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Abstract

The next decade will be characterized by the increasing integration of genomic, clinical,
and socioeconomic data into healthcare practice, driving advances in precision medicine.
However, this transformation takes place in a context of strong dependence on interna-
tional infrastructures, databases, and analytical tools, limiting technological sovereignty
and the adaptation of solutions to the Brazilian population. This chapter proposes, as a
national grand challenge, the development of an integrated artificial intelligence-based
clinical bioinformatics infrastructure tailored to the Brazilian Unified Healt h System
(SUS). The proposed framework is structured around a layered architecture that integra-
tes heterogeneous data sources, governance and interoperability mechanisms, advanced
Al models, and large-scale computational infrastructure, enabling applications such as
clinical decision support and genomic surveillance. In addition, the chapter discusses
current gaps, key dimensions of the challenge, evaluation metrics, and a roadmap for the
202622036 period. By fostering the integration of science, technology, and healthcare
systems, the proposal aims to reduce external dependencies, expand equitable access to
advanced technologies, and position Brazil as a leader in clinical bioinformatics and
digital health.

Resumo

A proxima década serd marcada pela crescente integracdo de dados gendomicos, clini-
cos e socioeconomicos na prdtica assistencial, impulsionando avancos na medicina de
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precisdo. No entanto, essa transformacdo ocorre em um contexto de forte dependéncia
de infraestruturas, bases de dados e ferramentas internacionais, limitando a soberania
tecnologica e a adaptacdo das solucoes a realidade da populacdo brasileira. Este capi-
tulo propoée como grande desafio nacional a constru¢do de uma infraestrutura integrada
de bioinformdtica clinica baseada em Inteligéncia Artificial, orientada ao Sistema Unico
de Saiide (SUS). A proposta é estruturada a partir de uma arquitetura em camadas que
integra dados heterogéneos, mecanismos de governanca e interoperabilidade, modelos
avangados de IA e infraestrutura computacional em larga escala, com aplicagdo direta
em suporte a decisdo clinica e vigilancia em saiide. Além disso, sdo discutidas as princi-
pais lacunas atuais, as dimensoes do desafio, métricas de avaliacdo e um roadmap para
o periodo de 2026 a 2036. Ao promover a integragcdo entre ciéncia, tecnologia e sistema
de saiide, a proposta visa reduzir dependéncias externas, ampliar a equidade no acesso a
tecnologias avangadas e posicionar o Brasil como referéncia em bioinformdtica clinica
e saude digital.

7.1 Introdugao

A préxima década serd marcada por uma transformacgdo profunda na sadde, impulsi-
onada pela integracdo de dados biomédicos em larga escala, em um cendrio de cres-
cente dependéncia tecnoldgica e necessidade de soberania em dados e infraestrutura.
Avangos recentes em sequenciamento de nova geracdo, terapias avangadas baseadas em
acidos nucleicos e na medicina de precisdo t€ém ampliado significativamente a capaci-
dade de compreensdo dos mecanismos bioldgicos subjacentes as doencgas, abrindo no-
vas possibilidades para diagndstico, progndstico e tratamento individualizado. Nesse
contexto, a bioinformatica clinica emerge como um componente central para a tradu-
cao desses dados em conhecimento aciondvel, sendo fortemente dependente de métodos
computacionais avancados, em especial aqueles baseados em Inteligéncia Artificial (IA)
[Ghebrehiwet et al. 2024, Alsaedi et al. 2025].

Apesar desse cendrio promissor, a capacidade de transformar dados bioldgicos
em decisdes clinicas ainda é altamente desigual entre paises e regides. Na prética, a
interpretacdo de variantes genéticas, a identificacdo d e alvos terap€uticos € o monito-
ramento de patdégenos dependem, em grande medida, de infraestruturas computacionais
robustas, bases de dados consolidadas e pipelines validados, frequentemente concentra-
dos em poucos paises. Essa concentracdo tecnoldgica cria um cendrio de dependéncia
estrutural para paises em desenvolvimento, limitando a autonomia cientifica, a sobera-
nia em dados e a capacidade de resposta a desafios e mergentes em saude p tblica. No
caso brasileiro, esse problema € agravado pela elevada diversidade genética da popu-
lagdo, resultante de um processo histérico de miscigenacdo, que nio é adequadamente
representada nas principais bases de dados internacionais, comprometendo a acuricia das
interpretacdes clinicas e a efetividade de abordagens baseadas em medicina de precisdo
[Gao et al. 2023, Nunes et al. 2025].

