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Medicina genOmica

Medicina genémica, por vezes chamada medicina
personalizada, € uma maneira de ajustar o tratamento médico
as caracteristicas especificas da sua genética. Cada célula do
corpo contém DNA, as moléculas que vocé herda dos seus pais
e que determinam a funcéo e aparéncia do seu corpo. O DNA é
distribuido no formato de uma escada em espiral, com as
informagdes armazenadas no formato ou sequéncia dos
degraus. Se¢des da escada de DNA que contém informacotes
necessarias para fazer proteinas sdo chamadas de genes.

Toda a estrutura € o genoma. Um mapa quase completo da sequéncia do DNA foi finalizado em
2003 e, desde entéo, cientistas tém trabalhado para entender como cada gene funciona e como
ele se coordena com cada outro gene. O genoma humano pode conter entre 20 mil e 23 mil
genes.

O QUE E MEDICINA GENOMICA?

Todos respondem ao estresse e ao ambiente de forma diferente como também respondem
diferentemente a doenca e aos tratamentos. Apesar de mais de 99% da sequéncia de DNA ser
idéntica nas pessoas, os ultimos 1% ajudam a explicar estas diferencas. Pessoas diferentes
podem ter pequenas variagcdes em genes especificos e algumas pessoas podem ter genes que
outras nao tém.

Estes genes podem aumentar a susceptibilidade a uma doenca especifica ou oferecer protecéo
contra uma doencga. Cientistas continuam a descobrir maneiras como sutis diferencas genéticas
fazem grandes diferencas na saude. Este entendimento pode resultar em maneiras melhores de
prevenir, diagnosticar e tratar muitos tipos de condi¢des de saude. A medicina gendmica
descreve estes esfor¢os. Apesar da medicina gendémica estar no inicio do seu desenvolvimento,
algumas areas em que ela demonstra ser promissora incluem

Avaliagao de risco — por exemplo, mulheres com a mutagéo (variagéo) no gene BRCA
apresentam um risco maior de desenvolver cancer de mama comparado aquelas sem a
mutacao.

Deteccao precoce — individuos com mutagdes nos genes que aumentam o risco de cancer de
colon se beneficiam de uma triagem mais frequente e precoce para cancer de colon.

Diagnéstico — para alguns tipos de doencas cardiacas, a detec¢cao de uma mutacéo genetica
pode levar ao diagnostico e tratamento capaz de prevenir a morte subita cardiaca antes da
ocorréncia de quaisquer sintomas.

Prognéstico — para muitos tipos de cancer, incluindo alguns tipos de cancer de pulméo e
leucemia, a presencga ou auséncia de mutacdes especificas significa uma probabilidade maior
de sobrevida.

Tratamento personalizado — entende-se agora que parte da variabilidade em como as



pessoas respondem aos medicamentos € explicada pela maneira como seus corpos interagem
com os medicamentos. O campo da farmacogenémica procura entender estas diferencas.
Para alguns medicamentos, identificar diferencas genéticas individuais pode ajudar a
customizar a selecdo de medicamentos e a dose para a melhor resposta.

AVISOS

Existem muitos aspectos na medicina genémica que devem ser considerados pela sociedade.
Por exemplo, se uma mutacao genética causa uma doenga sem qualquer tratamento conhecido,
sera que faz sentido testar individuos para esta mutacao antes de eles apresentarem os
sintomas? Além disso, algumas muta¢gdes aumentam o risco para uma doenga, mas esse
aumento no risco € muito pequeno comparado ao risco trazido por outros fatores como dieta e
exercicios. Sera que faz sentido testar individuos para estes tipos de alteracbes quando a
alteracdo pode néo Ihes fazer mal? Como devemos usar estas informacdes? E ilegal para as
empresas de seguro de saude e empregadores usarem informacao geneética para limitar a
elegibilidade, definir prémios ou discriminar individuos sem sintomas.
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