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RESUMO

INTRODUCAO: Usuérios que utilizam terapia antirretroviral (TARV) constituem grande
fator de risco para o desenvolvimento de alteracbes metabolicas como a dislipidemia
contribuindo para o aparecimento de doencas cardiovasculares'. Sdo caracterizados pela
alteracdo da distribuicdo de gordura corporal, principalmente na face, corroborando com o
aparecimento de anormalidades morfolégicas denominadas Sindrome de Lipodistrofia
Associada ao HIV (HALS)?3. Tem como objetivo uma analise sobre as alteraces genéticas
de pacientes em uso de antirretroviral que sofre com lipodistrofia. REVISAQ: Trata-se de
uma revisdo da literatura que utilizou bancos de dados como: Scielo, Lilacs e PubMed,
fazendo um recorte temporal entre os anos de 2012 a 2017, utilizando 99 producGes
cientificas, da qual analisou-se 15 producdes para confeccionar a producdo cientifica,
priorizando as producdes estrangeiras, tanto da lingua inglesa e quanto da espanhola,
utilizando os descritores lipodistrofia AND HIV; lipodistrofia AND HIV AND genética. Por
se tratar de uma revisdo bibliografica, ndo houve a necessidade de ser avaliada pelo Conselho
de Etica e Pesquisa da IES. DISCUSSAO: Mostra-se que a estavudina leva ao
desenvolvimento da HALS e exibe efeitos deletérios no adipdcito e na regulacdo da expressdo
de genes que codificam proteinas relevantes para os adipécitos, Receptor Ativado de
Peroxissomos Proliferador Gama (PPARy) e adiponectina®, o que gera um efeito pro-
inflamatério no tecido adiposo subcutdneo com ativacdo de linfécitos/neutr6filos com
liberacdo de Fator de Necrose Tumoral indutor fraco de apoptose (TWEAK)®. Além disso, ha
a alteracdo de funcdo da endoribonuclease I, Dicer, que tem funcdo importante no
processamento de microRNA, no qual mantem a integridade e diferenciacdo da gordura
marrom e branca®. Outro fator sdo os receptores retionidal X (RXRy), que regula a ativagao de
genes envolvidos no transporte de colesterol em que faz uma ligagdo com PPARy que
contribuem para 0 HALS’. CONCLUSAO: Portanto, os efeitos in situ do virus no tecido
adiposo potencializam a inflamacdo e consequentemente levar a alteragfes na expressao
génica, simultaneamente com o TARV, gera 0 aumento do risco cardiovascular e pela
possivel ativacdo de citocinas, provocando a HALS. Somado a isso, a expressdo de Dicer
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reduzida ¢ marcada pelo acimulo de gordura dorsocervical ¢ RXRy marca uma possivel
desregulacdo do transporte de colesterol, que ainda nao séo facilmente explicados.

Palavras-chave: Genética; Lipodistofia; HIV; Terapia Antirretroviral.
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RESUMO

INTRODUCAO: Muitos medicamentos passam por diversas etapas de testes até sua chegada
no mercado, mesmo apos as testagens ndo ha garantia de que as medicaces terdo sua eficacia
assegurada em todos os individuos. Dentre as causas da variacdo nas respostas individuais as
mesmas posologias de uma droga podem-se destacar diversos fatores, contudo, os fatores
genéticos sdo de maior relevancia, pois estes estdo associados a expressao de genes que
codificam enzimas microssomais, responsaveis pela metabolizacdo dos farmacos. Logo,
individuos diferentes, metabolizam medicacGes de formas distintas, fato que modifica o
esquema terapéutico a que sdo submetidos. Portanto, € necessario ampliar os estudos acerca
da farmacogenética, pois resultara em tratamentos mais eficazes e menos danosos aos
pacientes. OBJETIVO: Buscar na literatura artigos sobre a aplicabilidade da
Farmacogenética na elaboracdo de novas medicacdes e suas implicacbes em novas
terapéuticas. REVISAO: A busca foi realizada nas bases de dados LILACS, Scielo, PubMed
utilizando os descritores “Farmacogenética”, “Polimorfismos”, “Medicamentos”,
“Tratamento” e suas tradugdes para o idioma inglés ‘“Pharmacogenetic”’, “Polymorphisms”,
“Medicines”, “Treatment”. Ao total, foram utilizados 48 artigos para compor o corpo do
estudo. Foram utilizados de critérios de inclusdo: artigos publicados nos idiomas portugués e
inglés, que apresentem texto completo e que abordassem o tema eleito. DISCUSSAO: Na
década de 1970, foi observado a semelhanca no metabolismo de alguns farmacos entre
gémeos idénticos, porém, tal semelhanca nao foi observada em gémeos heterozigotos. Logo,
surgiram as buscas para identificar genes especificos, que interferem no metabolismo de
medicacdes. Polimorfismos genéticos estdo presentes em enzimas do sistema citocromo P450
(CYP), o que leva a uma capacidade de metabolizacdo de farmacos distinta entre pacientes.
Portanto, faz-se necessario ampliar os conhecimentos acerca dos da farmacogenética,
sobretudo no campo das enzimas microssomais, pois estas irdo decidir as modalidades
terapéuticas empregadas para os diversos tipos de pacientes. CONCLUSAO: O
conhecimento da variabilidade em genes envolvidos no metabolismo das medicac¢6es ou nos
genes codificadores de proteinas relacionadas com seus sitios de acdo podem fornecer
subsidios importantes para auxiliar no manejo de dosagens e personalizacéo da escolha.

