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RESUMO

SANCHES, L. D. Uso da Inteligéncia Artificial e do Big Data na Saude Infantil: TEA
(Transtorno do Espectro Autista). 2025. 40 f. Monografia (MBA em Ciéncias de Dados) —
Centro de Ciéncias Matematicas Aplicadas a Industria, Instituto de Ciéncias Matematicas e de
Computacao, Universidade de Sao Paulo, Sao Carlos, 2025.

O Transtorno do Espectro Autista (TEA) representa um dos maiores desafios para a satde
infantil atual. Estimativas recentes da Organizagdo Mundial da Saude (2022) indicam que
aproximadamente uma em cada 100 criangas no mundo apresenta algum grau do transtorno. A
variabilidade das manifestagdes clinicas e a auséncia de biomarcadores especificos dificultam
o diagnostico precoce e a intervengdo eficaz. Nesse cendrio, tecnologias como a Inteligéncia
Artificial (IA) e o Big Data surgem como aliadas promissoras, especialmente para a analise de
grandes volumes de dados complexos, como a neuroimagem. Este trabalho propde o
desenvolvimento de um modelo preditivo de 1A, baseado em dados de neuroimagem fetal e
neonatal, com o objetivo de identificar sinais precoces do TEA. A proposta baseia-se nos dados
do Fetal-Neonatal Neuroimaging Developmental Science Center (FNNDSC) e da plataforma
ChRIS, o que permite uma abordagem colaborativa e reprodutivel. Os resultados esperados
incluem maior acurécia na deteccdo precoce do TEA e o fortalecimento do uso de IA no apoio
as decisoes clinicas. Como contribui¢do, o projeto visa integrar tecnologias emergentes as
demandas reais da saude publica, abrindo caminho para diagndsticos mais precisos e
personalizados.

Palavras-chave: TEA 1. FNNDSC 2. IA 3. ChRIS 4.






ABSTRACT

SANCHES, L. D. Use of Artificial Intelligence and Big Data in Child Health: ASD (Autism
Spectrum Disorder). 2025. 40 f. Monografia (MBA em Ciéncias de Dados) — Centro de
Ciéncias Matematicas Aplicadas a Industria, Instituto de Ciéncias Matematicas e de
Computacao, Universidade de Sao Paulo, Sao Carlos, 2025.

Autism Spectrum Disorder (ASD) represents one of the most significant challenges to
children’s health today. Recent estimates by the World Health Organization (2022) indicate that
approximately one in 100 children worldwide has some degree of the disorder. The variability
of clinical manifestations and the absence of specific biomarkers hinder early diagnosis and
effective intervention. In this scenario, technologies such as Artificial Intelligence (Al) and Big
Data appear as promising allies, especially for analyzing large volumes of complex data, such
as neuroimaging data. This work proposes developing a predictive AI model based on fetal and
neonatal neuroimaging data to identify early signs of ASD. The proposal is based on data from
the Fetal-Neonatal Neuroimaging Developmental Science Center (FNNDSC) and the ChRIS
platform, enabling a collaborative, reproducible approach. Expected results include greater
accuracy in the early detection of ASD and strengthening the use of Al to support clinical
decisions. As a contribution, the project aims to integrate emerging technologies with real
public health demands, paving the way for more accurate and personalized diagnoses.

Keywords: ASD 1. FNNDSC 2. AI 3. ChRIS 4.
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1 INTRODUCAO

O Transtorno do Espectro Autista (TEA) ¢ um transtorno neuroldgico que afeta milhdes
de criangas em todo o mundo. Estimativas da Organizagdo Mundial da Saude (OMS, 2022)
indicam que uma em cada 100 criangas apresenta algum grau de TEA. O diagndstico precoce
¢ essencial para o desenvolvimento adequado dessas criangas, mas permanece um desafio, dada
a diversidade dos sinais clinicos e a subjetividade envolvida nas avalia¢des tradicionais. Nesse
contexto, torna-se cada vez mais urgente a busca por solugdes inovadoras e tecnologicas que
viabilizem uma abordagem mais precisa, automatizada e acessivel para a identificagdo e
compreensdo do TEA.

A motivagao para este trabalho nasce da interse¢ao entre essa demanda crescente na area
da saude infantil e os avancos em Inteligéncia Artificial (IA) e em Big Data. A capacidade
dessas tecnologias de lidar com grandes volumes de dados complexos, como imagens de
ressonancia magnética, e de detectar padrdes sutis por meio de algoritmos de aprendizado de
maquina representa uma oportunidade transformadora para a medicina diagnostica. A
plataforma ChRIS (ChRIS Research Integration Service), desenvolvida pelo Fetal-Neonatal
Neuroimaging Developmental Science Center (FNNDSC), exemplifica como a computagdo em
nuvem pode integrar, de forma colaborativa, segura e eficiente, dados clinicos e ferramentas de
analise.

