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Modalidade: Trabalho Completo

Resumo: a crescente geracao de dados multiomicos, especialmente genémicos, desafia a
gestdo, andlise e reuso eficiente dessas informagdes na pesquisa biomédica. Nesse cenario,
os principios FAIR (Findable, Accessible, Interoperable e Reusable) destacam-se como
diretrizes essenciais para garantir reprodutibilidade e transparéncia cientifica. Este artigo
analisa comparativamente ferramentas e infraestruturas de cddigo aberto voltadas a gestdo
FAIR de metadados e a andlise de dados multibmicos. A metodologia incluiu uma revisao
descritiva e comparativa de plataformas, baseada em documentacdo técnica, artigos e
diretrizes internacionais. Foram avaliadas: Galaxy, Nextflow (com nf-core), FAIRDOMHub,
FAIR Data Cube, ISA-tools e Vantage6. A andlise mostrou que todas as plataformas oferecem
contribuicGes relevantes, embora com escopos e niveis de aderéncia FAIR distintos. Galaxy e
Nextflow destacam-se na bioinformdatica e reprodutibilidade, com pipelines robustos. FAIR
Data Cube e Vantage6 avancam no tratamento ético de dados sensiveis, permitindo analise
federada sem compartilhamento entre instituicoes. A adoc¢do de padrdes como ISA-Tab, RDF
(Resource Description Framework), ontologias OBO (Open Biomedical Ontologies) e
identificadores persistentes aumenta a interoperabilidade e facilita a reutilizacdo eficaz. As
Infraestruturas abertas e modulares, alinhadas a arquiteturas FAIR-at-source, ndo so6
cumprem exigéncias regulatérias, mas aceleram a ciéncia translacional em contextos
interdisciplinares e multicéntricos. Conclui-se que ecossistemas computacionais abertos e
FAIR s3o essenciais para o avan¢o da pesquisa multibmica em salude, demandando
investimentos continuos em infraestrutura, padronizacdo semantica e capacitacao técnica. A
integracdo dessas solucdes promove nao apenas a gestdo eficiente de dados complexos, mas
também a colaboracdo global, reforcando a confiabilidade e o impacto das descobertas
cientificas.

Palavras-chave: principios FAIR; dados multibmicos; metadados; interoperabilidade;
bioinformatica.

Abstract: the increasing generation of multiomics data, especially genomics, challenges the
efficient management, analysis and reuse of this information in biomedical research. In this
scenario, the FAIR (Findable, Accessible, Interoperable and Reusable) principles stand out as
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essential guidelines to ensure reproducibility and scientific transparency. This article
comparatively analyzes open source tools and infrastructures aimed at FAIR metadata
management and multiomics data analysis. The methodology included a descriptive and
comparative review of platforms, based on technical documentation, articles and
international guidelines. The following platforms were evaluated: Galaxy, Nextflow (with nf-
core), FAIRDOMHub, FAIR Data Cube, ISA-tools, and Vantage6. The analysis showed that all
platforms offer relevant contributions, although with different scopes and levels of FAIR
adherence. Galaxy and Nextflow stand out in bioinformatics and reproducibility, with robust
pipelines. FAIR Data Cube and Vantage6 advance the ethical treatment of sensitive data,
allowing federated analysis without sharing between institutions. The adoption of standards
such as ISA-Tab, RDF, OBO ontologies and persistent identifiers increases interoperability and
facilitates effective reuse. Open and modular infrastructures, aligned with FAIR-at-source
architectures, not only meet regulatory requirements but also accelerate translational science
in interdisciplinary and multicenter contexts. It is concluded that open and FAIR computational
ecosystems are essential for the advancement of multiomics research in health, demanding
continuous investments in infrastructure, semantic standardization and technical capacity.
The integration of these solutions promotes not only the efficient management of complex
data, but also global collaboration, reinforcing the reliability and impact of scientific
discoveries.

Keywords: FAIR principles; multi-omic data; metadata; interoperability; bioinformatics.

1 INTRODUCAO

Com o avanco das tecnologias de sequenciamento de nova geracdo NGS (Next-
Generation Sequencing ) ou Sequenciamento de Nova Geracgdo), protedmica e metabolomica,
os dados multiémicos tornaram-se centrais na pesquisa biomédica (Hasin; Sagi; Marian, 2017).
No entanto, a complexidade e o volume desses dados impdem desafios relacionados a sua
gestdao, compartilhamento e andlise. Os principios FAIR, propostos em 2016, surgem como
resposta a essa demanda, orientando a ciéncia para maior transparéncia, acessibilidade,
interoperabilidade e reprodutibilidade (Wilkinson et al., 2016).