Palavras-chave: Farmacogenética; Polimorfismos; Enzimas Hepaticas; Medicamentos;
Tratamento.
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RESUMO

INTRODUCAO: A periodontite cronica (CP) é uma doenca que promove dano tecidual ao
redor dos dentes! com participacdo de diversas moléculas efetoras do sistema imune dentre
elas tem-se a interleucina 2 (IL-2). Varia¢Ges genéticas, tais como o polimorfismo -330 T/C
no gene desta citocina, vem sendo associadas a CP. Este polimorfismo promoveu maior
expressao da IL-2 em fluido gengival de pacientes com periodontite?, contudo os resultados
de outros estudos subsequentes mostram-se contraditérios e ndo ha nenhuma metanalise que
avalie a influéncia desta variante genética com CP**. OBJETIVOS: Este estudo objetivou
realizar uma metanalise sobre o polimorfismo -330 T/G no gene da IL-2 e o risco de CP com
base em estudos previamente publicados na literatura. METODOS: Foi realizada uma busca
sistematica por dois investigadores calibrados para estudos publicados anteriormente a 25 de
janeiro de 2018 em diferentes bases de dados médicas e cientificas. Os dados foram extraidos
também por dois investigadores, de forma independente, e os calculos da metanalise obtidos
por meio do software Review Manager versdo 5.3 com célculo de heterogeneidade (1?) e Odds
Ratio (OR) com 95% de intervalo de confianca (IC). Também foi utilizado o software
Comprehensive meta-analysis para céalculo de viés de publicacdo por meio do teste de
regressdo linear de Egger e pelo teste de Begg. Os valores de P<0,05 foram considerados
significativos. RESULTADOS: Cinco estudos em diversos grupos étnicos (Caucasianos,
Asiaticos e Brasileiros) com 1.068 participantes compuseram o0s resultados em que o
polimorfismo citado ndo foi significantemente associado ao risco de CP em ambas as
avaliacdes alélicas (P>0,05) o qual se observou elevada 12 nos célculos (85%, P = 0,0002).
Contudo as comparagdes genotipicas demonstracdo associacao significativa com os pacientes
com periodontite (GG versus TT) e saudaveis (TT versus GG) (P<0,00001) com decréscimo
no valor de 12 (0%, P>0,05). Além disso, ndo foram identificados viés de publicagdo na
metanalise calculada (P>0,05 para os teste de Egger e Begg). Também ndo foi identificada
associacdo significativa entre o polimorfismo e a doenca na analise estratificada por etnia.
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Embora esta seja a primeira metanalise calculada acerca do polimorfismo -330 T/G e CP,
algumas limitagBes devem ser destacadas tais como o nimero limitado de estudos inclusos,
elevada heterogeneidade nas avaliacGes alélicas. Deve-se ter cautela na interpretacdo de dados
sem valor estatisticamente significativo pois nem sempre um valor de P ndo significativo
reflete uma significancia clinica>. CONCLUSAO: Esta metanalise demonstrou a nio
associacédo significante entre o polimorfismo -330 T/G no gene da IL-2 e o risco de CP em
qualquer avaliacao alélica.