No Brasil, embora existam iniciativas relevantes em gendmica, bioinformatica e
saude digital, ainda ndo h4 uma infraestrutura nacional integrada que permita a operagao
coordenada de bioinformdtica clinica em escala populacional. Programas estratégicos
como o Genomas Brasil, conduzido pelo Ministério da Saude, representam avangos im-
portantes na geracdo de dados gendmicos e na estruturacdo de capacidades nacionais,
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porém ainda enfrentam desafios relacionados a integracdo sist€mica, interoperabilidade
e uso efetivo desses dados em larga escala. A auséncia de integracdo entre dados ge-
ndmicos, registros clinicos e determinantes sociais, aliada a fragmentacdo institucional
e tecnoldgica, dificulta a constru¢do de solucdes robustas e sustentdaveis. Além disso, a
incorporagdo de técnicas avancadas de IA, como modelos baseados em Transformers e
abordagens generativas, ainda ocorre de forma pontual e desarticulada, sem a consolida-
cdo de um ecossistema nacional [de Oliveira and Lopes-Cendes 2025].

No cendrio internacional, observa-se o avango de iniciativas estruturantes vol-
tadas a integracdo de dados gendmicos e clinicos em larga escala, como o UK Bio-
bank no Reino Unido [Bycroft et al. 2018], o programa All of Us nos Estados Unidos
[of Us Research Program Investigators 2019], e o European Health Data Space Regula-
tion (EHDS) na Unido Europeia [European Commission 2022]. Essas iniciativas estabe-
lecem infraestruturas nacionais integradas que combinam dados biomédicos, plataformas
computacionais avangadas e diretrizes robustas de governancga, viabilizando aplicacdes
em medicina de precisdo e saide publica. Em contraste, o Brasil ainda ndo dispde de uma
infraestrutura nacional plenamente integrada e operacional nesse nivel, o que refor¢a a ne-
cessidade de uma abordagem estratégica orientada a soberania tecnoldgica e a adaptacao
as especificidades da populagdo brasileira.

Diante desse cendrio, torna-se imperativo estabelecer um novo patamar para a
computagao aplicada a satde no Brasil, no qual a bioinformética clinica deixe de ser um
conjunto de iniciativas isoladas e passe a constituir uma infraestrutura estratégica para
o Sistema Unico de Satide (SUS). Este capitulo propde, portanto, a formulagio de um
grande desafio nacional voltado a constru¢cdo de uma infraestrutura integrada de bioinfor-
matica clinica baseada em IA, com foco na soberania tecnoldgica, na equidade em satude
e no fortalecimento do ecossistema de inova¢do em saude digital para a préxima década
[Khan et al. 2024].

7.2 Arquitetura da Infraestrutura Nacional Proposta

Para viabilizar a constru¢do de uma infraestrutura nacional de bioinformatica clinica base-
ada em IA alinhada aos principios de soberania tecnoldgica e integracdao ao SUS, propde-
se uma arquitetura em camadas, projetada para suportar a integracao de dados heterogé-
neos, o processamento em larga escala e a geracdo de conhecimento clinico acionavel.
Essa arquitetura organiza-se em cinco camadas principais, interdependentes e comple-
mentares: (i) camada de dados, (ii) camada de integracdo e governanga, (iii) camada de
IA, (iv) camada computacional e (v) camada de aplicacao clinica, conforme ilustrado na
Figura 1.1.

Camada de Dados: responsdvel pela coleta, armazenamento e organizagdo de
dados biomédicos em larga escala, incluindo dados gendmicos, transcriptomicos, proted-
micos, registros clinicos eletronicos e determinantes sociais de satde. Essa camada deve
contemplar mecanismos de padronizacdo, curadoria e versionamento, garantindo quali-
dade e rastreabilidade dos dados.