Este artigo tem como objetivo analisar comparativamente ferramentas e
infraestruturas de cddigo aberto voltadas a gestdao FAIR de metadados e a andlise de dados
multidmicos. A pesquisa busca responder a seguinte questdo: quais sao as funcionalidades,
alinhamento com os principios FAIR e potencial de integracdo em ecossistemas reprodutiveis,
escalaveis e seguros das ferramentas e infraestruturas digitais de cddigo aberto para gestao
FAIR de metadados e analise de dados multibmicos na pesquisa cientifica?

A justificativa para este estudo reside na crescente necessidade de otimizar a gestado e

o reuso de dados complexos na pesquisa biomédica. A ado¢do de ecossistemas
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computacionais abertos e FAIR é crucial para o avanco da pesquisa multibmica em saude,
demandando investimentos continuos em infraestrutura, padronizagdo semantica e
capacitacdo técnica. A integracdo dessas solucdes promove ndo apenas a gestao eficiente de
dados complexos, mas também a colaboragdo global, reforcando a confiabilidade e o impacto
das descobertas cientificas.

As Ferramentas digitais compativeis com FAIR sdo essenciais para estruturar pipelines
analiticos reprodutiveis e garantir que dados possam ser reutilizados por diferentes grupos e
em diferentes contextos (Sansone et al., 2019). O presente estudo realiza uma analise
comparativa de ferramentas e infraestruturas que atendem a esses critérios no contexto da

ciéncia multidmica.

2 REVISAO DA LITERATURA

A Ciéncia Aberta (Open Science), entendida como movimento transformador que
defende o conhecimento cientifico como bem publico acessivel, transparente e reutilizavel
(UNESCO, 2022), fundamenta-se em pilares como reprodutibilidade, reuso de dados e
principios FAIR. Na area de gendmica, esses elementos sdo particularmente criticos:
frameworks que adotam identificadores persistentes, modelos de metadados padronizados e
catadlogos semanticos asseguram a localiza¢do, acesso e rastreabilidade de dados, conforme
evidenciado na analise comparativa. Tal infraestrutura n3dao apenas viabiliza a citacdo
adequada, atribuindo créditos aos pesquisadores, como também garante a reprodutibilidade
analitica, condi¢do essencial para o avango cientifico.

Ao implementar mecanismos rigorosos de controle de acesso e protegao, tais
frameworks promovem uma Ciéncia Aberta responsavel (Van Vliet; Moore, 2016), alinhando-
se aos principios de ética, transparéncia e equidade. Esta sinergia entre abertura e seguranca,
guando integrada a etapa final da analise, demonstra como a operacionalizacdo dos pilares
FAIR ndo apenas dialoga com os fundamentos da Ciéncia Aberta, mas também otimiza a
governanca de dados gendmicos, potencializando colaboracdes e assegurando rigor

metodoldgico (Azevedo; Mendoncga, 2024; Haddaway, 2018).

2.1 Principios FAIR: Contextos e Fundamentos

A formulacdo dos principios FAIR ocorreu em 2016 por meio de articulacao entre

pesquisadores e iniciativas internacionais como GO FAIR, FORCE11 e EOSC (European Open
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Science Cloud) (Wilkinson et al., 2016). Ao contrario de abordagens voltadas apenas a abertura
dos dados, os principios FAIR enfatizam a estruturacao semantica e a reutilizagdo efetiva por
maquinas e humanos (Mons et al., 2020). Sua implementacdo foi incentivada por agéncias
como ELIXIR, NIH e Comissao Europeia (Jacobsen et al., 2020).

Diferentemente de iniciativas anteriores focadas apenas na abertura (open data), os
principios FAIR enfatizam a necessidade de qualidade semantica, estrutura padronizada e
metadados ricos que possibilitem o reencontro, a integracdo e o redso de dados cientificos de
forma automatizada. Cada principio é desdobrado em critérios técnicos especificos: por
exemplo, “Findable” exige uso de identificadores persistentes como DOI (Digital Object
Identifier) e ORCID (Open Researcher and Contributor ID) e catalogos indexaveis; “Accessible”
implica que os dados estejam disponiveis via protocolos abertos, mesmo quando com
restricoes de acesso; “Interoperable” pressupbe uso de ontologias formalizadas e
vocabularios compartilhados; e “Reusable” requer licenciamento claro e proveniéncia
detalhada.