Palavras-chave: Doenca Periodontal, Citocina, Variacdo genética, Odds Ratio.
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RESUMO

Introducdo: A genética molecular identifica geneticamente os seres humanos. Busca-se
descobrir o que garante o ‘perfil poligénico’ de grandes atletas, quantificar a participagdo da
genética na expressdo final de sucesso e usar essas informacdes para a deteccdo e composicado
de talentos esportivos com base em andlises gendmicas. Existe o atleta “geneticamente
dopado”, que desenvolve caracteristicas superiores de interesse do sujeito ou produz os
hormbnios que melhoram o seu desempenho, pois Vvarios genes teriam a capacidade de
proporcionar ganhos substanciais no desempenho atlético, o que poderia ser decisivo em
muitas modalidades esportivas. Objetivo: Apresentar o DNA como regulador do
funcionamento do organismo e de que forma alteragdes no perfil genético, tanto espontaneas
como induzidas artificialmente, podem modular respostas fisioldgicas e morfoldgicas.
Material e Métodos: Documentos cientificos foram dispostos nas bases de dados SCIELO,
LILACS e PUBMED. A busca foi realizada através dos descritores: “terapia génica”,
“genética do esporte” e “atletas de alto rendimento”. Considerou-se artigos em portugués,
espanhol e inglés pertencentes ao periodo de 2012 a 2017. Excluiu-se as publicacGes que ndo
se adequavam aos critérios propostos, teses, dissertacdes, artigos em idiomas diferentes do
portugués, inglés ou espanhol. Resultados e discussfes: Na medicina gendmica, 0
mapeamento e sequenciamento do DNA tornou possivel rastrear o genoma humano com a
intencdo de identificar estes genes e as variantes genéticas que o afetam e, consequentemente,
caracterizar geneticamente até mesmo os esportistas de alto rendimento. Toda esta tecnologia
laboratorial ainda tornou realidade a manipulacéo de genes, uma estratégia desenvolvida para
fins terapéuticos, mas referida no mundo esportivo como “doping genético”, sendo este 0 uso
ndo terapéutico de células, genes ou a modulacdo da expressdo génica, que tenham a
capacidade de aumentar o desempenho esportivo. Conclusdo: A biologia molecular pode ser
empregada de forma legal na pré-selecdo e selecdo de talentos esportivos e na prescri¢do do
treinamento fisico. E fundamental que atletas, membros de comissdes técnicas e dirigentes do
esporte tenham conhecimento dos pontos positivos e negativos da utilizagdo da biologia
molecular visando a um melhor desempenho.
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RESUMO

INTRODUCAO: O Transtorno de Déficit de Atencéo e Hiperatividade (TDAH) é o principal
distdrbio neurologico que acomete a primeira infancia, sendo um assunto relevante,
principalmente, para pais e profissionais da saude mentall. OBJETIVO: Correlacionar
alteracdes genéticas ao TDAH, almejando o entendimento da influéncia dos genes DATL,
DRD4 e COMT no desenvolvimento desse distirbio. Este estudo contribuird de forma
significativa para a literatura académica por meio da ampliacdo de informacgdes no que diz
respeito a associacdo entre 0 TDAH e a genética, e proporcionard maiores informacfes a
sociedade. MATERIAL E METODOS: Consultou-se artigos cientificos recentes nas bases
de dados Scielo, Pubmed e Medline, coletando-se informagdes acerca de aspectos gerais e
genéticos, causas, diagndstico, sintomas e tratamento. Inicialmente, obteve-se 15 artigos
cientificos, em seguida, selecionou-se 0s mais recentes, resultando em 9, ap6s isso, excluiu-se
aqueles cujo conteddo ndo se fez relevante, obtendo-se, por fim, 7 artigos, os quais foram
utilizados para a elaboragdo do trabalho. Para isso, utilizou-se os seguintes descritores:
“transtorno de déficit de atencgdo e hiperatividade”; “TDAH”; “bases genéticas do TDAH”.
Além disso, consultou-se trés livros que contribuiram de forma relevante para o
enriquecimento desta revisdo de literatura. RESULTADOS E DISCUSSAO: O TDAH é
caracterizado por impaciéncia, falta de atencdo e de concentracdo, e por comportamento
inadequado, dificultando, comumente, as relacdes do individuo ao longo de sua vida. O fator
genético desse transtorno relaciona-se ao polimorfismo dos genes DAT1, DRD4 e COMT,
gue provoca desequilibrio de catecolaminas, principalmente, o de dopamina, alterando o seu
transporte, reconhecimento e degradacdo?. Ademais, ha influéncia de fatores ambientais no
desenvolvimento da doenga, como o consumo de alcool e/ou de tabaco; o diagndstico é
baseado em aspectos clinicos contidos no Manual Diagnostico e Estatistico de Transtornos
Mentais (DSM-V) e o tratamento, em psicoterapia e medicamentos, sendo estes classificados
em estimulantes, antidepressivos e acessorios3. CONCLUSAO: O TDAH associa-se a
processos cerebrais complexos provindos de alteracBes genéticas, que afetam o
comportamento do individuo, sendo importante um aprofundamento no estudo desse disturbio
para melhorar seu tratamento e colaborar para um diagndéstico precoce.
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RESUMO