Camada de Integracao e Governanca: responsavel pela interoperabilidade en-
tre diferentes fontes de dados e sistemas institucionais. Inclui a defini¢do d e padrdes
nacionais de interoperabilidade, mecanismos de anonimizacao e seguranga, além da con-
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Camada de Dados
Dados gendmicos, clinicos, multidmicos e determinantes sociais

Y

Camada de Integracao e Governanca
Interoperabilidade, curadoria, seguranca, LGPD e auditoria

Y

Camada de Inteligéncia Artificial
Modelos multimodais, Transformers, modelos generativos, aprendizado federado e XAl

Y

Camada Computacional
HPC nacional, nuvem, arquiteturas distribuidas e escalabilidade

Y

Camada de Aplicac¢io Clinica no SUS
Suporte a decisdo, vigilancia gendmica, medicina de precis@o e gestdo em satide
Figura 1.1. Arquitetura simplificada da infraestrutura nacional proposta para bi-
oinformatica clinica baseada em IA no SUS.

formidade com a Lei Geral de Protecao de Dados (LGPD). Essa camada também estabe-
lece politicas de governanga, controle de acesso e auditoria, fundamentais para garantir
confianga e uso ético dos dados.

Camada de IA: dedicada ao desenvolvimento e aplicacdo de modelos avanga-
dos de TA para andlise de dados biomédicos complexos e multimodais. Inclui modelos
baseados em aprendizado profundo, Transformers, modelos generativos e abordagens de
aprendizado federado, além de técnicas de IA Explicdvel (XAI) para garantir transparén-
cia, interpretabilidade e suporte a decisdo clinica.

Camada Computacional: composta por infraestruturas de computacao de alto
desempenho (HPC), ambientes em nuvem e arquiteturas distribuidas e federadas. Essa
camada ¢é responsavel por viabilizar o processamento eficiente de grandes volumes de
dados e o treinamento de modelos de IA em escala nacional, garantindo escalabilidade,
resiliéncia e eficiéncia energética.

Camada de Aplicacao Clinica: responsavel pela integracdo dos resultados ana-
liticos aos fluxos assistenciais do SUS. Inclui sistemas de suporte a decisdo clinica, fer-
ramentas de vigilancia gendmica, plataformas de medicina de precisdo e interfaces para
profissionais de saide. Essa camada traduz o conhecimento gerado em a¢des concretas
no contexto assistencial.

A integracao dessas camadas permite a constru¢do de um ecossistema nacional ca-
paz de transformar dados biomédicos em conhecimento clinico de alto valor, reduzindo a
dependéncia de plataformas internacionais e promovendo a soberania tecnoldgica. Além
disso, essa arquitetura favorece a reprodutibilidade, a padronizacdo de pipelines e a vali-
dacdo em ambientes clinicos reais, elementos essenciais para a ado¢do segura e eficaz de
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solucdes baseadas em IA no SUS.

7.3 Lacunas e Desafios Atuais

Apesar dos avangos cientificos e tecnoldgicos recentes, a bioinformética clinica no Brasil
ainda enfrenta lacunas estruturais que limitam sua efetividade e escalabilidade. Entre os
principais desafios, destaca-se a fragmentagdo dos dados, com bases gendmicas, registros
clinicos e informacdes socioecondmicas distribuidos em diferentes institui¢des, frequen-
temente sem padrdes de interoperabilidade, o que dificulta sua integracdo e uso conjunto.
Soma-se a isso a forte dependéncia de bases de dados e ferramentas internacionais para
interpretagcdo de variantes genéticas e suporte a decisio clinica, uma vez que repositorios
e pipelines amplamente utilizados sdo majoritariamente desenvolvidos fora do pais. Essa
dependéncia compromete a soberania de dados, limita a adaptacdo a contextos populaci-
onais especificos e afeta a sustentabilidade dessas solu¢des no cendrio nacional, além de
reduzir a capacidade de resposta rapida a emergéncias sanitdrias, como surtos de doencas
infecciosas [de Oliveira and Lopes-Cendes 2025].