A adocgao dos principios FAIR ganhou forga especialmente em areas com produgao
massiva de dados, como as ciéncias 6micas, a salde digital e a astronomia. Organiza¢des como
a ELIXIR (para ciéncias da vida), o NIH (nos EUA) e a Comissdo Europeia passaram a exigir que
projetos financiados implementassem estratégias FAIR desde o desenho experimental até a
publicacdo dos dados. Nesse cenario, surgiram diversas ferramentas e infraestruturas de
cddigo aberto como FAIRDOMHub, FAIR Data Point e FAIR Data Cube, para operacionalizar
esses principios, tornando-os aplicdveis na pratica cientifica cotidiana.

A criagcdo dos principios FAIR representa, portanto, um marco conceitual e técnico na
governanca de dados cientificos, promovendo uma cultura orientada a transparéncia,
reprodutibilidade e colaboracdo em larga escala, especialmente em contextos
interdisciplinares e multicéntricos.

2.2 FAIR Data Cube (FDCUBE)

Desenvolvido pela X-omics Initiative (Paises Baixos), o FAIR Data Cube é um framework
de cdédigo aberto que une metadata FAIR-at-source, descoberta semantica e analise federada
de dados multiomicos sensiveis (Witjes et al., 2022). Sua arquitetura combina a FAIR Data
Station, FAIR Data Point (FDP) e Vantage6, implementando o conceito de computacdo
federada conforme os principios do Personal Health Train (Deist et al., 2020). Além disso, o

FDCube utiliza GraphDB como triplestore, adota Phenopackets para descricao de fendtipos
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humanos e ja é distribuido como pacote “in-a-box” na SURF Research Cloud. No projeto
Trusted World of Corona, a plataforma permitiu a analise federada sem deslocamento de
dados brutos (Witjes et al., 2022).

Privacidade e governanga dos dados, interoperabilidade nativa com ontologias
padronizadas, escalabilidade via Kubernetes e Nextflow e transparéncia com versionamento e
preservagao de logs tornam o FDCube uma solucdo robusta (Deist et al., 2020).

A configuragcdo do FDCube ainda demanda conhecimento técnico elevado e sua
documentagdo encontra-se majoritariamente em inglés, limitando a adogdo em paises

luséfonos (Witjes et al., 2022).

2.3 Dados Gendomicos: Volume, Complexidade e Aplicagdes na Saude

Os dados gen6micos compdem um dos maiores e mais complexos conjuntos de
informacdes biomédicas da atualidade. A partir do Projeto Genoma Humano (2001), que
decodificou cerca de 3 bilhdes de pares de bases do DNA humano ao custo de quase 3 bilhdes
de dodlares, o avanc¢o nas tecnologias de sequenciamento de nova geracdo (NGS) reduziu
drasticamente o custo e o tempo necessarios para obter genomas completos. Atualmente, é
possivel sequenciar um genoma humano por menos de 500 délares em poucas horas, gerando
entre 100 e 200 gigabytes de dados brutos por individuo (Wilkinson et al, 2016). Estima-se
que, até 2030, mais de 100 milhdes de genomas humanos terao sido sequenciados apenas no
contexto clinico, com producdo global de dados genémicos ultrapassando exabytes anuais
(Sansone et al., 2021).

A riqueza dos dados genOmicos permite aplicacGes estratégicas na medicina
personalizada, na diagnose de doencas raras e genéticas, na oncologia de precisdo e na
farmacogendmica, além de fornecer subsidios para intervencées preditivas e preventivas na
saude publica. Em cancer, por exemplo, a analise de muta¢des somaticas orienta a escolha de
terapias-alvo e imunoterapias. Em doengas raras, o sequenciamento de exoma ou genoma
inteiro acelera o diagndstico diferencial. Além disso, consdrcios como o 100,000 Genomes
Project (Reino Unido) e o0 Genomic Data Commons (NIH/EUA) promovem repositérios abertos
para reuso de dados genémicos em larga escala, integrando-os a dados clinicos e ambientais.

Contudo, os desafios sdao significativos. A governanca ética e legal dos dados
gendmicos, por serem altamente identificaveis e sensiveis exige mecanismos robustos de

consentimento, anonimizacao e controle de acesso. Do ponto de vista computacional, a
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analise e armazenamento requerem infraestrutura de alto desempenho e solucdes escaldveis
que atendam aos principios FAIR, possibilitando reuso seguro e interoperavel. Nesse contexto,
ferramentas abertas como Galaxy, Nextflow, e plataformas como o FAIR Data Cube tém se
consolidado como alternativas vidveis para lidar com o volume e a sensibilidade dos dados

gendmicos na pesquisa translacional e na pratica clinica.