INTRODUCAO: A Organizagio Mundial de Saide (OMS) reconhece a sexualidade como
um dos pilares da qualidade de vida, constituindo uma garantia de todo ser humano o direito a
salde sexual, entendida como estado de bem-estar fisico, emocional, mental e social
relacionado a sexualidade. Como a orientacdo sexual € um traco comportamental complexo,
tem sido questionada pelos pesquisadores quanto a sua formacdo sob diferentes aspectos,
como de origem genética; e como resultado da agdo de fendmenos ambientais. A sexualidade
é uma dimensdo humana essencial de grande importancia e como tal deve ser compreendida
em seus sentidos mais amplos como tema e area de conhecimento. Assim, 0 presente artigo
tem por objetivo elaborar uma discussdo, a partir da literatura disponivel, acerca dos
componentes genéticos relacionados a sexualidade. A escolha do referido tema se justifica
pela sua alta representatividade no ambito da satde publica, uma vez que a sexualidade e a
salide sexual sdo partes integrantes do bem-estar pablico e individual. METODO: Nessa
revisao bibliografica foram selecionados documentos cientificos através dos descritores:
“genética e sexualidade”, “orientacdo sexual e sexualidade” e “formagdo da sexualidade”
contidos nas bases de dados SCIELO, LILACS e PUBMED pertencentes ao periodo de 2009
a 2016. Os critérios de inclusdo foram: artigos em portugués, espanhol ou inglés que
discutissem/avaliassem a orientagcdo sexual e sexualidade, a formacgéo da sexualidade e os
aspectos genéticos contribuintes para sua formacdo. RESULTADOS: A partir da pesquisa
foram encontrados 11 documentos cientificos com maior relevancia para o tema abordado,
dos quais os que envolviam diretamente a tematica da genética na sexualidade foram
organizados em tabela. Diante disso o principal resultado obtido foi a constatacdo de que
provavelmente hd uma associagdo entre a constituicdo genética da mée e a orientacdo
homossexual dos filhos, principalmente do sexo masculino. DISCUSSAO: Sob a luz da
epigenética, acredita-se que as interagdes entre genes e componentes ambientais podem
modificar um traco ou uma predisposicdo genética. Estudos mostram uma associagao entre a

Teresina-Pl, 2018.


mailto:gusmariano@uol.com.br

19
ANAIS DO | COGEMPI E | COLAGEMPI, 2018; 8-55.

constituicdo genética da mée e a orientacdo homossexual dos filhos. Dessa forma, mées de
homens homossexuais possuem uma maior tendéncia a inativacdo do cromossomo X do que
as sem filhos homossexuais. Outros estudos demonstram que marcadores epigenéticos
(epimarcas) podem ser transmitidos hereditariamente e sdo responsaveis por regular a
sensibilidade a testosterona em fetos. Nessa hipotese, a homossexualidade é explicada pela
transmissao de epimarcas sexualmente antagonicas. Também foram encontrados os receptores
estrogénicos ERa e ERP, relacionados a masculinizagdo e ‘“defeminizacdo” dos
comportamentos sexuais, respectivamente. Além disso, h4 evidéncias que a exposicdo pre-
natal a testosterona tem funcdo elementar na diferenciacdo sexual neural e comportamental.
CONCLUSAO: A analise dos estudos permitiu aferir que caracteristicas como a sexualidade
e a identidade de género sdo determinados por um contexto que envolve diferentes ambitos da
vida. Considerando o determinismo biol6gico e genético, deve-se valorizar os achados da
biologia molecular como candidatos a causas com poder explanatério, que junto com outros
fatores poderiam resultar na determinagdo da orientacdo sexual, especialmente na
homossexualidade masculina.

