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Resumo: o objetivo deste trabalho ¢ apresentar uma simplificagdo, estruturacdo e organizacao das
informagoes a respeito das caracteristicas morfologicas de cromossomos a partir de uma base de
imagens, aplicados ao processo de identificacdo automatica de cromossomos humanos. Neste
trabalho, foram realizadas pesquisas com o intuito de investigar como funciona o processo de
identificagdo de cromossomos humanos, quais sdo as principais informac¢des morfoldgicas
utilizadas bem como as op¢des ja existentes ¢ utilizadas por outros autores, analisando suas
caracteristicas ¢ fragilidades. Por fim, sdo apresentadas duas propostas de estruturagdo e
organizagdo dessas informagdes utilizando XML Schema ¢ XML.
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Abstract: The objective of this paper is to present a simplification, structuring and organization of
informations about the morphological characteristics of chromosomes from an image dataset,
applied to the automatic process of identifying human chromosomes. In this paper, surveys were
conducted in order to investigate how the process of identifying human chromosomes works and
what are the main morphological information used in it, as well as existing options used by other
authors, analyzing their characteristics and weaknesses. Finally, we present two proposals for
structuring and organizing such information using XML Schema and XML.
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1 Introducao

Nas ultimas duas décadas, a area da genética, em especial a genética médica, cresceu muito no Brasil e
tem atraido um grande nimero de profissionais. A citogenética humana foi uma de suas primeiras subareas a ser
implantada no pais, inicialmente em laboratérios de pesquisa e, mais recentemente, também em laboratérios de
analises clinicas. Atualmente, suas aplica¢des incluem a caracterizagdo de polimorfismos nas populagdes e a
pesquisa da aglo de agentes mutagénicos (que causam muta¢cdes ou mudangas na forma do DNA) ou
carcinogénicos (que causam mutagdes e levam a ativagdo de genes tumorais) em ensaios in vitro, além da analise
de cariétipo em muitas doengas. Suas técnicas compreendem importantes ferramentas de diagnostico pré e pds-
natal de anomalias congénitas (alteragdes nas quais os individuos ja nascem com ela) e de diagndstico e
monitoramento de terapia em casos de neoplasias, principalmente hematoldgicas [1].
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Os avangos ocorridos nas técnicas de cultura celular, bandeamento, coleta e analise dos materiais para a
execugdo do caridtipo possibilitaram grandes progressos no diagndstico das alteragdes cromossémicas, mas
apesar da demanda crescente por esse tipo de exame, é pequena a oferta de sistemas automaticos que auxiliem o
trabalho dos geneticistas na geracdo do cariotipo [1]. A possibilidade de se obter resultado em curto espaco de
tempo, agilizando condutas terapéuticas ou tranquilizando a familia, tem um valor inestimavel. Assim, o
caridtipo no diagnostico clinico € uma verdadeira corrida contra o tempo [2].

Portanto, o desenvolvimento de um sistema computadorizado utilizando técnicas de visdo por computador
pode servir de auxilio ao geneticista tanto na otimizag¢ao do trabalho quanto na execucdo da analise da forma dos
cromossomos humanos. Por meio da automatizagdo do processo de identificagdo dos cromossomos e elaboragéo
do caridtipo, € possivel aumentar a homogeneidade dos resultados da analise dos cromossomos, permitindo sua
analise detalhada e a impressdo das imagens digitalizadas dos caridtipos, que podera ser enviada juntamente
com os resultados. A meta dos laboratérios que prestam servigos nessa area deve ser o desenvolvimento de uma
politica de qualidade que faca com que o nimero de erros tenda a zero ¢ que os laudos emitidos sejam
compreensiveis pelos profissionais que atuam com o paciente.

Apesar disso, o desenvolvimento desse tipo de sistema ¢ uma abordagem complexa, pois passa por
diversas etapas e exige o conhecimento de diferentes dreas da computacio, tais como processamento de imagens
e inteligéncia artificial. Dentre essas etapas, a obteng@o de uma base de informagdes a respeito das caracteristicas
morfologicas dos cromossomos ¢ essencial, para que o sistema consiga identificar automaticamente os
cromossomos presentes nas imagens obtidas por meio de um microscopio. Geralmente, essa base de informagdes
¢ representada por uma base de imagens contendo centenas de amostras de cada tipo de cromossomo. As novas
entradas sfo entdo comparadas com essas imagens de maneira que torne possivel a identificagdo dos
cromossomos dessa nova imagem. Esse processo pode se tornar muito complexo e pouco eficiente, pois se torna
necessario, além da obtengdo de uma base de imagens, o desenvolvimento de algoritmos de extragdo de
informagdes dessas imagens e também de treinamento do sistema com base nessas informagdes. De maneira a
simplificar esse processo, surge a proposta deste trabalho.