2.4 Infraestrutura das analises gendmicas: Componentes e fungoes

A anadlise gendbmica requer uma infraestrutura complexa, composta por diferentes
camadas de tecnologias que garantem desde a aquisicdo dos dados até sua interpretacdo e
reuso. Em linhas gerais, essa infraestrutura pode ser dividida em cinco componentes
principais: aquisicdo de dados, armazenamento, processamento, anotacao e interpretacao, e
compartilhamento seguro.

A aquisicdo de dados envolve plataformas de sequenciamento de nova geracao (NGS),
como /llumina, Oxford Nanopore e PacBio, responsaveis por produzir leituras de DNA ou RNA
em alta velocidade. Esses dados brutos gerados em formato FASTQ contém bilhdes de pares
de bases e sdo o ponto de partida para analises posteriores.

Na camada de armazenamento, sdo utilizados servidores locais de alta capacidade,
clusters computacionais ou servi¢os de nuvem (como AWS, Google Cloud e EGA), que precisam
ser compativeis com formatos padronizados (FASTQ, BAM, VCF) e dotados de mecanismos de
compressao, criptografia e versionamento.

O processamento é conduzido por pipelines bioinformaticos que alinham leituras (com
ferramentas como BWA ou STAR), realizam chamadas de variantes (GATK, FreeBayes) e
quantificam expressao génica (featureCounts, Salmon). Aqui, entram também orquestradores
de workflows como Nextflow, Snakemake e Galaxy, que garantem reprodutibilidade,
paralelizacdo e integracdao com ambientes Docker ou Singularity.

A etapa de anotacdo e interpretacdo adiciona contexto funcional as variantes
genéticas identificadas, utilizando bancos como Ensembl, ClinVar e dbSNP. Ferramentas como
ANNOVAR e VEP mapeiam mutacdes a genes, efeitos bioldgicos e relevancia clinica.

Por fim, o compartilhamento seguro dos dados exige repositérios compativeis com os
principios FAIR e politicas de acesso controlado, como o FAIR Data Point, o dbGaP ou o

European Genome-phenome Archive (EGA). Mecanismos de analise federada, como o
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Vantage6, vém sendo incorporados para permitir a computacdo sobre dados sensiveis sem
expo-los diretamente.

Essa arquitetura modular garante que as analises gendmicas sejam tecnicamente
vidveis, eticamente seguras e cientificamente reprodutiveis, com crescente adesdo as boas

praticas de governanca de dados em saude.

3 OBIETIVO

O objetivo deste trabalho é analisar comparativamente as ferramentas e
infraestruturas digitais de codigo aberto voltadas para a gestdao FAIR de metadados e para a
andlise de dados multiébmicos na pesquisa cientifica, com énfase na identificacdo de suas
funcionalidades, alinhamento com os principios FAIR e potencial de integragdao em

ecossistemas reprodutiveis, escaldveis e seguros. Alinhados aos pilares da ciéncia aberta.

4 PROCEDIMENTOS METODOLOGICOS

Este estudo caracteriza-se como uma pesquisa bibliografica e documental, realizada
na area da Biomedicina. A abordagem adotada foi qualitativa, descritiva e comparativa,
focando em ferramentas e infraestruturas digitais empregadas na gestao FAIR de metadados
e na analise de dados multibmicos, com especial atencdo a genOmica. As plataformas
selecionadas para analise sao reconhecidas na literatura cientifica e adotadas em consdrcios
internacionais de pesquisa biomédica, como Galaxy, Nextflow, FAIRDOMHub, FAIR Data Cube
e Vantage (Di Tommaso, 2017). A selecdo baseou-se em trés critérios principais: (i)
alinhamento explicito com os principios FAIR (Findable, Accessible, Interoperable, Reusable);
(i) aplicagdo documentada em estudos gendmicos ou multiomicos; e (iii) disponibilidade
publica com documentacgao e suporte comunitario.

A coleta de dados foi realizada em marco de 2025, por meio de revisdo de literatura
técnico-cientifica em bases como PubMed, Scopus e Google Scholar, utilizando os descritores
“FAIR data”, “genomic analysis infrastructure”, “open source bioinformatics tools” e “multi-
omics platforms”. Também foram incluidos documentos técnicos de organiza¢gdes como
ELIXIR, GO FAIR e NIH, além da analise direta de manuais de usuario, repositérios GitHub e
ambientes de demonstracdo das ferramentas.