Palavras-chave: Genética e Sexualidade, Orientagdo Sexual e Sexualidade e Formacéo da
Sexualidade.
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RESUMO

INTRODUCAO: O diabetes mellitus tipo 2 (DMT2) é uma doenca metabélica, cronico
degenerativa e multifatorial que do ponto de vista genético compreende-se como uma
complexa desordem poligénica associada a polimorfismos de maltiplos genes. Nesse ambito,
a maioria dos genes associam-se na secrecao de insulina, no sensoriamento e acao da glicose
enguanto outros relacionam-se com um aumento da susceptibilidade a condi¢cdes metabolicas.
Acresce que a contribuicdo genética, constantemente investigada porém pouco elucidada,
evidencia-se como fator consideravel no desenvolvimento da patologia. No presente trabalho
objetivou-se analisar 0s aspectos genéticos da DMT2 a fim de corroborar na compreensao da
sua patogenia. REVISAO: Pesquisa bibliografica de carater descritivo e transversal. Os
artigos foram selecionados por meio de buscas em inglés e portugués nas bases de dados
eletronicas Pubmed, Medline, Bivlioteca Cochrane e Scielo com os descritores em saude:
diabetes mellitus tipo 2, susceptibilidade genética e polimorfismo. Como critérios de incluséo
elegeu-se 0s resumos adequados ao tema e dentro do recorte temporal de 2008 a 2018.
Excluiram-se os artigps que ndo registraram informacGes peculiares e
pontuais DISCUSSAO: Mediante levantamento bibliografico observou-se grande interesse
pelo gene PPAR visto que, 0 mesmo apresentou possivel papel na predisposicdo ao DM2 que
resultaram em um quadro de resisténcia a insulina. Os dados também demonstraram a
identificacdo de uma mutacdo que substitui a alanina pela prolina no cédon 12 do PPAR-2 de
forma que o alelo mais comum (prolina) passou a oferecer um aumento do risco para o
diabetes. Além disso, observou-se que em conjunto os genes SUR1 e Kir6.2 demonstraram
variantes que modularam o padrdo de secrecdo da insulina propiciando potencial risco ao
desenvolvimento do DMT2. CONCLUSAO: Portanto, concluiu-se o gene PPAR apresentou
maior progresso nos estudos em relacdo aos demais e destacou-se a importancia da
identificacdo dos aspectos genéticos envolvidos no desenvolvimento do DMT2 para o
aprimoramento dos conhecimentos e elucidacdo desses mecanismos e suas especificidades.
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RESUMO

INTRODUGCAO: Clustered Regularly Interspaced Short Palindromic Repeats (CRISPR) é
uma estrutura genética bacteriana que demonstra padrbes curtos de repeticdes, agrupadas e
regularmente intercaladas. Ela possibilita a edicdo do gene através da clivagem do DNA por
uma endonuclease (Cas9), guiada por uma sequéncia de RNA, capaz de se parear com uma
sequéncia de base alvo. Conciliando sofisticadas técnicas moleculares e biotecnolégicas, o
sistema CRISPR / Cas9 foi proposto para aplicacdo na edi¢cdo gendmica e hoje ja estd
disponivel para milhares de alvos, como doencas cardiovasculares (DCV). Segundo a
Organizacdo Mundial de Saude (OMS) as DCV representam a maior causa de mortes em todo
0 globo. O presente estudo tem como objetivo avaliar a possibilidade de ado¢do da técnica
como profilaxia de DCV congénitas no Brasil, visto que ele possui alarmantes indices de
mortes por DCV. RESUMO: Realizou-se uma consulta a artigos cientificos disponiveis nas
bases de dados MEDLINE, PUBMED, SCIELO e BIREME, cujos critérios de incluséo
foram: artigos cientificos redigidos em portugués e inglés, publicados no periodo de 2012 a
2017, que puderam ser obtidos na integra e que se adequavam a tematica proposta. Apos a
aplicacdo dos critérios, foram selecionadas 15 publicacdes para composicdo desse trabalho.
Os descritores utilizados na busca foram: CRISPR associated proteins, congenital disorder e
human genome. DISCUSSAO: Ao verificarem-se dados da OMS, ver-se que anomalias
congénitas representam uma grande causa de mortalidade e uma grave causa de comorbidade
que geram impactos psicossociais para o individuo e sua familia e impactos financeiros ao
sistema de saude publica do pais. Sob essa perspectiva, entende-se que uma boa forma evitar
esse problema seria uma estratégia profilatica sob essas doencas. Nesse cenério, a CRISPR
apresenta-se como inovadora, pois pode realizar edi¢des gendmicas como correcdo ou
inativacdo de mutacdes deletérias, introducdo de mutacdes protetoras, adicdo de transgénios
terapéuticos e ruptura do DNA viral. Como resultado, ela poderia alterar genes defeituosos
que geram doencas como cardiomiopatia hipertréfica e wvalva aorta bicuspide.
CONCLUSAO: Dessa forma, epidemiologicamente o Brasil representa um bom candidato a
CRISPR. Contudo, o estudo € recente e revolucionario, portanto possui empecilhos de carater
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ético, legal e social. Assim, a técnica ainda ndo esta disponivel para livre uso e por isso
entende-se sua aplicabilidade apenas para longo prazo.