Do ponto de vista computacional e metodolégico, observa-se a auséncia de uma
infraestrutura nacional coordenada de alto desempenho voltada especificamente para apli-
cacdes em bioinformadtica clinica. Embora existam centros de computagdo de alto desem-
penho no pais, sua utilizacao para aplicacdes clinicas ainda é limitada e pouco integrada
ao sistema de saide. Além disso, ha desafios relacionados a reprodutibilidade e a padro-
nizacdo de pipelines, o que compromete a confiabilidade dos resultados e dificulta a va-
lidagc@o em diferentes contextos institucionais. No ambito da IA, a aplicacao de modelos
avangados em bioinformadtica clinica ainda ocorre de forma incipiente e pouco sistemati-
zada, com baixa integracdo aos fluxos clinicos reais e caréncia de mecanismos robustos
de validacao, explicabilidade e auditoria em ambientes regulados. Adicionalmente, a de-
pendéncia de bases de dados predominantemente derivadas de outras populagdes pode
introduzir vieses significativos nos modelos de aprendizado de mdquina, reduzindo sua
capacidade de generalizagdao e comprometendo a acuricia e a equidade das predi¢des no
contexto da populagdo brasileira. A auséncia de diretrizes nacionais claras para o uso
de IA em bioinformatica clinica reforca esse cenario, constituindo uma barreira relevante
para sua adogdo segura e eficaz em larga escala [Hasanzadeh et al. 2025].

Adicionalmente, existem desafios regulatorios e éticos relevantes, especialmente
no que diz respeito a protecao de dados sensiveis, a conformidade com a Lei Geral de Pro-
tecdo de Dados (LGPD) e a necessidade de transparéncia e auditabilidade dos sistemas
utilizados. A inexisténcia de frameworks consolidados para certificacdo de modelos e pi-
pelines em bioinformatica clinica dificulta a sua incorporacdo em ambientes assistenciais
e limita a confianca de profissionais de saude e ge stores. De staca-se, ainda a necessi-
dade de maior articulacio entre academia, inddstria e governo para o desenvolvimento
de solucdes sustentdveis e escaldveis. A auséncia de um ecossistema integrado que co-
necte pesquisa, desenvolvimento tecnoldgico e aplicacao clinica compromete o avango da
bioinformética clinica como um elemento estruturante da sadde digital no Brasil. Essas
lacunas, em conjunto, evidenciam a necessidade de um esfor¢o coordenado e de longo
prazo, caracterizando um grande desafio para a computagdo aplicada a satide na préxima
década [Khan et al. 2024].
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7.4 Formulacao do Grande Desafio

Diante das lacunas estruturais identificadas, propde-se como grande desafio para a pré-
xima década a constru¢do de uma base tecnoldgica, cientifica e institucional c apaz de
sustentar a bioinformaética clinica como um componente estratégico do sistema de saude
brasileiro. Esse desafio ndo se restringe ao desenvolvimento de ferramentas isoladas ou
a adocdo pontual de tecnologias emergentes, mas envolve a consolida¢do de uma infraes-
trutura integrada, orientada por dados, baseada em IA e alinhada as necessidades do SUS
e do Complexo Econdmico-Industrial da Satide (CEIS). Nesse contexto, o grande desafio
pode ser formulado da seguinte forma: Como projetar e implementar, até 2036, uma in-
fraestrutura nacional de bioinformdtica clinica baseada em IA, capaz de integrar dados
genomicos, clinicos e socioeconomicos em escala populacional, reduzir a dependéncia
de plataformas internacionais e apoiar, de forma sustentdvel, o diagndstico, a decisdo
terapéutica e o desenvolvimento de terapias avangadas no dmbito do SUS?

A formulagao desse desafio envolve multiplas dimensdes interdependentes, inclu-
indo a integracdo de dados heterogéneos com padrdes de interoperabilidade e segurancga,
o desenvolvimento de métodos avancados de IA capazes de lidar com dados bioldgicos
complexos e multimodais, e a constru¢do de uma infraestrutura computacional nacional
escaldvel e orientada a soberania de dados. Adicionalmente, requer a definicdo de meca-
nismos de validacgdo, certificacdo e auditoria de modelos e pipelines, bem como a articu-
lagdo entre academia, industria e governo para garantir sustentabilidade e impacto. Dessa
forma, o desafio transcende aspectos puramente tecnolégicos, configurando-se como um
problema sistémico de natureza cientifica, econdmica, regulatdria e social, cujo enfrenta-
mento tem potencial de posicionar o Brasil em um novo patamar de autonomia e inovagao
em saude, contribuindo para a redu¢do de desigualdades e para o fortalecimento do SUS
na proxima década.

