; ferramentas e métodos de pesquisa abertos; processos de
investigacdo colaborativos; a implementacdo de uma ciéncia cidad3; e a
inovacdo aberta (Veiga, 2017, p. 44).

Na concepgdo de Veiga (2017, p. 24),

os dados de pesquisas necessitam ser preservados e compartilhados, porém
apresentam especificidades que precisam de reflexao e analise. Dentre elas
se destaca o fato de que os dados de pesquisa ndao possuem uma
formalizagdo estabelecida por serem de uma tipologia heterogénea em seu
formato e em seu objeto. O seu compartilhamento envolve questdes como
ética e integridade na pesquisa, dados sensiveis, entre outros (Veiga, 2017,
p. 248.

No contexto dos dados de pesquisa, os principios FAIR (Findable, Accessible,
Interoperable, and Reusable) foram recentemente estabelecidos com o objetivo de garantir o
tratamento adequado dos dados para sua reutilizagdo. Inicialmente, esses principios foram
definidos como um conjunto de orientagGes para tornar os dados localizdveis, acessiveis,
interoperaveis e reutilizaveis, servindo como uma diretriz para aumentar a reutilizacdo de
dados (Wilkinson et al., 2016, p. 1). No cendrio de abertura e compartilhamento de dados, os
principios FAIR tornaram-se essenciais, dada a crescente complexidade e diversidade dos

dados gerados no processo cientifico.

4.1.3 Politicas de gestdo de dados

Na area biomédica, uma das principais questdes é como proteger a enorme
guantidade de dados existentes em meio digital, considerando principalmente a preservacao
dos direitos dos individuos. Em 2017, um grande avanco foi dado pela Unido Europeia, cujo
Parlamento, apds muitos anos de discussao, aprovou a Regulamentacao Geral de Protecdo de
Dados (GDPR, na sigla em inglés), que entrou em vigor a partir de 2018. Seguindo estes passos,
o Congresso Nacional aprovou, também em 2018, a chamada Lei Geral de Prote¢do de Dados
Pessoais (Lei n? 13.709/18), que dispde sobre a protecdo de dados pessoais no Brasil e que
entrou em vigor a partir de agosto de 2020 (Brasil, 2018).

Segundo a Academia Brasileira de Ciéncia (2020, p. 11),



toda politica de gestdo de dados deve considerar, no minimo, trés aspectos:
a governanga, a infraestrutura computacional (software e hardware)
necessaria para o armazenamento e disponibilizacdo dos dados, e o
treinamento e formacdo de pessoal que garantam a execuc¢do da politica. O
fator treinamento e formacdo é crucial para o sucesso da politica e requer
investimentos continuados. Neste contexto, abrange tanto os
pesquisadores, quanto os profissionais que garantirdo o funcionamento
estavel e duradouro dos repositorios.

Nesse contexto, a Research Data Alliance - RDA disponibiliza materiais que sdo
recomendacdes-padrao para serem adotadas em todo o mundo. Uma tendéncia mundial
importante é a de possibilitar a citacdo dos dados, independentemente de estarem ou nao
ligados a artigos cientificos. Mas hoje existe a possibilidade de ser utilizado um identificador
Unico para cada arquivo, reconhecido mundialmente, a semelhanca do Digital Object
Identifier - DOI para artigos cientificos. De acordo com os principios FAIR, é uma exigéncia que
todos os dados tenham um identificador. As duas principais organiza¢cdes mundiais de geracao
de DOI para dados sdo o DataCite e o Handler Registry (parte do Handler.org). Em ambos os
casos, cada identificador gerado tem um custo, assim como os DOI de artigos em periddicos
Academia Brasileira de Ciéncia (2020).

A leitura dos textos nos apontou para cinco aspectos relevantes em politicas de gestao
e compartilhamento de dados, a saber: Aprovacdo ética, Compartilhamento de dados,
Conformidade com a ciéncia aberta, Depésito de dados, Gestdo de dados, Principios FAIR,
Propriedade intelectual livre, e Seguranca dos dados. Estes aspectos serdo utilizados para

analisar as politicas identificadas no levantamento documental.