A etapa de analise consistiu em uma comparacdo estruturada das plataformas

selecionadas, categorizadas em func¢do de sua posicdo no fluxo de trabalho multiobmico



XXV Encontro Nacional de Pesquisa em Ciéncia da Informagao - XXV ENANCIB
Rio de Janeiro, RJ - 03 a 07 de novembro de 2025

(captura de metadados, armazenamento, processamento, analise, publicacdo e reuso). Para
cada ferramenta, foram avaliados: (i) componentes tecnolégicos; (ii) aderéncia a padrdes
internacionais de interoperabilidade (ex: ISA-Tab, RDF, OBO Foundry); (iii) presenc¢a de
mecanismos de versionamento e identificacdao persistente; (iv) capacidade de integracao com

pipelines de analise; e (v) compatibilidade com dados sensiveis via execugao local ou federada.

5 RESULTADOS E ANALISES

A andlise dos dados coletados foi realizada entre marco e maio de 2025, com apoio de
ambientes computacionais locais e repositdrios publicos. Os resultados estdo sistematizados
em uma tabela comparativa, apresentada abaixo, permitindo destacar os pontos fortes,
limitagdes e complementaridades entre as ferramentas analisadas. A categorizagao da
aderéncia aos principios FAIR seguiu os parametros definidos por Wilkinson et al. (2016) e
adaptados por Mons et al. (2020) para aplicagdes em ciéncias da vida.

A seguir, apresenta-se um quadro comparativo que sintetiza as caracteristicas das
ferramentas e infraestruturas analisadas, facilitando a visualizacdo de pontos fortes,
limitacGes e exemplos de uso. Os critérios utilizados para a comparagdo foram desenvolvidos
e adaptados a partir das recomendacdes de Wilkinson et al. (2016) e Mons et al. (2020),
conforme descritos a seguir:

(i) camada funcional no fluxo multidmico - compreende a etapa de interpretacao bioldgica
dos dados integrados, buscando compreender o significado funcional das alterac¢des
observadas nas diferentes “Omicas” (genbmica, protedmica, transcriptbmica e
metabolomica);

(ii) componentes tecnoldgicos - refere-se as plataformas e ferramentas de softwares,
infraestrutura de hardware que comportam e auxiliam a analise funcional e bioldgica dos
dados, transformando dados brutos 6micos em insights bioldgicos e acionaveis por maquina;
(iii) aplicacdo tipica - Abrange a concep¢do de experimentos desde pesquisas basicas até
solugdes clinicas e industriais;

(iv) grau de aderéncia aos principios FAIR — compreende a aderéncia dos dados cientificos as
diretrizes internacionais para gestdo de dados, visando torna-los; Findable (localizaveis),

Accessible (Acessiveis), Interoperable (Interoperaveis) e Reusable (Reutilizaveis);
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(v) pontos fortes — Sdo os elementos que faz essas abordagens serem revolucionarias como:

Integracdo de dados, inovagdo tecnoldgica, precisao e personalizagao e sustentabilidade em

saude;

(vi) limitagdes - Engloba a complexidade técnica, barreiras éticas e sociais, viés e qualidade de

dados, os desafios de implementacado tedricos e praticos.

QUADRO 1 - Estruturas de software e suas aplica¢cdes na gestao fair de metadados e na anadlise de
dados multiomicos

