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Resumo: As doengas raras afetam cerca de 6% da populacdo mundial, impondo desafios
como atraso diagnostico e fragmentagdo de dados. Esta revisdo analisa o uso de IA em
bioinformatica, destacando aplica¢cdes em genodmica, mineragdo de prontudrios e suporte a
decisdo clinica. Apesar do potencial, persistem limitagdes como bases de dados pequenas,
vieses e validacdo clinica. Conclui-se que a integrag@o de dados clinicos, aliada a validacao
multicéntrica, ¢ necessaria para avangos robustos.
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INTRODUCAO

As doencas raras sdo numerosas, heterogéneas e,
coletivamente, representam carga sanitaria e social
expressiva. A andlise epidemioldgica da base
Orphanet mostrou que essas doencas podem afetar
entre 3,5% e 5,9% da populagdo global, além de
apresentarem forte predominancia de condigdes
genéticas e inicio pediatrico em grande parte dos casos
(NGUYEN et al., 2019). Em paralelo, estudos de
sintese recentes ressaltam que o campo permanece
marcado por atraso diagndstico, itinerarios
assistenciais fragmentados, escassez de evidéncias
clinicas robustas e baixa disponibilidade de terapias
especificas, o que amplia custos humanos, sociais e
economicos (FERREIRA, 2019; GROFT; POSADA;
TARUSCIO, 2021).

Nesse cenario, a inteligéncia artificial desponta como
eixo estratégico para a literatura em Ciéncia da
Computagdo aplicada a satde. Revisdes de escopo
indicam crescimento do uso de aprendizado de
maquina em doencas raras, sobretudo em tarefas de
diagnoéstico, progndstico e classificacdo, com
emprego recorrente de dados de imagem, variaveis
clinicas, dados demograficos e conjuntos Omicos
(SCHAEFER et al, 2020). Contudo, a propria
literatura computacional adverte que o dominio das
doengas raras impde um problema metodologico
central: o reduzido nimero de amostras, combinado
com alta dimensionalidade dos dados biomédicos,
dificulta generalizacdo, reprodutibilidade e avaliagdo
externa dos modelos (BANERIJEE et al., 2023).
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No ambito da bioinformatica, a integracdo entre
sequenciamento de exoma/genoma, bases de
conhecimento biomédico e algoritmos de [A tem
ampliado a capacidade de priorizar variantes e sugerir
hipoteses diagnosticas mais rapidamente. Revisdes
recentes destacam que a A aplicada ao diagndstico
genético pode reduzir o esforco interpretativo, apoiar
a correlacdo genotipo-fendtipo e fortalecer estratégias
de medicina de precisdo em doengas raras (JAMES et
al., 2023; HONG et al, 2024). De modo
complementar,  revisdes  sistematicas  sobre
abordagens de aprendizado de maquina mostram
utilidade crescente de modelos treinados com dados de
sequenciamento para estratificagdo, identificacdo de
mutagdes e apoio ao diagnostico de doengas genéticas
raras (ROMAN-NARANJO; PARRA-PEREZ;
LOPEZ-ESCAMEZ, 2023).

Na informatica médica, prontuarios eletronicos e
técnicas de processamento de linguagem natural vém
sendo mobilizados para rastrear sinais clinicos
dispersos ¢ identificar pacientes potencialmente
subdiagnosticados. Estudos e revisdes demonstram
que registros eletronicos em satide podem servir como
base para sistemas de triagem e vigilancia de doengas
raras, ainda que desafios de padronizagdo, qualidade
de dado e interoperabilidade permanegam substanciais
(GARCELON; BURGUN; SALOMON; NEURAZ,
2020; COHEN et al., 2020). Além disso, a
consolidacdo de registros de pacientes e
infraestruturas de dados é apontada como requisito
para treinamento, validacdo e monitoramento de
sistemas inteligentes com impacto clinico real
(HAGEMAN et al., 2023).
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Diante desse panorama, este trabalho desenvolve uma
revisdo de literatura sobre desafios e oportunidades da
IA aplicada as doengas raras, enfatizando duas frentes
complementares: a bioinformatica, voltada a analise
gendmica e multidmica, e a informatica médica,
centrada em registros clinicos, apoio a decisdo e
integragdo assistencial. O objetivo ¢ sintetizar como a
literatura recente descreve ganhos potenciais,
limitagdes técnicas e implicagdes éticas do uso de TA
nesse campo, oferecendo uma base conceitual para
pesquisas futuras e para a adogdo responsavel dessas
tecnologias no contexto biomédico.