7.5 Dimensoes do Desafio

Para responder as lacunas identificadas na Secdo 1.3 e operacionalizar a arquitetura pro-
posta na Sec¢do 1.2, a construcdo de uma infraestrutura nacional de bioinformadtica clinica
baseada em IA configura-se como um desafio multifacetado, que exige a articulagcdo de
dimensdes interdependentes. Nesse contexto, o desafio pode ser estruturado e m quatro
eixos principais: tecnoldgico, clinico, industrial e regulatério.

Dimensao Tecnoldgica: envolve o desenvolvimento de infraestruturas computa-
cionais escaldveis e seguras, capazes de suportar o processamento de grandes volumes
de dados gendmicos e clinicos. Inclui a consolidagdo de ambientes de HPC, arquiteturas
distribuidas e plataformas federadas de dados. Também abrange a definicao de padrdes
de interoperabilidade, fundamentais para integracdo de sistemas, e o desenvolvimento de
métodos avangados de IA para andlise de dados biol6gicos complexos e multimodais, con-
siderando requisitos de interpretabilidade, robustez e reprodutibilidade. Adicionalmente,
destaca-se a necessidade de padronizagdo e versionamento de pipelines, garantindo re-
produtibilidade cientifica.

Dimensao Clinica: refere-se a capacidade de transformar dados biolégicos em
informacdo util para a prética assistencial. Envolve a interpretacdo de variantes genéticas
considerando a diversidade da populagdo brasileira, a integracdo da bioinformadtica aos
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fluxos do SUS e o desenvolvimento de sistemas de suporte a decisdo clinica. Inclui ainda
a vigilncia gendbmica continua, especialmente para doengas infecciosas, e a validacdo de
modelos em ambientes reais, com avaliacdo de desempenho, seguranca e impacto clinico.

Dimensao Industrial: estd relacionada ao fortalecimento do Complexo Econémico-
Industrial da Satde (CEIS) e a promocgao da inovacao tecnoldgica. Engloba a reducdo da
dependéncia de plataformas estrangeiras, o estimulo ao desenvolvimento de solucdes na-
cionais, a criacdo de ambientes favordveis a inovacdo e a ampliagdo da interacdo entre
academia, industria e governo. Inclui também a formac¢do de recursos humanos qualifica-
dos, essencial para sustentar o crescimento do ecossistema de bioinformética clinica.

Dimensao Regulatéria e Etica: abrange os desafios associados ao uso seguro
e responsavel de dados e modelos em saide. Inclui a conformidade com a Lei Geral
de Prote¢do de Dados (LGPD), a defini¢do de frameworks regulatorios para validagdo,
certificacdo e auditoria de modelos de IA, e a garantia de transparéncia e explicabilidade.
Também envolve a promo¢do da equidade no acesso as solucdes desenvolvidas, evitando
a ampliacdo de desigualdades no sistema de satide.

7.6 Problemas Cientificos e Computacionais em Aberto

Embora a infraestrutura proposta tenha uma dimensao estratégica, seu nucleo € composto
por problemas cientificos e ¢ omputacionais aindanaor esolvidos. O primeiro desafio
refere-se a integracao multimodal de dados gendmicos, clinicos, laboratoriais, epidemi-
oldgicos e socioecondmicos, os quais apresentam diferentes escalas temporais, niveis de
qualidade, formatos, padrdes semanticos e graus de completude. Nao se trata apenas de
interoperabilidade sintdtica, mas da constru¢c@o de representacdes computacionais capa-
zes de preservar relagdes bioldgicas, clinicas e contextuais relevantes para a tomada de
decisdo.

Um segundo problema aberto envolve a generalizacdo de modelos de IA para
populacdes sub-representadas. Modelos treinados majoritariamente em bases internaci-
onais podem apresentar desempenho reduzido quando aplicados a populagao brasileira,
marcada por elevada diversidade genética, regional e socioecondmica. Assim, torna-se
necessario desenvolver métodos de aprendizado capazes de incorporar diversidade popu-
lacional, estimar incerteza, detectar vieses e garantir desempenho robusto em diferentes
subgrupos.