Dessa forma, o objetivo desse trabalho ¢ realizar a organizagdo e estruturagdo das caracteristicas
morfoldgicas de cromossomos humanos a partir de uma base de imagens, cujas caracteristicas sdo utilizadas no
processo de identificacdo de cromossomos, e entdo descrevé-las e modela-las utilizando XML (eXtensible
Markup Language) e XML Schema, que ¢ uma linguagem baseada no formato XML utilizada para definicdo de
regras de validagdo de documentos XML [3]. Por meio dessa simplificacdo, qualquer sistema de identificagdo de
cromossomos e de elaboragdo do caridtipo pode fazer uso dessa base de informagdes sem a necessidade de se
preocupar com a obtengdo de imagens para treinamento do sistema bem como com o desenvolvimento de
algoritmos de processamento de imagens para a extragdo dessas caracteristicas ou de algoritmos de treinamento.
Além disso, essas informagdes, por terem sido modeladas em XML, permitem que o acesso a elas ocorra de
forma padronizada, assim como a alimentagdo com novas informagdes.

Este artigo esta organizado da seguinte forma: a se¢do 2 apresenta uma breve revisdo bibliografica sobre
o processo de elaboragdo do caridtipo. A se¢do 3 apresenta a metodologia utilizada para o desenvolvimento do
trabalho e a secdo 4 mostra os detalhes de como as informagdes a respeito das caracteristicas morfologicas dos
cromossomos foram representadas em XML, além dos resultados obtidos. Por fim, na se¢do 5, encontra-se a
conclusdo deste trabalho.

2 Fundamentacio tedrica

Nesta secdo, serdo feitos os levantamentos bibliograficos necessarios para a compreensdo do tema tratado
neste trabalho.

2.1 Processo de elaboracao do caridtipo

O processo de analise e identificagdo de cromossomos ¢ chamado cariotipagem. A Figura 1l.a traz um
exemplo de uma metafase de uma célula humana (conjunto de cromossomos em uma célula) e a Figura 1.b um
exemplo de metafase ja identificada, em que o processo de identificacio dos cromossomos ja foi feito
(cariotipagem). Esse processo ¢é geralmente utilizado como recurso para investigacdo de alteracdes
cromossOmicas que podem ser responsaveis por diversos problemas de saude.
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Dessas altera¢des, podemos citar neoplasias (canceres), sindromes genéticas, quebras cromossomicas
(causadas por radiagdo, por exemplo). Além disso, é possivel dar um prognostico ao paciente, ou seja, definir a
evolucdo de uma doenca em certo organismo (nesse caso, em humanos) e a seguir descrever-lhe a conduta
terapéutica necessaria [4].

Figura 1: Metafase (a) e caridtipo (b) de células humanas
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Fonte: elaborado pelos autores com dados da pesquisa.

Geralmente, esse processo de analise e identificagdo dos cromossomos ¢ feito de forma manual, por um
geneticista, que pode levar em torno de meia hora para estudar cada imagem. O processo de identificagdo manual
envolve as seguintes etapas:

a) aquisi¢cdo da imagem — Geralmente por intermédio de uma cadmera acoplada a um microscopio;

b) segmentacdo e identificagdo dos cromossomos — Processo feito de forma manual, em que se
desenham as metafases (no minimo cinquenta metafases por paciente), identificando e analisando cada
cromossomo, ¢ em seguida as metafases sdo impressas e recortadas manualmente (segmentagio);

¢) identificagdo de anomalias — Com base em cromossomos ja identificados, busca-se por anomalias
que podem ocorrer. Tais anomalias podem estar relacionadas tanto ao nimero de cromossomos quanto
a alteragdes estruturais.