MATERIAL E METODOS

Este estudo caracteriza-se como uma revisao narrativa
de literatura, de natureza qualitativa e exploratoria,
voltada a analise das contribui¢cGes da inteligéncia
artificial para o campo das doengas raras, com foco em
bioinformatica e informatica médica. A construc¢do do
trabalho foi orientada por publicagdes cientificas
recentes, prioritariamente entre 2016 e 2025,
selecionadas por sua relevancia tematica e por seu
potencial de representar o estado da arte nas interfaces
entre computacio e medicina.

O levantamento bibliografico concentrou-se em
artigos de revisdo, revisdes sistematicas, estudos de
escopo ¢ trabalhos aplicados sobre aprendizado de
maquina, processamento de linguagem natural,
analise genomica, prontudrios eletronicos em saude e
medicina de precisdo. Como critérios de inclusao,
privilegiaram-se estudos que discutem aplica¢des de
IA no diagnéstico, na priorizagdo de variantes, na
integragdo de dados clinicos e moleculares e na
identificagdo de pacientes com doengas raras. Foram
excluidos trabalhos com aderéncia tematica limitada,
duplicados ou sem contribuicdo direta para os eixos
analiticos definidos.

Apos a selegdo, os estudos foram examinados por
leitura analitica e organizados em duas categorias
principais: (i) bioinformatica, abrangendo métodos
computacionais aplicados a dados gendmicos e
multidmicos; e (ii) informatica médica, contemplando
registros eletronicos de saude, apoio a decisdo clinica
e interoperabilidade de dados. A sintese dos achados
buscou identificar oportunidades, limitagdes técnicas,
desafios éticos e lacunas de pesquisa, permitindo
discutir, de forma condensada, como a IA tem sido
empregada no enfrentamento dos problemas
diagnoésticos e assistenciais associados as doengas
raras.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Os estudos analisados convergem em um ponto
central: a principal oportunidade da IA em doengas
raras esta na redugdo da chamada diagnostic odyssey,
isto é, do percurso longo e fragmentado até a
confirmagao diagnostica. Essa conclusdo reforga tanto
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as revisdes ja mobilizadas na introdugdo quanto
levantamentos mais recentes, que mostram
predominancia de aplicagdes voltadas ao diagnostico
e a triagem clinica em detrimento de usos plenamente
incorporados a rotina assistencial (SCHAEFER et al.,
2020; BANERJEE et al., 2023; ACERO RUGE et al.,
2025). Em bioinformatica, esse potencial aparece de
forma mais clara na priorizacdo de variantes, no apoio
a correlagdo genodtipo-fendtipo e na integracdo de
dados multidmicos. Trabalhos recentes indicam que
pipelines combinando gendmica, transcriptomica e
apoio algoritmico conseguem ampliar o rendimento
diagnostico e acelerar a interpretagdo molecular,
sobretudo em coortes pediatricas e em programas
nacionais de doengas raras (JAMES et al., 2023;
LUNKE et al., 2023; CHOON et al., 2024; ALI; LI;
AGRAWAL, 2025). Assim, a oportunidade mais
consistente em bioinformatica ndo ¢é apenas
automatizar analises, mas articular IA com bases
curadas, conhecimento biomédico e fluxos clinico-
laboratoriais de medicina de precisao.