Outro desafio central € o desenvolvimento d e e stratégias d e a prendizado fede-
rado e distribuido orientadas a soberania de dados. Nesse cendrio, institui¢des de sauide,
laboratdrios e centros de pesquisa poderiam colaborar no treinamento e validagao de mo-
delos sem transferir dados sensiveis para uma base centralizada. Entretanto, permanecem
abertos problemas relacionados a heterogeneidade estatistica entre institui¢des, seguranca
contra vazamento de informacao, rastreabilidade das atualiza¢des dos modelos e balance-
amento entre privacidade, desempenho e custo computacional.

Adicionalmente, a incorporacdo de modelos generativos, Transformers e sistemas
de apoio a decisdo em bioinformadtica clinica exige novos métodos de validacdo, expli-
cabilidade e auditoria. Em aplica¢des clinicas, ndo basta que o modelo apresente alta
acurdcia; € necessario que suas recomendacdes sejam rastredveis, interpretaveis, clini-
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camente justificiveis e avaliadas e m fluxos re ais de cu idado. Por fim, a o peragdo em
escala nacional demanda avancos em computacdo de alto desempenho, orquestracdo de
cargas, qualidade de servico, eficiéncia energética e execucdo distribuida em ambientes
de nuvem, borda e névoa computacional.

7.7 Casos de Uso Prioritarios

A infraestrutura nacional proposta pode ser materializada a partir de casos de uso priori-
tarios, capazes de demonstrar sua relevancia clinica, computacional e estratégica para o
SUS. Um primeiro exemplo envolve a interpretacdo de variantes raras em pacientes aten-
didos pela rede publica de saude. Nesse fluxo, dados de sequenciamento p oderiam ser
processados por pipelines padronizados, anotados com bases nacionais e internacionais,
avaliados por modelos de IA e submetidos a mecanismos de explicabilidade e curadoria
clinica. O objetivo seria reduzir o tempo entre a geracdo do dado gendmico e a emissao
de um laudo clinicamente util, ampliando a capacidade de diagndstico em doengas raras
e reduzindo a dependéncia de plataformas externas de interpretacao.

Outro caso de uso relevante estd associado a oncologia de precisdo. Nesse con-
texto, dados gendmicos tumorais, informagdes clinicas, historico terapéutico e evidéncias
extraidas da literatura cientifica poderiam ser integrados para apoiar a priorizacao de tera-
pias, a identificacao de alternativas terapéuticas, a sele¢do de ensaios clinicos e a defini¢cao
de estratégias de acompanhamento. A soberania tecnoldgica, nesse caso, envolve a ca-
pacidade de construir bases nacionais de evidéncias, desenvolver modelos adaptados ao
perfil da populagao brasileira e disponibilizar pipelines auditaveis para suporte a decisao
clinica.

A vigilancia gendmica de patégenos constitui um terceiro exemplo estratégico. A
infraestrutura proposta permitiria integrar sequéncias gendomicas, metadados epidemiol6-
gicos, localizacdo geografica e indicadores assistenciais para detectar, classificar e moni-
torar variantes virais, bacterianas ou parasitdrias de interesse em saude publica. Essa ca-
pacidade seria especialmente importante em situagdes de emergéncia sanitdria, nas quais
a rapidez na andlise dos dados e na emissdo de alertas pode influenciar diretamente a res-
posta do sistema de saide. Esse caso evidencia a necessidade de baixa laténcia, escalabi-
lidade, interoperabilidade e mecanismos de notificagdo voltados a gestores, laboratérios e
servicos de saude.

Em conjunto, esses casos de uso demonstram que a infraestrutura proposta nao se
limita a criagdo de uma base tecnoldgica abstrata. Ela se traduz em aplicacdes concretas,
com potencial de apoiar o diagnéstico, orientar decisdes terapéuticas, fortalecer a vigilan-
cia em saide e ampliar a capacidade do SUS de incorporar a bioinformatica clinica e a [A
em escala populacional.