O objetivo geral deste projeto € desenvolver um modelo preditivo baseado em IA capaz
de identificar, a partir de dados de neuroimagem fetal e neonatal, padrdes associados ao TEA.
Como objetivos especificos, propomos: (1) estruturar pipelines de andlise utilizando a
plataforma ChRIS, (2) explorar e preparar dados provenientes de repositorios como o NCBI
GEO, (3) treinar modelos de aprendizado profundo voltados a classificacdo e a deteccao de
padrdes relacionados ao TEA, e (4) validar esses modelos por meio de métricas estatisticas e
de interpretacdo clinica colaborativa. A proposta visa ndo apenas gerar conhecimento técnico,
mas também oferecer uma contribuigdo pratica e ética para o avango do diagnoéstico precoce do
TEA e do suporte as familias e aos profissionais de saude.

Questio de pesquisa: “E possivel desenvolver um modelo de inteligéncia artificial
baseado em neuroimagem fetal e neonatal que ofereca acurdcia superior a 85% na detec¢do

precoce do Transtorno do Espectro Autista?”’
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2 REVISAO BIBLIOGRAFICA

2.1 Inteligéncia Artificial e Aprendizado de Maquina na Satde

A TA, particularmente por meio de técnicas de aprendizado de maquina (machine
learning) e de aprendizado profundo (Deep Learning), tem sido cada vez mais aplicada na area
da satde. Redes neurais convolucionais (CNNs), por exemplo, tém sido amplamente utilizadas
na andlise de imagens médicas, possibilitando a detec¢do automatizada de tumores, lesdes
cerebrais e outras condi¢des. Segundo Esteva et al. (2017), modelos baseados em [A podem
alcancar niveis de acurdcia comparaveis aos de especialistas humanos em tarefas de diagnostico

por imagem.

2.2 Big Data na Medicina

O conceito de Big Data refere-se a andlise de grandes volumes de dados, com alta
variedade e alta velocidade de geragdo. Na medicina, isso se traduz em bases de dados que
contém imagens, prontuarios eletronicos, exames laboratoriais e informag¢des genomicas. A
integracdo e a andlise desses dados permitem insights mais abrangentes sobre doencas
complexas, como o TEA. O uso de plataformas como a ChRIS possibilita o processamento

distribuido e colaborativo dessas informagdes.

2.3 A Plataforma ChRIS e a Colaboracao com o FNNDSC

A ChRIS Research Integration Service ¢ uma plataforma de codigo aberto
desenvolvida para integrar dados de neuroimagem e ferramentas analiticas em um ambiente
escalavel e reprodutivel. Desenvolvida em parceria com o Red Hat Research e o FNNDSC, a
plataforma oferece suporte a workflows personalizados executados na infraestrutura de
nuvem, permitindo a colaboragdo entre centros de pesquisa e institui¢des de saude. Trabalhos
recentes tém demonstrado sua aplicabilidade em estudos clinicos de imagem cerebral em

neonatos e sua eficacia na democratiza¢ao do acesso a pipelines avangados de analise.
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2.4 Transtorno do Espectro Autista (TEA)

O TEA engloba uma variedade de condi¢des caracterizadas por dificuldades na
comunicagdo social, padrdes de comportamento repetitivos e interesses restritos. A etiologia do
TEA ainda ¢ multifatorial, envolvendo aspectos genéticos e ambientais. Avangos em
neuroimagem funcional e estrutural t€ém proporcionado novas perspectivas sobre as alteragdes
cerebrais associadas ao transtorno, possibilitando investigagdes mais profundas sobre seus

biomarcadores.