Devido ao tempo gasto para realizar todas essas etapas manualmente, ¢ também devido a quantidade de
metafases que chegam aos laboratérios para serem cariotipadas, surge a necessidade de se automatizar esse
processo. Apesar da demanda crescente, ainda ¢ pequena a oferta de sistemas automaticos que auxiliem o
trabalho dos geneticistas na coleta de dados e geragdo do caridtipo. O processo automatico de identificacdo de
cromossomos geralmente envolve as seguintes etapas:

a) etapa de treinamento do sistema — para que seja possivel realizar a identificagdo de cromossomos, ¢
preciso que se tenha descrito um padrio de suas caracteristicas morfologicas. Esse padrao geralmente ¢
obtido a partir de bases de imagens contendo centenas de imagens de cada tipo de cromossomo humano
(do 1 ao 22, X e Y), e a partir dai, o sistema ¢ treinado, geralmente por meio de algoritmos de
inteligéncia artificial ou de métodos estatisticos, de maneira a tornar possivel a identificagdo dos
cromossomos de novas imagens.

b) etapa de aquisi¢do — Da mesma forma que o processo manual, a imagem da metafase € obtida por
meio de uma camera acoplada a um microscopio Optico com um aumento de 1000x;

c¢) etapa de pré-processamento — Essa etapa tem como foco principal a preparagdo da imagem para a
etapa de segmentacdo, tornando possiveis as operagdes subsequentes, a fim de alcangar um resultado
final esperado (ou pelo menos proximo dele). Essa etapa envolve a utilizagdo de diversos filtros, tal
como suavizacao, detec¢do de bordas, realce de contraste, entre outros registros;
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d) etapa de segmentagdo — Etapa em que se extrai e se gera uma nova imagem para cada cromossomo
da metafase. Entre a etapa de segmentagdo e identificacdo ainda pode ocorrer uma nova etapa de pré-
processamento, com a aplicagcdo de novos filtros adequados, que auxiliem o processo de identificacio e
classificagao;

e) etapa de identificag@o e classificacdo — Com as imagens segmentadas e preparadas apds a etapa de
segmentacdo, ¢ iniciado o processo de identificacdo, utilizando-se alguma técnica/algoritmo
desenvolvido, com base nos padrdes obtidos na etapa 1.

No processo automatico de identificagdo, a etapa de segmentacdo geralmente envolve algoritmos de
detecgdo de bordas e de ajuste de contraste, de maneira a delimitar informagdes referentes ao que representa e
ao que ndo representa um cromossomo na imagem (Figura 2). Ja a etapa de identificagdo dos cromossomos, da
mesma forma que o processo manual, envolve a extragdo de uma série de informagdes da imagem de forma a
auxiliar e tornar possivel a realizagdo dessa tarefa, tais como o tamanho do cromossomo, a posi¢cdo do
centrdmero, o padrdo de bandas, entre outras informagdes [5]. Essas informagdes extraidas sdo entdo comparadas
com as informagdes obtidas na base de imagens de treinamento, obtendo-se assim a classificagdo de cada
Cromossomo.

Figura 2: Exemplo de segmentagdo (b) de uma metafase (a), buscando-se definir o que representa um
cromossomo (cor branca) e o que ndo o representa (cor preta)

(2a) (2b)

Fonte: elaborado pelos autores com dados da pesquisa.

2.2 Caracteristicas morfolégicas dos cromossomos

Os cromossomos podem ser definidos como uma longa cadeia de DNA contendo varios genes, e essa
cadeia esta associada a diversas proteinas. Os cromossomos metafasicos apresentam uma morfologia
caracteristica e sdo constituidos por dois filamentos denominados cromatides, quesdo unidos pelo centromero
(regido mais condensada do cromossomo, ou seja, a regido em que estd concentrado o maior numero de genes).
Nos extremos dos bragos estdo os telomeros (regido constituida por repetitivas sequéncias de DNA nos extremos
dos cromossomos que os protegem contra degradagdo, recombinagdo e translocac¢do) [2]. Os cromossomos
possuem diversas caracteristicas morfologicas que os diferem uns dos outros, permitindo assim que possam ser
classificados. Dentre as principais caracteristicas, podemos citar o tamanho, a posi¢do do centromero, o padrdo
de bandas e diversas outras caracteristicas adicionais.

O centromero divide as cromatides do cromossomo em dois bragos, dos quais um, em geral, é mais longo
do que o outro. O brago curto frequentemente ¢ identificado pela letra p e o brago longo pela letra q. A divisdo
dos cromossomos pelo centrdmero define uma caracteristica importante que ¢ muito utilizada na classificagdo de
cada par, ¢ a denominada Classificacao de Denver.