Palavras-chave: Proteinas associadas a CRISPR, malformagcbes congénitas e genoma
humano.
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RESUMO

INTRODUCAO: O tecido 6sseo é um tecido conjuntivo formado por fase mineral e matriz
organica composta por colageno do tipo 1. Mutacdes nos genes COL1A1 e COL1A2 geram
formacdo defeituosa do colageno, levando a Osteogénese Imperfeita (Ol). A anomalia é
caracterizada por fragilidade e deformidade dssea, sendo mais grave na infancia e na
puberdade. Diante disso, o0 trabalho visa analisar a etiopatologia, o desenvolvimento e as
implicacdes clinicas da osteogénese imperfeita no cotidiano dos portadores da sindrome.
REVISAO: Foram selecionados teses, dissertacdes, artigos, revistas e monografias do
periodo de 2012 a 2016 nas bases de dados BVS, LILACS, SCIELO E GOOGLE
ACADEMICO. Para filtrar as pesquisas, foram usados os descritores: Tipos de ossificagio
AND Osteogénese Imperfeita AND ImplicacBes clinicas AND Colageno tipo I AND
Biossintese do colageno. DISCUSSAOQ: De acordo com o levantamento de dados, a Ol é um
distdrbio hereditario raro, provocado por mutacdes nos genes COL1AL ou COL1A2, as quais
geram anormalidades no colageno. Este é constituido por uma super hélice tripla, composta
por duas cadeias al, codificadas pelo gene COL1A1, no cromossomo 17, e por uma cadeia
a2, codificada pelo gene COL1A2, no cromossomo 7. As mutagdes nos genes resultam em
cadeias o de colageno incapazes de formar o pro-colédgeno, resultando em defeitos na
mineralizacdo da matriz e plasticidade 6ssea. Pode-se classificar a Ol em 4 tipos: Ol | é a
mais leve e comum, associada a esclera azul, fraturas durante a infancia e dentinogénese
imperfeita (DI); Ol Il é definido como letal pré ou perinatal; Ol Il é o tipo mais grave
compativel com a sobrevivéncia do periodo neonatal; Ol 1V é uma categoria de deformacéo
moderada. O tipo | geralmente € causado por uma mutacdo quantitativa,enquanto os tipos
11,111 e IV séo devido a mutagdes qualitativas. Dessa forma, pessoas com Ol sdo vulneraveis a
situacbes sociais normativas, além de possuirem baixa estatura e atraso puberal.
CONCLUSAO: Diante do exposto, pode-se analisar como as manifestacdes clinicas da Ol
interferem no cotidiano dos portadores. Na infancia, impede criangas de participarem de
atividades comuns e de desenvolverem autoestima, o que se agrava na adolescéncia,
interferindo nos vinculos afetivos, no aprendizado, na satde sexual e reprodutiva. O adulto,
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por possuir 0ssos maduros, tem menor tendéncia a fraturas, mas pode sofrer complicacdes
fisioldgicas. Por fim, na velhice, os portadores sdo mais vulneraveis devido a perda de célcio.