7.8 Meétricas de Avaliacdo do Progresso

A avaliagdo do progresso no enfrentamento do grande desafio p roposto r equer métri-
cas claras, mensurdveis e multidimensionais, capazes de capturar avancos tecnoldgicos,
impacto clinico, fortalecimento industrial e evolu¢do da capacidade nacional ao longo
do tempo. Para esse fim, propde-se um conjunto de indicadores organizados em quatro
categorias principais: técnica, clinica, estratégica e de formacdo de recursos humanos,
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conforme apresentado na Tabela 1.1.

Tabela 1.1. Métricas de avaliacao do progresso do grande desafio.

Categoria Meétrica Descricao
Técnica Tempo médio de interpretacio de Tempo necessdrio para classificar variantes gené-
variantes ticas desde a obtencdo dos dados até o laudo cli-
nico.
Técnica Volume de dados processados Quantidade de genomas, exomas ou dados biomo-
leculares processados anualmente.
Técnica Taxa de reprodutibilidade Propor¢do de andlises consistentes entre diferen-
tes ambientes e institui¢des.
Técnica Pipelines padronizados e certifica- Numero de fluxos de andlise validados segundo
dos critérios nacionais.
Técnica Indice de interoperabilidade Grau de integracdo entre sistemas e bases de da-
dos.
Clinica Tempo para decisdo terapéutica Reducdo no tempo para defini¢cdo de condutas cli-
nicas baseadas em dados gendmicos.
Clinica Acuricia clinica Desempenho dos modelos na identificacdo de va-
riantes ou alvos terapéuticos.
Clinica Cobertura populacional Proporcao da populacdo atendida pelo SUS co-
berta pela infraestrutura.
Clinica Reducdo de diagndsticos tardios Diminuicdo de diagndsticos em estdgios avanga-
dos.
Clinica Resposta a eventos epidemiol6gi- Tempo de identificagdo e andlise de variantes em
cos emergéncias sanitdrias.
Estratégica Dependéncia de plataformas inter- Propor¢@o de uso de solugdes nacionais em rela-
nacionais ¢do a estrangeiras.
Estratégica Institui¢des integradas Nuimero de centros conectados & infraestrutura na-
cional.
Estratégica Terapias avangadas suportadas Numero de iniciativas terapéuticas apoiadas pela
infraestrutura.
Estratégica Investimento em P&D Volume de recursos destinados a drea.
Estratégica Producio cientifica e tecnoldgica Numero de publicacdes, patentes e transferéncias
de tecnologia.
Formagao Profissionais capacitados Numero de especialistas formados em bioinfor-
madtica e IA aplicada a satdde.
Formacao Programas de formacdo Quantidade de cursos e programas estabelecidos.
Formacao Insercdo no mercado Taxa de absor¢do de profissionais no setor.

7.9 Roadmap 20262036

O enfrentamento do grande desafio proposto requer uma abordagem estruturada e pro-
gressiva, organizada em fases que permitam a evolucdo coordenada das capacidades tec-
noldgicas, institucionais e regulatérias ao longo da préxima década. Para esse fim, propde-
se um roadmap dividido em trés fases principais: estruturacdo, expansao e consolidacao,
que articulam acdes estratégicas voltadas a construcao, integracdo e maturidade da infra-
estrutura nacional de bioinformatica clinica baseada em Inteligéncia Artificial, conforme
apresentado na Tabela 1.2.
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Tabela 1.2. Roadmap proposto para 2026—2036.

Fase

Periodo

Principais Acoes

Estruturacdo e Con-
vergéncia

Expansdo e Integra-
¢ao

Consolidagdo e Au-
tossuficiéncia Parcial

2026-2028

2028-2031

2031-2036

Mapeamento das capacidades nacionais em bioinformatica, ge-
ndmica, IA e infraestrutura computacional; definicdo de padrdes
de interoperabilidade; implantacdo de ambientes piloto de dados
federados; desenvolvimento de benchmarks nacionais; estabele-
cimento de diretrizes iniciais de governanga de dados, LGPD e
uso ético de TA.

Ampliacdo da rede nacional de dados e computacdo com parti-
cipacdo multi-institucional; integracao da bioinformética clinica
aos fluxos do SUS; consolidagdo de plataformas HPC para apli-
cacdes biomédicas; desenvolvimento e validacdo de modelos de
IA em ambientes clinicos reais; implementagdo de protocolos de
certificacdo e auditoria.