Os cromossomos humanos, quando classificados com base no tamanho e na posi¢do do centrdmero,
adotam um esquema estipulado, em 1960, em um congresso de citogeneticistas na cidade de Denver, dai a
denominacdo Classificagdo de Denver. Nessa classificagdo, os cromossomos sao divididos em sete grupos
identificados por letras, de A a G, em ordem decrescente de tamanho, tal como é mostrado na Figura 3.
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Figura 3: Classificacdo dos cromossomos de acordo com a Classificagdo de Denver
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Fonte: elaborado pelos autores com dados da pesquisa.

O centrdmero, conforme dito anteriormente, ¢ a regido que divide o cromossomo em brago curto ¢ brago
longo, sendo ela uma caracteristica importante no processo de identificagdo dos cromossomos, pois a partir da
posi¢do do centrdmero, os cromossomos podem ser classificados em trés grupos: metacéntrico (centrdmero na
regido central), submetacéntrico (longe da regido central, com um brago maior que o outro) ou acrocéntrico
(centromero localizado em um dos extremos do cromossomo). A Figura 4 traz exemplos de imagens de
cromossomos de cada tipo, obtidas na base de imagens utilizadas neste trabalho, com a regido do centromero
marcada.

Figura 4: Exemplos de cromossomos metacéntricos (a), submetacéntricos (b) e acrocéntricos (c)

(4a) (4b)  (4c)

Fonte: elaborado pelos autores com dados da pesquisa.

No processo de cariotipagem, além do tamanho e da posicdo do centrémero, os cromossomos também
possuem outra caracteristica importante, que é o seu padrdo de bandas. O padrdo de bandas de um cromossomo
sdo as faixas claras e escuras exibidas ao longo de seu eixo longitudinal, tal como ¢é apresentado na Figura 5, na
forma de ideogramas. A distribuicdo dessas faixas ¢ diferente e constante em cada um dos cromossomos, o que
facilita bastante a sua identificagéo [2].

Figura 5: Padrdo de bandas do cariotipo humano na forma de ideogramas
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Além de informagdes a respeito do comprimento, da posi¢ao do centromero ¢ do padrdo de bandas de um
cromossomo, os trabalhos de [5] [6] [7] destacam a importancia de se utilizar outras caracteristicas adicionais no
processo de identificacdo automatica. Algumas dessas caracteristicas foram modeladas no XML resultante do
trabalho proposto nesse artigo, tais como o perimetro do cromossomo, sua area ¢ a média entre a area e o
comprimento do cromossomo.

3 Bases de dados sobre cromossomos

Com o objetivo de desenvolver sistemas automatizados de identificacdo e classificacdo de cromossomos
humanos a partir de imagens de metafases, diferentes técnicas foram pesquisadas, desenvolvidas e publicadas em
estudos anteriores. Dentre as técnicas, pode-se citar a utilizagdo de modelos estatisticos [5] [8], redes neurais
artificiais [9] [10] [11] [12], algoritmos de transporte [13], aprendizado incremental [14], logica fuzzy [15], SVM
(support vector machine — maquina de vetores de suporte) [16], entre outros. Dentre esses estudos, as técnicas
que mais obtiveram sucesso nos resultados sdo as que envolvem algoritmos estatisticos ou redes neurais
artificiais [12]. Na maior parte desses estudos, uma base de dados publica ¢ utilizada como forma de treinamento
para o sistema. As bases de dados mais utilizadas s@o as bases de Copenhagen [6] [17] [18], Edimburgo [6] [19]
e Filadélfia [6] [17]. Essas bases de dados sdo constituidas por uma série de arquivos contendo informagdes na
forma de strings, a respeito do padrao de bandas, do tamanho, do tamanho dos bragos bem como a posi¢ao do
centrdmero de milhares de cromossomos. As bases de Edimburgo e Copenhagem sdo baseadas em imagens
obtidas de células sanguineas periféricas, enquanto que a base de Filadélfia ¢ baseada em imagens obtidas de
células extraidas do vilo coridnico [20].