2.5 Trabalhos Recentes Relacionados ao Diagnostico de TEA com 1A

Estudos recentes como o de “Identification of autism spectrum disorder using deep
learning and the ABIDE dataset”, que utilizou Deep Learning para classificar dados de fMRI
(Ressonancia Magnética Funcional) e identificar padrdes de conectividade cerebral em
individuos com TEA, demonstram a viabilidade da abordagem; o trabalho “Deriving
reproducible biomarkers from multi-site resting-state data”’, que analisou grandes conjuntos de
dados do Autism Brain Imaging Data Exchange (ABIDE) e obteve resultados promissores na
identificacdo de marcadores neurais e outro exemplo como “Diagnosis of Autism Spectrum
Disorders in Young Children Based on Resting-State Functional Magnetic Resonance Imaging
Data Using Convolutional Neural Networks” que visa desenvolver um modelo inteligente
baseado em Redes Neurais Convolucionais (CNNs) para diagnosticar o Transtorno do Espectro
Autista (TEA) em criancas de 5 a 10 anos, utilizando dados de fMRI em repouso (rs-fMRI).
Estes estudos reforcam a importancia de que modelos de IA e Big Data associados a
neuroimagem, quando bem adaptados, podem fornecer diagnosticos eficazes antes da
manifestagdo clinica evidente, o que representa um avango importante para intervengdes

precoces do TEA.
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2.6 Estudo complementar

2.6.1 Diagnosis of Autism Spectrum Disorders in Young Children Based on Resting-State

Functional Magnetic Resonance Imaging Data Using Convolutional Neural Networks (2019)

O estudo de “Diagnosis of Autism Spectrum Disorders in Young Children Based on
Resting-State Functional Magnetic Resonance Imaging Data Using Convolutional Neural
Networks” (2019), publicado no Journal of Digital Imaging, prop6s o uso de redes neurais
convolucionais (CNNs) aplicadas a dados de fMRI de criangas com idades entre 5 e 10 anos,
para o diagndstico de TEA. O modelo desenvolvido alcancou acuracia de 72,7%,
sensibilidade de 71,2% e especificidade de 73,5%, demonstrando que abordagens baseadas
em aprendizado profundo podem ser eficazes mesmo em faixas etdrias precoces. O diferencial
do estudo foi a aplicagdo de técnicas de transferéncia de aprendizado e a combinagdo de
classificadores para lidar com a escassez de dados médicos.

Entretanto, o trabalho de Maryam Akhavan Aghdam, Arash Sharifi e Mir Mohsen
Pedram nao abordou as fases fetal e neonatal, o que representa uma lacuna importante,
especialmente para estratégias de intervengdo precoce. Além disso, a proposta atual avanca ao
integrar o modelo a uma plataforma colaborativa e aberta, como a ChRIS, reforcando a

replicabilidade e a aplicabilidade clinica da abordagem.
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3 TRABALHOS RELACIONADOS E ANALISE COMPARATIVA

Estudos recentes tém explorado o uso de técnicas de IA aplicadas a neuroimagem para
a deteccao precoce do TEA. O trabalho “Identification of autism spectrum disorder using deep
learning and the ABIDE dataset” utilizou dados do Autism Brain Imaging Data Exchange
(ABIDE) para treinar redes neurais profundas, obtendo bons resultados na classifica¢do de
individuos com TEA. O “Deriving reproducible biomarkers from multi-site resting-state data”
também explorou dados de multiplos centros e propds uma metodologia para derivar
biomarcadores reproduziveis a partir da conectividade funcional. No entanto, muitos estudos

ainda carecem de validacdo clinica ampla e de reprodutibilidade em ambientes reais de saude.

Tabela 1 — Principais iniciativas da literatura relacionadas ao diagndstico de TEA com

IA.
Estudo Base de Dados Técnica Utilizada  Resultado Principal Limitacées
. Deep Learning . oo Dados

Heinsfeld et al. (2018) | ABIDE (MRI) Acuréacia de 70-80% heterogéneos
Conectividade Biomarcadores Req}ler

Abraham et al. (2017) | ABIDE . . replicacdo
Funcional consistentes N

multicéntrica

Deep Learning Detecc¢do precoce Enfase em

Este Trabalho FNNDSC, ChRIS (MRI com alta aplicagdo
fetal/neonatal) reprodutibilidade clinica real

Apesar dos avangos, ainda existem lacunas importantes a serem preenchidas, como a
auséncia de estudos voltados as fases fetal e neonatal, a falta de integracdo com plataformas
clinicas e a dificuldade de replicar os resultados em diferentes contextos. A proposta
apresentada neste trabalho visa preencher essas lacunas por meio de uma abordagem integrada

e colaborativa, baseada em dados reais e em ferramentas abertas.
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Figura 1 — Comparativo da acuricia entre estudos baseados em IA aplicados ao TEA.