4.2 Identificagdo das e diretrizes relacionadas a gestdao de dados genomicos

A pesquisa documental no Fairsharing retornou cinco politicas, das quais foram

elencadas as seguintes diretrizes:

(1) Open Acess Science — Sanger Institute: O instituto Sanger tem como objetivo o
compartilhamento de dados, recursos, matérias e publicacdes. A politica de
compartilhamento de dados atende as conformidades de ciéncia aberta e os
softwares desenvolvidos devem atender as diretrizes de software livre;

(2) Wiley Advanced Genetics — Data Sharing/Repositories Policy: A revista apoia suas

publicacbes nas diretrizes internacionais para conduta ética em publicacdes



cientificas (IUPAP), mantendo um elevado padrdo ético das boas praticas
cientificas. A seguranca das informacbes é implementada com técnicas
administrativas que visam a integridade e a confidencialidade das informagdes
contra o uso indevido;

(3) NIH?2 Genomic Data Sharing (GDS) Policy : Responsdvel por disponibilizar a
estrutura basica para o compartilhamento de dados gendmicos gerados a partir
de todas as pesquisas financiadas pelo Instituto. Usa a politica GDS — Genomic
Data Sharing, cujo objetivo é promover o compartilhamento de dados gendmicos.
Os dados genéticos devem ser desidentificados de acordo com a Lei de
Responsabilidade e Portabilidade de Seguros de Saude (HIPAA);

(4) Taylor and Francis All Life Jornal Data Sharing Policy : A politica de
compartilhamento de dados obriga os autores a disponibilizar suas publicacdes e
os dados de forma gratuita, os dados devem estar compativeis com um repositorio
FAIR, com acesso e controles apropriados;

(5) 2023 Final NIH Policy for Data Management and Sharing : a politica de
compartilhamento e gestdo incentiva praticas consistentes com os principios FAIR,

exige dos pesquisadores um plano de gestao e compartilhamento de dados.
O quadro 1, a seguir, apresenta as politicas na drea de gendmica em relacdo aos

aspectos de gestao e compartilhamento de dados encontrados na literatura.

Quadro 1 — Politicas na area de gendmica em relacdo aos aspectos de gestdo e
compartilhamento de dados

Politicas de Compartilhamento e Gestado de Dados
Open Acess Wiley Advanced NIH Genomic |Tayler and Francis |2023 Final NIH
Aspectos Sciense-Sanger |Genetics-Data Data Sharing |All Life Jornal Data |Policy for Data
Institute Sharringfrepositories |(GDS) Policy Sharing Policy Management
Policy and Sharing
Aprovagao ética X X X X X
Conformidade com a ciéncia aberta X X X X X
Depdsito de dados X X X X X
Gestao de dados X X X X X
Principios FAIR X X
Propriedade intelectual X X
Seguranga de dados X X X X

Fonte: Elaborado pelos autores (2024).

2 National Institutes of Health (NIH).



Verifica-se que essas politicas apoiam o compartilhamento de dados, repositérios,
gestdo e seguranca de dados. Apresentam questdes éticas, conformidades com a ciéncia
aberta e propriedade intelectual livre, porém é necessario fazer uma andlise da articulacao
dessas politicas com os principios FAIR de forma a garantir uma boa gestdo de dados de

pesquisa, que estejam em conformidade com os principios de ciéncia aberta.

5 CONSIDERAGOES FINAIS

Realizar andlises sobre a abertura e o compartilhamento de dados de pesquisa envolve
a compreensdo de uma diversidade de aspectos e questdes que estdo dispersos em diferentes
niveis de iniciativas e intervencdes, especialmente em uma drea como a da saude, objeto de
grande interesse social e econémico.

Com esta pesquisa verificou-se que existe uma producdo cientifica voltada para a
reflexdo sobre as politicas de gestdo de dados no ambito da pesquisa gendmica. A literatura
aponta que, apesar de existirem diretrizes importantes, como as promovidas por instituicdes
como o NIH e o Sanger Institute, ainda ha uma lacuna significativa na aplicacdo global de
politicas que harmonizem o compartilhamento de dados gendmicos com as normas de

protecdo de dados e privacidade.

Nesse contexto, identificou-se a existéncia de cinco politicas de gestdo e
compartilhamento de dados no campo da gendmica. No entanto, foram observadas algumas
fragilidades na formulacdo dessas politicas, principalmente, relacionado ao alinhamento
dessas politicas com os principios FAIR (Findable, Accessible, Interoperable e Reusable). Os
principios FAIR tém se mostrado um caminho promissor para a otimizacdo da gestdo de dados,
facilitando o acesso e o relso por pesquisadores em todo o mundo. S3o necessarios estudos
mais aprofundados para identificar as fragilidades e as necessidades de melhoria dessas
politicas, incluindo a contribuigdo dos principios FAIR na gestdao de dados de pesquisa na area

da genbmica.

A gestdo de dados genOmicos representa um desafio no avanco da ciéncia biomédica,
especialmente devido ao crescente volume de informagdes geradas por tecnologias de
sequenciamento de nova geracdo. Essas informacdes sdo essenciais para pesquisas de grande

impacto na drea da salde, permitindo a compreensdo de doencas genéticas complexas e o



desenvolvimento de novas terapias. Contudo, o tratamento adequado desses dados exige
politicas robustas que garantam sua reutilizacdo de forma segura e ética, respeitando os

principios da ciéncia aberta.
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