Devido ao fato de essas bases de dados serem representadas e constituidas de um grande numero de
arquivos contendo uma enorme quantidade de informagdes ndo estruturadas, o acesso a essas informagdes ¢ a
sua alimentagdo com dados atualizados torna-se um processo bastante dispendioso. Além disso, devido ao fato
de ndo existir um padrdo sobre como essas informagdes estdo organizadas, ¢ necessario ter um conhecimento
prévio de como esses arquivos estdo dispostos bem como sobre as informac¢des contidas. Por fim, algumas
informagoes utilizadas no processo de identificagdo automatica, tais como o perimetro e a drea do cromossomo,
ndo sdo apresentadas nessas bases de dados. A Figura 6 apresenta como estdo dispostos os arquivos da base de
dados de Copenhagem, e a Figura 7 apresenta o conteudo de um dos arquivos, observando-se a ndo estruturacio
das informagdes e a quantidade excessiva de arquivos.

Figura 6: Disposic¢do dos arquivos da base de Copenhagen

Fonte: elaborado pelos autores com dados da pesquisa.

Figura 7: Contetdo de um arquivo da base de Copenhagen
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Fonte: elaborado pelos autores com dados da pesquisa.

Revista Brasileira de Computagdo Aplicada (ISSN 2176-6649), Passo Fundo, v. 8, n. 2, p. 60-70, jul. 2016 65



4 Metodologia

Para o desenvolvimento deste trabalho, foi utilizada a base de imagens disponibilizada pelo Laboratério
de Imagem Biomédica [21]. A escolha dessa base de imagens ¢ por ela apresentar arquivos de imagens de
cromossomos ja segmentados e com suas devidas classificagdes. Essa base de imagens ¢ constituida de imagens
de 119 metafases que foram manualmente segmentadas e classificadas por especialistas, sendo ao total 5.474
imagens divididas em 119 pastas, cada pasta contendo imagens dos 46 cromossomos ja separados. A partir dessa
base de imagens, foram desenvolvidos algoritmos de processamento de imagens para a extragdo das principais
caracteristicas morfologicas desses cromossomos, conforme apresentado em trabalhos desenvolvidos
anteriormente [22] [23]. Portanto, para cada uma das 46 imagens das 119 metafases sdo extraidas as seguintes
caracteristicas morfologicas:

e Comprimento

e Areca

e Perimetro

e Padrio de bandas

e Numero de bandas

e (lassificagdo do centromero
e Posi¢do do centrémero

O objetivo do XML ¢ servir a dois propdsitos: uma base de informag¢des de amostras individuais de
cromossomos ¢ também como um modelo que descreve essas caracteristicas para cada tipo de cromossomo, do 1
a0 22, e dos cromossomos sexuais X ¢ Y. Para as informagdes individuais de cada cromossomo, a tarefa se torna
mais simples, uma vez que ¢ preciso simplesmente definir a estrutura dessas informagdes no XML Schema.
Porém, para que se tenha um modelo dessas informagdes para cada um dos tipos de cromossomo, ¢ necessario
calcular uma média dessas caracteristicas obtidas de cada imagem, pois a base de imagens contém 238 amostras
de cada tipo de cromossomo.

O comprimento, a area e o perimetro de um cromossomo sdo representados por um valor real entre 0 e 1,
sendo que esses valores sdo proporcionais ao maior valor obtido para cada uma dessas informagdes dentro de
uma metafase. Por exemplo, se em uma metafase um dos cromossomos do tipo 1 for o cromossomo de maior
comprimento dentre os 46, lhe ¢ determinado comprimento de valor 1, e entdo todos os outros cromossomos da
mesma metafase terdo seu comprimento definido com um valor proporcional em relagdo a ele. Ou seja, se o
cromossomo 4 for a metade do comprimento do cromossomo 1 dessa metafase, seu comprimento terd o valor de
0.5. O mesmo vale para a area e o perimetro. Por fim, é feita uma média para cada tipo de cromossomo entre
todas as 119 metafases.

O padrio de bandas de cada cromossomo ¢ representador por um vetor de cem elementos do tipo inteiro,
cujos valores de cada posicao sdo determinados pela variagdo de niveis de cinza ao longo do eixo longitudinal do
cromossomo, sendo que 0 representa a cor preta e 255 a cor branca. Como cada cromossomo possui um tamanho
diferente, portanto, foi necessario realizar a padroniza¢do do tamanho desse vetor para todos os cromossomos,
para que seja possivel a realizacdo de futuras comparagdes. Dessa forma, o tamanho do vetor que representa o
padrdo de bandas foi discretizado em cem elementos para todos os cromossomos. No XML, o vetor estd
representado por uma string, sendo que os valores de cada posi¢do estdo separados por virgula.