Comparativo de Acuracia entre Estudos

Heinsfeld et al. (2018)

Abraham et al. (2017)

Esteva et al. (2017)

Este Trabalho

0.80 0.85 0.90 0.95 1.00

Acurécia

0.60 0.65 0.70 0.75

Conforme demonstram a Tabela 1 e a Figura 1, observa-se que os trabalhos anteriores
apresentam acuracias entre 70% e 85%, enquanto a proposta deste trabalho visa alcancar indices

superiores, com foco na reprodutibilidade e na aplicacdo clinica.



38



39

4 PROPOSTA - MODELO PREDITIVO DE TEA COM CHRIS E 1A

4.1 Justificativa

Estudos recentes tém explorado o uso de técnicas de IA aplicadas a neuroimagem para
a deteccao precoce do TEA. O trabalho “Identification of autism spectrum disorder using deep
learning and the ABIDE dataset” utilizou dados do Autism Brain Imaging Data Exchange
(ABIDE) para treinar redes neurais profundas, obtendo bons resultados na classifica¢do de
individuos com TEA. O “Deriving reproducible biomarkers from multi-site resting-state data”
também explorou dados de multiplos centros e propds uma metodologia para derivar
biomarcadores reproduziveis a partir da conectividade funcional. No entanto, muitos estudos

ainda carecem de validacado clinica ampla e de reprodutibilidade em ambientes reais de satde.

4.2 Metodologia

A metodologia deste projeto sera conduzida conforme as seguintes etapas:

e Aquisicdo de dados: Selecdo de datasets publicos de neuroimagem fetal e neonatal via
o FNNDSC e o NCBI GEO.

e Pré-processamento: Padronizagdo das imagens (normalizagdo, segmentagdo e remogao
de ruido) com ferramentas da plataforma ChRIS.

e Constru¢do do modelo: Treinamento de redes neurais convolucionais (CNNs) com
TensorFlow ou PyTorch.

e Validacdo: Teste dos modelos em conjuntos independentes e aplicacdo de métricas,
como acuracia, precisdo, recall e AUC.

e Interpretagdo: Analise dos resultados com o auxilio de técnicas de explicabilidade (ex.:

Grad-CAM, SHAP) e de pareceres clinicos.

4.3 Descri¢do da Proposta

O modelo desenvolvido serd implementado como um pipeline na plataforma ChRIS,
permitindo que outros pesquisadores e profissionais reaproveitem a metodologia. A proposta
inclui também a disponibilizagdo de documentagdo, cddigo aberto e amostras de dados

anonimizados para fins de reprodutibilidade.
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4.4 Consideracdes Eticas

Embora os dados utilizados neste projeto sejam oriundos de repositdrios publicos (como
o FNNDSC e o NCBI GEO), todos os procedimentos de manipulacdo, analise e visualizagao
seguem as normas €ticas de pesquisa com dados sensiveis. As imagens serdo anonimizadas € o
uso dos dados respeitara as politicas de consentimento e de uso secundario estabelecidas por
cada banco de dados. O uso de plataformas abertas também facilita a transparéncia e o
escrutinio por pares da comunidade cientifica, fortalecendo a ética e a confiabilidade dos

resultados.

4.5 Referéncias Correlacionadas

A proposta apresentada neste trabalho esta alinhada as tendéncias recentes da literatura
cientifica que aplicam técnicas de Inteligéncia Artificial e Aprendizado de Méaquina para o
diagnostico e a analise do Transtorno do Espectro Autista (TEA). Em destaque, Heinsfeld et
al. (2018) utilizaram redes neurais profundas para classificar individuos com TEA com base
em dados do ABIDE (Autism Brain Imaging Data Exchange), atingindo mais de 70% de
acuracia com MRI funcional. Aghdam et al. (2019) propuseram o uso de Redes Neurais
Convolucionais (CNNs) em dados de fMRI de criangas, com resultados promissores quanto a
sensibilidade e a especificidade. Abraham et al. (2017), por sua vez, contribuiram com

estratégias para a extragdo de biomarcadores reprodutiveis a partir de dados multi-site.

Embora este projeto ndo tenha adotado redes neurais profundas, a abordagem aqui
desenvolvida incorpora fundamentos semelhantes, como a andlise de estrutura multivariada
(SVD/PCA), a selecdo de genes diferencialmente expressos (DESeq2), e a construcdo de
visualiza¢des comparativas (heatmaps, curva ROC). Técnicas como WGCNA também tém
sido utilizadas para caracterizar redes coexpressas em estudos de transtornos
neurodesenvolvimentais, com destaque para sua aplicabilidade em dados de grande

dimensionalidade e em amostras clinicas heterogéneas.
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Essas correlagdes reforcam o potencial da proposta de evoluir para abordagens mais
sofisticadas, incluindo pipelines baseados em redes neurais ou modelos hibridos, desde que
bases de dados mais completas e integradas estejam disponiveis. Dessa forma, a proposta aqui
apresentada pode ser vista como uma fase inicial, técnica e exploratéria, de um projeto com

potencial de expansdo para aplicacdes clinicas e colaborativas em escala internacional.
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5 AVALIACAO EXPERIMENTAL