Principais
Ferramenta / | Camada funcional no fluxo P e Adesdo Pontos . Exemplo
. componentes / | Aplicagdo tipica Limitagdes
Infraestrutura multiomico . FAIRT fortes recente
tecnologias
Implantacdo
Descrigdo Ontologias Curva de em hubs
Captura e modelagem de | ISAcreator, ISA- estruturadade |[FVAVIV 8 ) ELIXIR em
ISA-Tools . ELIXIR-OBO; | aprendizado | — _
metadados Tab/ISON experimentos RV 2024 X
A exporta RDF | para ISA-Tab —
multiémicos formerl
Twitter)
Controle d
RDM de dados Ogc:;si ‘ Requer 135 kativos
FAIRDOMHub / Gerenciamento e Repositério web + modelos e " FVAVIY ranular: servidor em 2025
SEEK versionamento de projetos API REST RV g " | dedicado ou |[fairsharing.or
protocolos DOI
L nuvem g
automadtico
Disponibiliza Interoperave Usado na
metadados como Exige rede Dutch X-
FAIR Data Point| Publicagdo semanticade | Catdlogo RDF + ) FVAVIV |[lcomEDCe | & -
Linked Data ) infraestrutura| omics 2024
(FDP) metadados SPARQL RV catélogos ) N
triplestore |research.rug.
CKAN
nl
Projeto
FAIR Data Station| Pipeline completo Implantacdo Configuragdo Trusted
FAIR Data Cube Plataforma integrada P P I FY AV IV | “in-a-box”; . g ) ¢ World of
" h + FDP + GraphDB | FAIR-at-source até inicial -
(FDCube) ‘backage L. RV suporte Corona 2024
+ Vantage6 analise federada complexa |~ .
Kubernetes BioMed
Central
Mantém Média > 400
. Docker-based . , .| Dependede | =, .
Execucdo federada com K Leva algoritmo até o| F v AV | v |dados locais; . nods ativos em
Vantage6 L. computation , contéineres -
privacidade dado sensivel R- logs - 2025 BioMed
nodes "~ . |bem definidos
rastredveis Central
Versdo 23.2
- N N QC e andlise {nte{'f.ace . .Escala com suporte
Andlise bioinformatica GUI web + . FVY AV IV | intuitiva; |limitadasem FAIR
Galaxy . R multidmica sem ) —
interativa Workflows Sdigo RV partilha de cluster workflows,
& historicos | SLURM/K8s | 2024 Oxford
Academic
Pipelines Execucdo Hackathon
Nextflow + nf- | Orquestragdo de pipelines |DSL2, containers, P .. FV AV IV |portétil; >80 | Requer linha | .
core escalaveis AWS/SLURM reprodutiveis em RV pipelines nf- | de comando nf-core mar
nuvem/HPC 2025 nf-co.re
core D
Falta 19977
Indexa >60 datasets
i Integracdo & busca de ElasticSearch + | Descoberta cross- |FV AV IV o curadoria o
OmicsDI repositérios; indexados
datasets GraphQlL repo (GEO, PRIDE...) RV manualdos | .
APl aberta (jan 2025)
metadados -
OmicsDI
Aceita dados| Pesquisa
BioStudies L ) JSON metadata | Armazena estudos | FV AV e . ‘q
Repositério multi-formato . 6rfaos”; limitada a **
(EMBL-EBI) store heterogéneos I- RV ) )
DOl opcional| texto livre

5.1 Gestao de metadados FAIR

Fonte: elaborado pelos autores (2025).
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A suite ISA-Tools, baseada no modelo ISA-Tab, permite descrever estudos
experimentais com metadados estruturados e reutilizaveis, promovendo padronizagdo e
interoperabilidade (Sansone et al., 2021). J& o FAIRDOMHub oferece uma infraestrutura de
repositério para projetos em ciéncias da vida, permitindo versionamento e linkagem entre
dados, modelos e protocolos (Wotstencroft, 2018).

Essas ferramentas utilizam identificadores persistentes (PIDs), como DOIs e ORCIDs,
garantindo rastreabilidade dos dados cientificos, conforme recomenda o DataCite (Base; Sens;

Riedel, 2009).

5.2 Plataformas de analise de dados multiomicos

O Galaxy é uma das plataformas mais populares para analise bioinformatica, por sua
interface amigédvel e suporte a workflows complexos sem necessidade de programacdo. E
compativel com a maioria dos formatos de dados 6micos e permite compartilhamento de
pipelines reprodutiveis (Afgon et al., 2018).

O Nextflow, por sua vez, oferece escalabilidade e integragdo com ambientes de nuvem e
containers (Docker, Singularity), sendo amplamente adotado para analises reprodutiveis de
larga escala (Di Tommaso, 2017). Sua integracdo com nf-core, um repositério de pipelines

curados, favorece boas praticas FAIR (Ewels et al., 2020).

5.3 Integracao e compartilhamento

O OmicsDI (Omics Discovery Index) é um repositdrio integrador que permite busca
unificada em bancos de dados multidmicos publicos, com énfase em localizacdo e acesso dos
dados (Perez-Riverol, 2017). Ele se conecta a recursos como PRIDE, GEO e Metabolights.

Ferramentas como BioStudies, do EMBL-EBI, também tém ganhado relevancia ao
reunir dados experimentais heterogéneos sob um mesmo identificador, fortalecendo o redso

e a reprodutibilidade (Sarkans et al., 2021).

5.4 Analises

A adocdo de ferramentas compativeis com FAIR melhora significativamente a
eficiéncia, integridade e impacto dos projetos cientificos, o que é fundamental para apoiar as

praticas de ciéncia aberta. Ferramentas como Galaxy sdo ideais para grupos sem experiéncia
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em programacdo, enquanto Nextflow é recomendado para grupos que desejam maior
controle e escalabilidade.