O numero de bandas é determinado pela quantidade de variagdes, a partir de um limiar, de niveis claros e
escuros do padrdo de bandas de um cromossomo. Ao final, ¢ calculada a quantidade média do nimero de bandas
para cada tipo de cromossomo.

Apesar de a classificagdo em relagdo ao centrOmero ser sempre a mesma, a posicdo em que ele se
encontra pode variar levemente entre dois cromossomos de um mesmo tipo. Dessa forma, o valor da posi¢ao do
centromero podera variar entre 0 e 0.5, sendo que 0 representa um centromero no extremo do cromossomo e 0.5
um centrdmero no meio do cromossomo.

A partir do célculo da média de cada caracteristica, foi definidlo um XML Schema que descreve a
estrutura do documento XML bem como um documento XML contendo essas informagdes.
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5 Resultados

Nesta secdo serdo apresentados os resultados obtidos no desenvolvimento deste trabalho. O XML
Schema, que descreve a estrutura do documento XML representando as informagdes morfologicas dos
cromossomos, tanto individuais como dos modelos, é apresentado na Figura 8. A Figura 9 mostra uma parte do
XML resultante, descrito conforme o XML Schema da Figura 6, apresentando as informagdes obtidas sobre o
modelo de cromossomos do tipo 1 bem como uma amostra de um cromossomo do tipo 4.

Como se pode observar na Figura 8, tanto modelos quanto amostras seguem a mesma estrutura de
informagdes, contendo o comprimento do cromossomo, sua area, o perimetro, o nimero de bandas encontradas,
seu padrdo de bandas, a classificacdo com relagdo ao centromero e a posicdo do centrdmero. Optou-se por nio
adicionar informacdes a respeito do tamanho dos bracos, pois isso pode ser calculado a partir da posi¢cdo do
centromero e sua classificagdo.

O arquivo XML da Figura 9 apresenta um exemplo de modelo de cromossomo 1, representado pelo
elemento modeloCromossomo. Conforme dito anteriormente, as informagdes do tipo modeloCromossomo
representam a média de todas as informacdes obtidas sobre o cromossomo daquele tipo especifico (no caso da
Figura 9, do cromossomo 1). J4 o elemento amostraCromossomo apresenta informac¢des sobre uma
amostra/imagem especifica de um cromossomo do tipo 4.

Figura 8: XML Schema descrevendo a estrutura do documento XML

[<?xml version="1.0" 2>
<x5:schema xmlns:xs="http://www.w3.org/2001/XMLSchema">
<xs:element name="gromossomos">
<xs:complexType>
<xs:sequence>
<xs:element name="modeloCromossomo" type='"tipoCromossomo" maxzOccurs="unbounded"/>
<xs:element name="amostraCromossomo" type="tipoCromossomo" maxOccurs="unbounded"/>|
</xs:sequence>
</xs:complexType>
</xs:element>
[<xs5:complexType name="tipoCromossomo'>
<x¥s:sequence>
<xs:element name="gomprimente" type="xs:decimal"/>
<xs:element name="area" type="xs:decimal"/>
<xs:element name="perimetzo" type="xs:decimal"/>
<xs:element name="numeroBandas" type="xs:integer"/>
<xs:element name="padraoBandas" type="xg:string"/>
<xs:element name="classificacaoCentromero" type="xs:string"/>
<xs:element name="posicaoCentromero" type="gs:decimal"/>
</xs:sequence>
<xs:attribute type="xs:integer" name="£ipe" use="required"/>
</xs:complexType>
< /x5 3chema>

Fonte: elaborado pelos autores com dados da pesquisa.
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Figura 9: XML com informacdes sobre os cromossomos 1 e 4, descritas conforme o XML Schema da
Figura 8