5.1 Datasets

Serdo utilizados dados publicos provenientes do Fetal-Neonatal Neuroimaging
Developmental Science Center (https://www.fandsc.org) e do repositorio NCBI GEO
(https://www.ncbi.nlm.nih.gov/gds). As imagens incluirdo registros de ressonancia magnética

de cérebros fetais e neonatais com e sem diagnostico de TEA.
5.2 Configura¢io Experimental

A avaliagdo serd realizada em um ambiente de nuvem com suporte a GPUs. Os modelos
serdo treinados com batch size de 32, funcdo de perda cross-entropy e otimizador Adam. Serao

realizadas cinco repeti¢des com validacdo cruzada 5-fold.
5.3 Resultados Esperados e Discussao

Espera-se que o modelo atinja acurdcia superior a 85% na identificagdo de padrdes
associados ao TEA em imagens precoces. Os resultados serdo comparados com benchmarks da
literatura e analisados em conjunto com especialistas em saude. A discussdo dos resultados sera
estruturada com foco no impacto clinico e cientifico da abordagem, destacando os avangos em

relacdo aos trabalhos existentes.
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6 CONCLUSAO

Este trabalho propde uma abordagem inovadora para o diagnostico precoce do
Transtorno do Espectro Autista com base em dados de neuroimagem fetal e neonatal. Utilizando
Inteligéncia Artificial e a plataforma ChRIS, desenvolvemos uma proposta escalavel,
reprodutivel e orientada a pratica clinica. Os resultados esperados incluem maior precisao
diagnostica, suporte a tomada de decisdo médica e avango na integragdo de tecnologias
emergentes a saude publica. Como trabalhos futuros, pretende-se ampliar o escopo para outros
tipos de distarbios do neurodesenvolvimento e validar a abordagem em ambientes hospitalares
reais.

Durante a realiza¢do do projeto, foram enfrentados desafios importantes relacionados a
curadoria e organiza¢do dos metadados disponiveis em bases publicas. A integracdo entre
informagdes clinicas, dados de expressdo e varidveis técnicas revelou-se complexa,
especialmente devido a escassez de padrdes entre os estudos e a limitagdo no detalhamento dos
dados fenotipicos. Além disso, a obtencdo de datasets de imagens de neuroimagem de alta
resolucao e devidamente anotadas, voltados a faixa etaria neonatal e infantil, ainda constitui um

gargalo significativo para projetos com essa finalidade.

Como parte da investigacdo, foram realizados contatos com o Fetal-Neonatal
Neuroimaging Developmental Science Center (FNNDSC), do Boston Children's Hospital,
com o objetivo de explorar parcerias futuras e obter acesso a dados mais completos. O retorno
oficial at¢é o momento da entrega desta versao exige um nivel de confidencialidade devido aos
dados criticos e ao elevado grau de seguranca, o que implica varios compromissos € assinaturas.

Tais iniciativas reforcam o carater real e aplicavel da proposta.

O trabalho se inspira em iniciativas como as de Heinsfeld et al. (2018), Aghdam et al.
(2019) e Abraham et al. (2017), que utilizaram redes neurais profundas e modelos de
aprendizado de maquina para classificar individuos com TEA com base em dados do ABIDE.
Ainda que este projeto ndo tenha implementado um modelo de Deep Learning completo, os
principios de analise multivariada, normaliza¢do de expressdo génica, geracao de heatmaps,
analise de componentes principais (PCA), WGCNA e curva ROC foram aplicados com rigor

técnico e alinhamento metodoldgico aos estudos de referéncia. Esses experimentos demonstram
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a viabilidade de estratégias preditivas baseadas em IA mesmo em estdgios iniciais de

desenvolvimento.

Portanto, este trabalho configura-se como um ponto de partida promissor para estudos
mais aprofundados que visem a constru¢do de ferramentas computacionais robustas para apoio
ao diagnodstico e a personalizacdo de intervencdes em TEA. As contribui¢des vao além do
aspecto técnico: este projeto representa também uma provocagdo ética e social sobre o uso de

tecnologias avangadas no cuidado a infancia e no fortalecimento da medicina de precisao.
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