Ja para a gestdo de metadados, o uso do modelo ISA combinado com FAIRDOMHub
favorece o cumprimento de requisitos de agéncias financiadoras e peridédicos internacionais.
A articulacdo entre essas plataformas contribui para a construcado de ecossistemas digitais que
suportam a ciéncia aberta e colaborativa.

A comparacdo entre as principais ferramentas e infraestruturas de cédigo aberto
voltadas a gestdao FAIR de metadados e a andlise de dados multiomicos evidencia que a
abertura do software é fator decisivo para o avanc¢o de ecossistemas cientificos transparentes,
colaborativos e reprodutiveis, isto &, alinhados com os valores e principios da ciéncia aberta.
Suites como ISA-Tools, Galaxy, Nextflow + nf-core, FAIR Data Cube e Vantage6 demonstram
que licencas abertas estimulam inovacdo comunitaria, reduzem barreiras de custo e permitem
auditoria publica de cddigo, condicdo essencial a confiabilidade de pipelines biomédicos
sensiveis. Este nivel de transparéncia dialoga com as praticas de uma ciéncia aberta e
reprodutivel.

Do ponto de vista de adesdo aos principios FAIR, os frameworks avaliados convergem
no uso de identificadores persistentes, modelos de metadados padronizados (ISA-Tab/JSON,
RDF) e catdlogos semanticos (FAIR Data Point), tornando dados localizaveis, acessiveis,
interoperaveis e reutilizdveis desde a origem. Contudo, a analise revelou que a
interoperabilidade plena ainda depende de curadoria ontoldgica continuada e de
investimentos em triple stores robustos, areas onde iniciativas abertas como OBO Foundry e
GraphDB Community Edition tém papel estratégico.

A comparacdo também mostrou que abordagens federadas, exemplificadas pelo FAIR
Data Cube e pelo Vantage6 agregam forte valor em cendrios de dados sensiveis, pois mantém
as amostras sob custdédia local e enviam algoritmos conteinerizados até os repositorios,
preservando privacidade sem sacrificar escalabilidade. Essa arquitetura, aliada a portabilidade
de containers (Docker/Singularity)e orquestracdo Kubernetes, demonstra que abertura de
codigo + padrGes FAIR é um bindmio vidvel para cumprir simultaneamente requisitos de
seguranca, governanca de dados e reprodutibilidade cientifica.

Entretanto, persistem desafios criticos: (i) curva de aprendizagem para modelagem de
metadados ISA e configuracdo de nés federados; (ii) lacunas de infraestrutura em nuvens

académicas de baixa renda; e (iii) necessidade de programas de capacitacdo que integrem
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bioinformatica, ciéncias de dados e gestdo FAIR. Politicas institucionais de financiamento
continuo e métricas de avaliagdo que reconhegam o compartilhamento aberto de pipelines e
dados tendem a acelerar a adogdo dessas solugdes.

Esses resultados dialogam diretamente com o movimento da Ciéncia Aberta,
especialmente na Ciéncia da Informacao, ao enfatizar a importancia da interoperabilidade, do
acesso aberto e da gestdo transparente de dados. A adogao de principios FAIR e o uso de
ferramentas abertas fortalecem a representacdo e a organizacdao do conhecimento, pilares

tedrico-metodoldgicos centrais a area.

6 CONSIDERAGOES FINAIS

A adocdo de ferramentas digitais alinhadas aos principios FAIR e alinhados aos
principios da ciéncia aberta, representam os pilares para o avanco cientifico, especialmente
na saude, onde a complexidade e a sensibilidade dos dados exigem infraestruturas robustas,
éticas e interoperaveis. Ao garantir que dados multiomicos sejam estruturados desde a origem
com metadados ricos, identificadores persistentes e protocolos abertos, essas ferramentas
ndao apenas ampliam a transparéncia e a reprodutibilidade das pesquisas, mas também
democratizam o acesso ao conhecimento, acelerando descobertas em medicina
personalizada, diagndstico precoce e estratégias de saude publica.

A gestdo de dados multiomicos, alinhada aos principios FAIR, é um imperativo
estratégico para o avanco cientifico contemporaneo. A analise comparativa realizada neste
estudo demonstra que a adogcdo de ferramentas e infraestruturas abertas, como Galaxy,
Nextflow, FAIRDOMHub, ISA-Tools e OmicsDI, ndo apenas atende a critérios técnicos
rigorosos, mas também viabiliza a estruturacao de fluxos de trabalho robustos e reprodutiveis.
Essas solucdes garantem que dados complexos sejam localizaveis, acessiveis e
semanticamente interoperaveis desde sua origem, reduzindo lacunas entre a geracdo e o
reuso de informacGes em larga escala, um avanco critico para areas como a gen6mica e a
saude digital.