<?xml version="1.0" encoding="ytf-8"?2>
<CYrOmossSomos>
<modeloCromossomo tipo="1":>
<comprimento>0.94</comprimento:>
<area>0.96</area>
<perimetro>0.91</perimetro>
<numeroBandas>27</numeroBandas>
<padracBandas>226,224,213,207,202,198,195,193,191,189,187,185,183,
180,177,174,171,167,163,160,155,152,148,144,140,135,133,130,128,126,
125,125,126,126,127,127,128,129,130,132,135,139,144,149,155,162,168,
174,180,184,188,190,191,191,191,190,188,185,183,180,177,174,171,168,
165,161,158,154,150,147,143,140,137,134,132,129,127,126,126,129,132,
136,139,142,145,146,147,148,149,151,152,154,156,157,160,163,170,179,
192,212</padracBandas>
<classificacaoCentromero>Metacéntrico</classificacaoCentromero>
<posicaoCentromero>0.48</posicaocCentromero>
</modeloCromossomo>
<amostraCromossomo tipo="4">
<comprimento»0.74</comprimento>
<area>0.8l</area>
<perimetro>0.72</perimetro>
<numeroBandas>23</numeroBandas>
<padracBandas>218,218,206,195,184,174,164,155,147,140,134,129,125,
121,118,116,115,114,113,113,113,114,115,115,116,117,117,118,117,117,
115,114,112,110,109,108,107,107,108,109,111,112,114,115,116,117,118,
i17,117,117,116,115,115,115,115,114,114,114,114,113,113,112,112,111,
111,110,109,109,109,109,109,110,111,112,114,115,116,118,119,119,119,
119,119,118,118,117,118,118,119,121,124,127,132,137,146,156,167,180,
195,210</padracBandas>
<classificacaoCentromero>Submetacéntrico</classificacaocCentromero>
<posicaoCentromero>0.28</posicacCentromero>
</amostraCromossomos>
</Cromossomos>

Fonte: elaborado pelos autores com dados da pesquisa.

6 Conclusao

Com o objetivo de organizar e estruturar as informagdes referentes as caracteristicas morfologicas de
cromossomos humanos, de maneira a serem utilizadas em sistemas de identificagdo e classificagdo automatica,
desenvolveu-se, neste trabalho, uma simplifica¢do de uma base de imagens, com as informacdes estruturadas por
meio de XML Schema e organizadas no formato XML. A partir dos resultados obtidos, observa-se uma melhor
organizagdo das informagdes morfologicas dos cromossomos, comparada as bases de Copenhagen, Edimburgo e
Filadélfia, previamente estudadas, que apresentavam as informag¢des em uma série de arquivos. Ao extrair e
estruturar as informagdes da base de imagens utilizando XML, tanto o acesso a essas informagdes quanto sua
alimentag@o com novos dados, tornam-se processos menos dispendiosos. Além disso, ao centralizar, organizar e
padronizar a forma com que os dados estdo estruturados, possibilita-se seu entendimento e compreensio sem a
necessidade de um conhecimento prévio sobre como estio dispostos.

Observa-se que a realizagdo de tal estudo ¢ de suma importancia no que tange o desenvolvimento de
sistemas automatizados, que serve de auxilio ao trabalho exaustivo do geneticista, pois o nimero de profissionais
qualificados ainda ¢ baixo para a grande demanda por profissionais capacitados na area de genética médica para
a execugdo do cariotipo. A citogenética, como subarea da genética médica, surgiu com o intuito de pesquisar
alteracdes que ocorrem em nivel de DNA nas populagdes e estudar agentes mutagénicos. Uma das técnicas mais
utilizadas e aplicaveis na realiza¢ao desse trabalho € a andlise do caridtipo. Dessa forma, a analise do cariétipo é
essencial para o diagnostico de doengas ligadas a alteragdes cromossomicas, e, portanto, a automatizagao desse
processo € a representagdo organizada das informagdes referentes aos cromossomos € essencial, visando obter
resultados mais confidveis e em um espago de tempo menor, permitindo também que o acesso e a alimentagao
dessas informagoes seja padronizada.

Este trabalho focou na representagdo das informagdes a respeito das caracteristicas morfologicas de
cromossomos humanos normais, visto que a base de imagens utilizada neste estudo contém somente imagens
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desse tipo. Para a representacdo de anomalias cromossdmicas morfologicas, necessita-se de uma base de dados
que contenha imagens de anomalias cromossOmicas, com uma classificagdo prévia das anomalias ocorrentes,
além de que uma série de outras informagdes que precisariam ser extraidas das imagens. Em relacdo a trabalhos
futuros, portanto, pretende-se realizar uma pesquisa sobre bases de imagens contendo anomalias morfologicas e
entdo adicionar a modelagem do XML Schema uma estruturagdo dessas informacdes, visto que essa ¢ uma das
principais andlises feitas pelos geneticistas.
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