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Descoberta ndo-supervisionada de possiveis regides polimorficas em
sequéncias de cDNA
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O volume de dados dos projetos de sequienciamento de genomas obriggéda de novas ferra-
mentas de computacdo com alto poder de processamento e desenvolNaasangepipelinespara
automatizar o tratamento da informagdo gendmica, passando pela aquiscdificatdo, analise,
prospeccéo, até o armazenamento da mesma. Para a obten¢do del@munsasa investigacdo de
polimorfismos ou de polimorfismos de base Un&iadle nucleotide polymorphisraSNPs), devem
ser integradas a essas ferramentas rotinas com tal finalidade e gegafareaidas de facil leitura.
O script polymorp.pl é uma ferramenta de bioinformatica que faz a prospeccaolideogsmos
em sequéncias de cDNA, a partir de sua integracao cpipadine phredPhrap, urscript de leitura
e montagem de sequéncias gendmicas, utilizado em projetos genoma desdmganismos, que
otimiza o funcionamento dos programas Phrep, phd2fasta, Cross_matchpe-Rlesenvolvidos na
Universidade de Washington - permitindo a utilizacdo desses em graoldeses de dados. A in-
vestigacao de polimorfismos envolve (a) identificar o polimorfismo em uma rseigii€b) verificar
se o polimorfismo ndo é um erro na sequéncia, (c) verificar se o polimoréikera a formacao das
proteinas e (d) verificar se a “nova” proteina formada, quando coddbicam outras, manifesta ou
inibe alguma caracteristica. O polymorp.pl objetiva identificar polimorfismosraendada sequén-
cia, questdo (a), e fornecer medidas e estatisticas para auxiliar naagéufidesses, questédo (b). O
phredPhrap gera as seqiiéncias genéticas e seus atributos, quegpadar em buscas supervisio-
nadas sobre as mesmas, entretanto, o polymorp.pl trata somente eséasiasgselecionando partes
- subsequéncias - consideradas de boa qualidade e identificando fielimsrpor comparacao entre
essas, visto que estado alinhadas. A selecado das subsequénciasahfditese na regido cujo o con-
senso, obtido com o alinhamento das seqiiéncias, em tese, apresentecredibdidade. Como as
sequéncias sao oriundas de cDNA, e, portanto, sofreram tramsoeig@rsa, deve ser considerada a
possibilidade de que nucleotideos podem ter sido transcritos incorretagenatedo falsos polimor-
fismos. Esses falsos polimorfismos séo ainda mais criticos em SNPs e umardesde se identificar
e eliminar tais problemas passa pela freqiiéncia alélica minima. O polymorp.plaesaida, além de
representar graficamente os polimorfismos encontrados, apresetatagr®g absolutos e percentuais
dos aminoacidos das subseqiiéncias pesquisadas, auxiliando no dalfrelgiiéncia alélica minima.
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