A integracdo entre plataformas FAIR amplia seu potencial, criando ecossistemas
digitais seguros e adaptaveis. Por exemplo, a combinacdo de captura de metadados FAIR-at-
source (via ISA-Tools), pipelines conteinerizados (Nextflow) e execucdo federada (FAIR Data
Cube) permite andlises distribuidas sem comprometer a privacidade ou a integridade dos

dados sensiveis. Essa sinergia ndo s6 otimiza a reprodutibilidade e reduz redundancias, como
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também acelera descobertas colaborativas, especialmente em projetos multicéntricos que
demandam interoperabilidade semantica e governanga compartilhada.

No campo da saude, a implementacdo dessas ferramentas assume relevancia
transformadora. A rastreabilidade analitica, a integridade dos dados, a interoperabilidade e a
capacidade de reutilizacdo de conjuntos multiomicos sdo fundamentais para avancos em
medicina personalizada, diagndstico precoce de doencgas e politicas publicas baseadas em
evidéncias. Plataformas como OmicsDI, que integram repositdrios heterogéneos, ou o FAIR
Data Cube, que viabiliza andlises federadas, exemplificam como a gestdao FAIR pode traduzir
Big Data em insights clinicos e terapéuticos, beneficiando diretamente a pratica médica e a
saude populacional.

Contudo, a plena realizagdao desse potencial exige superar desafios estruturais, tais
como a necessidade de capacitacdo de pesquisadores em boas praticas FAIR, os custos
elevados de armazenamento de dados em larga escala e a heterogeneidade nos formatos e
ontologias adotadas por diferentes repositérios. Para supera-los, investimentos continuos em
capacitacdo técnica sdo essenciais para democratizar ferramentas complexas, como
modelagem de metadados e configuracdo de ambientes federados, enquanto politicas
institucionais devem incentivar a adoc¢ao de padrdes FAIR em todas as etapas da pesquisa, do
desenho experimental a publicacdo de dados. Além disso, a integracao tecnoldgica em
infraestruturas de nuvem acessiveis, aliada a harmonizacao de ontologias, é fundamental para
reduzir desigualdades no acesso a recursos computacionais avancados. Essas medidas,
articuladas, sdo criticas para consolidar um ecossistema de pesquisa robusto, equitativo e
alinhado com as demandas cientificas contemporaneas.

Em sintese, a transi¢cdo para uma ciéncia orientada por dados FAIR ndo é apenas uma
evolucdo técnica, mas um compromisso ético com a eficiéncia, a transparéncia e a equidade
global. Ao priorizar ferramentas abertas e infraestruturas interoperdveis, a comunidade
cientifica pode transformar o imenso volume de dados multibmicos em conhecimento
aplicavel, acelerando inovagcGes que impactam diretamente a vida das pessoas. Nas ciéncias
da vida e da saude, essa abordagem representa ndo apenas um diferencial estratégico, mas
uma responsabilidade coletiva em garantir que a revolug¢ao dos dados beneficie a sociedade
de forma inclusiva e sustentavel.

As pesquisas com dados 6micos, corretamente fundamentadas nos principios da

ciéncia aberta e alinhadas aos principios FAIR, utilizam identificadores que garantem a
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localizacdo, acessibilidade, interoperabilidade e reutilizacdo dos dados. Essa abordagem
confere credibilidade as pesquisas e assegura citagdes e crédito adequados aos pesquisadores
envolvidos. Nesse processo, a preservacdo e seguranca dos dados sensiveis agrega valor
significativo aos cendrios de investigacao. Contudo, além de garantir a prote¢ao desses dados
sensiveis, & fundamental implementar mecanismos rigorosos de controle de acesso,
elementos fundamentais para a consolidagdo de uma ciéncia aberta.

Essas pesquisas — que abrangem dareas como genémica, transcriptdmica, protedmica,
metabolomica e epigendmica — oferecem possibilidades que vao desde a pesquisa basica até
aplicagdes clinicas e industriais. Por meio delas, é possivel realizar investigacdes biomédicas
para desvendar mecanismos de doencas complexas (como cancer, Alzheimer ou diabetes),
identificar biomarcadores, desenvolver medicina personalizada e impulsionar a criagdao de
novos farmacos. Constituem, portanto, um elemento fundamental para novas perspectivas
no desenvolvimento de tratamentos personalizados e novos farmacos objetivando atender as

necessidades de saude da populacao mundial.
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