Na informatica médica, os resultados sugerem que o
ganho mais promissor reside na exploragdo de
registros eletronicos em saude para identificag@o
precoce de casos, construgdo de fendtipos
computaveis e produgdo de evidéncia do mundo real.
Estudos sobre mineragdo de prontudrios e
processamento de linguagem natural mostram que
informagoes dispersas em texto livre podem antecipar
suspeitas diagnoésticas, como ilustrado em doengas
neuroldgicas raras e em aplicagdes baseadas em
prontuarios hospitalares (GARCELON; BURGUN;
SALOMON; NEURAZ, 2020; COHEN et al., 2020;
LOBARCO etal., 2021). Revisdes mais amplas sobre
NLP em prontuarios indicam, contudo, que o valor
desses sistemas depende fortemente da qualidade
documental, da padronizagdo terminoldgica e da
possibilidade de reutilizagdo dos dados para decisdo
clinica (HOSSAIN et al., 2023). Nesse sentido, redes
federadas e estratégias de governanca de dados
aparecem como oportunidade decisiva para ampliar
reprodutibilidade, transparéncia e escala analitica sem
exigir centralizagdo irrestrita dos dados sensiveis,
questdo particularmente critica em doengas raras
devido ao baixo nimero de pacientes e a dispersdo
geografica dos casos (VAN BAALEN et al., 2024;
CHEN et al., 2025).

Ao mesmo tempo, a literatura revela lacunas
importantes que respondem diretamente a pergunta do
titulo deste trabalho. O principal desafio em
bioinformatica continua sendo a escassez de amostras
representativas, agravada por alta dimensionalidade,
desbalanceamento entre classes, anotagoes
incompletas e dependéncia de bases de referéncia
concentradas em poucos centros e populagdes. Ja na
informatica médica, persistem barreiras de
interoperabilidade, heterogeneidade semantica entre
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sistemas, auséncia de validacdo multicéntrica e baixa
explicabilidade dos modelos quando aplicados ao
apoio a decisdo. Soma-se a isso o fato de que muitos
estudos permanecem em nivel de prova de conceito,
com pouca demonstragdo de impacto prospectivo
sobre desfechos clinicos ou fluxos de cuidado
(BANERJEE et al., 2023; HAGEMAN et al., 2023;
ACERO RUGE et al.,, 2025). Por outro lado, a
literatura  também amplia o horizonte de
oportunidades: a IA pode acelerar descoberta e
reposicionamento de farmacos, fortalecer estudos com
dados do mundo real e apoiar ecossistemas
colaborativos entre pesquisadores, servigos e
associagoes de pacientes (NAPOLITANO et al., 2024;
KLEIN et al.,, 2024). Desse modo, os achados da
revisdo indicam que o avango mais relevante para
doengas raras depende menos de algoritmos isolados
e mais da integracdo entre bioinformatica, informatica
médica, governanga ética e  infraestrutura
compartilhada de dados, condigdo necessaria para
transformar promessas computacionais em beneficio
clinico mensuravel.

CONCLUSAO

A revisdo de literatura permitiu concluir que a
inteligéncia artificial tem potencial concreto para
reduzir atrasos diagnoésticos e qualificar o cuidado em
doengas raras, especialmente quando aplicada a
priorizagdo de variantes, a integragdo de dados
multiémicos ¢ a analise de registros eletronicos em
saude. Sob essa perspectiva, bioinformatica e
informatica médica aparecem como campos
complementares: a primeira fortalece a interpretagio
molecular e a medicina de precisdo, enquanto a
segunda amplia a capacidade de identificagdo precoce,
monitoramento e apoio a decisdo clinica.

Entretanto, o avango do campo ainda depende do
enfrentamento de lacunas estruturais, como escassez
de dados, baixa interoperabilidade, limitada validagdo
multicéntrica e desafios éticos relacionados a
transparéncia e a governanga da informagdo. Assim,
responde-se a pergunta do titulo destacando que os
principais desafios estdo na qualidade, integracdo e
validacdo dos dados, ao passo que as maiores
oportunidades residem na constru¢do de ecossistemas
colaborativos, auditaveis e orientados ao beneficio
clinico, capazes de  transformar  solucdes
computacionais em impacto real para pacientes com
doengas raras.
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