Operacdo plena da infraestrutura nacional com cobertura ampli-
ada; reducdo da dependéncia de plataformas internacionais; su-
porte ao desenvolvimento de terapias avancadas nacionais; es-
tabelecimento de mecanismos continuos de avaliacdo e atuali-
zacao; posicionamento do Brasil como referéncia regional em

bioinformatica clinica e sadde digital.

7.10 Conexao com os Grandes Desafios da Computacio no Brasil

O grande desafio proposto esta fortemente alinhado com os Grandes Desafios da Compu-
tacdo no Brasil, conforme discutidos no IV Seminério da Sociedade Brasileira de Com-
putacdo (SBC), ao integrar multiplas dreas estratégicas da computacdo em um contexto
aplicado a saide. Em particular, destaca-se sua conexdo com IA e Ciéncia de Dados,
ao demandar o desenvolvimento de modelos capazes de processar dados bioldgicos com-
plexos e multimodais, bem como com Sistemas Distribuidos e Computacao em Larga
Escala, dada a necessidade de infraestruturas federadas e processamento de grandes vo-
lumes de dados biomédicos. O desafio também envolve avangos em Ciberseguranca e
Privacidade de Dados, especialmente no tratamento de informacdes sensiveis de satide
em conformidade com a LGPD, além de aspectos de Computacao Sustentavel, conside-
rando o custo computacional e energético associado ao uso intensivo de IA.

Além da dimensao tecnoldgica, o desafio dialoga com temas centrais relacionados
a Etica, Transparéncia e Governanca em Sistemas Computacionais, ao exigir modelos
explicdveis, auditdveis e confidveis em contextos clinicos c riticos. Destaca-se ainda sua
contribui¢do para a reducao de desigualdades sociais, ao propor a ampliacdo do acesso a
tecnologias avancadas de saide em diferentes regides do pais, fortalecendo o SUS. Dessa
forma, o desafio ndo apenas articula dreas prioritdrias da computagido, mas também re-
forga seu papel estratégico na transformacao do sistema de saide brasileiro, posicionando
a computacdo como elemento central para o desenvolvimento cientifico, tecnoldgico e
social na préxima década.

7.11 Impacto Social e Economico

A construcdo de uma infraestrutura nacional de bioinformaética clinica baseada em A tem
potencial para gerar impactos estruturais na sociedade brasileira, especialmente no que se
refere a equidade em sadde e ao fortalecimento do SUS. A ampliacdo do acesso a tec-
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nologias avancadas de diagndstico e suporte a decisdo clinica, atualmente concentradas
em centros de referéncia, pode contribuir para a democratiza¢do da medicina de precisao
em diferentes regides do pais, incluindo areas remotas. Isso possibilita a reducao de de-
sigualdades regionais, a diminuicdo de diagnésticos tardios e a ado¢do de intervencoes
mais precoces e personalizadas, resultando em melhor qualidade de vida para os pacien-
tes e maior eficiénciano uso de recursos p U blicos. A lém disso, a c apacidade d e moni-
toramento gendmico em tempo quase real fortalece a resposta a emergéncias sanitarias,
contribuindo para um sistema de saide mais resiliente e orientado por dados.

No ambito econdmico, essa infraestrutura pode impulsionar o CEIS, promovendo
a inovacdo e reduzindo a dependéncia de tecnologias estrangeiras. O desenvolvimento de
solu¢des nacionais baseadas em dados biomédicos cria oportunidades para startups, em-
presas de base tecnoldgica e parcerias publico-privadas, aumentando a competitividade
do pais no cendrio internacional. Adicionalmente, a formacdo de recursos humanos al-
tamente qualificados fortalece a economia do conhecimento e sustenta o crescimento do
ecossistema de bioinformatica clinica. Destaca-se ainda o impacto na bioeconomia, com
potencial de acelerar o desenvolvimento de terapias avangadas, e na governanga em sa-
ude, ao viabilizar decisdes mais informadas por meio da integracdo de dados e anélises
avancadas. Dessa forma, o grande desafio proposto posiciona a bioinformatica clinica
como um elemento central para o desenvolvimento sustentdvel, cientifico e tecnoldgico
da sadde no Brasil na préxima década.
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