Palavras-chave: Mutacdes, Colageno, Osteogénese Imperfeita, Implicacdes.
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RESUMO

INTRODUGCAO: A oncologia esté entre as especialidades médicas que instigam as maiores
dificuldades no manejo da terapéutica farmacoldgica, frente ao alto nimero de individuos que
essa patologia acomete e a baixa eficacia dos quimioterapicos. Sabendo-se que a neoplasia
maligna € uma doenca essencialmente genética, a farmacogenética, ramo da ciéncia que
pesquisa a influéncia de variacBes genéticas sobre as respostas as drogas e farmacos,
atualmente corrobora na escolha de uma terapia adequada para essa enfermidade. No presente
trabalho objetivou-se analisar a contribuicdo da farmacogenética na otimizacdo de tratamentos
farmacoldgicos aplicados ao cancer. REVISAO: Pesquisa bibliografica com carater
descritivo e transversal. Os artigos foram selecionados por meio de buscas em inglés e
portugués em bancos de dados eletrdnicos SciELO, PubMed e MEDLINE com os descritores
em salde: farmacogenética, cancer, quimioterapia. Como critérios de inclusdo elegeu-se os
titulos e resumos identificados ao tema. Artigos que nédo registraram informacdes peculiares e
pontuais foram excluidos. Localizaram-se 22 publicagGes, porém a amostra final foi
constituida de 8 artigos que demonstram ser relevantes para a estruturacdo do artigo.
DISCUSSAO: Mediante levantamento bibliogréafico observou-se que o emprego de dados
farmacogenéticos contribuem para a individualizacdo da terapia do paciente (personalizacédo
terapéutica). Realiza-se a triagem farmacogenética antes da administracdo da quimioterapia
para identificacdo de populagdes especificas com predisposi¢do a toxicidade e/ou resposta
insatisfatoria ao tratamento e utiliza-se de marcadores geneticos para a escolha da terapia
ideal com base nas caracteristicas especificas do paciente e do tumor, possibilitando a selecdo
dos farmacos e as doses mais adequadas para cada individuo. CONCLUSAO: Portanto,
conclui-se que a farmacogenética no ambito oncolégico contribui para um diagnostico
precoce e escolha de quimioterapicos mais efetivos na farmacoterapia individualizada,
proporcionando assim a diminuigcdo das reacOes adversas aos medicamentos e uma melhor
eficacia do tratamento.
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RESUMO

INTRODUCAO: A principal sintomatologia da Analgesia congénita (CIP) é a
insensibilidade a dor. A analgesia congénita apresenta padrdo de heranca autossdmico
recessivo, principalmente nos genes SCN9A e NRTK1. O presente artigo tem por objetivo
confrontar as principais ideias a respeito da CIP debatendo epidemiologia, causas genéticas,
sintomatologia e fisiopatologia e diagnéstico. O paciente portador dessa doenca nédo terad a
ajuda da dor, importante sintoma em varias situacdes em que ela funciona como aviso. Os
pacientes com CIP apresentam um grande numero de cicatrizes devido a queimaduras, cortes
e contusdes frequentes, o que justifica a escolha do referido tema por sua importancia
patoldgica e impacto na qualidade de vida dos portadores de CIP. METODO: Esta revisio
bibliogréafica foi realizada buscas no banco de dados do PubMed. Os descritores encontrados
foram “Insensibilidade Congénita a Dor”, “Analgesia” e “Hipohidrose” apds consulta aos
Descritores em Ciéncia da Saude (DeCS). Foram selecionados artigos de 2009 a 2015, todos
em lingua inglesa. Foram excluidos artigos que ndo abordavam completamente o tema,
artigos sem resumo e artigos diferentes da lingua inglesa. DISCUSSAO: Em um paciente
com CIP ndo ha o envio de sinais de dor e temperatura para o cérebro isto ocorre porque o
gene que codifica o receptor neurotrofico da tirosina quinase (NRTK1) esta mutado
interferindo no processo de autofosforilagdo. Outro gene passivo de mutacdo causador da CIP
é 0 gene SCN9A. Apresenta-se na fase inicial como febre recorrente e comportamento
automutilante. Na CIP a mutagé@o genética anteriormente descrita, impede a conexao entre 0s
nervos que percebem a dor e as regides que a codifica. O sintoma mais caracteristico e quase
invariavel entre os casos € a automutilacdo, principalmente na regido da orofaringe. O
diagnostico precoce e o controle de problemas clinicos € uma maneira de melhorar o
progndstico e a qualidade de vida do paciente. CONCLUSAO: Portanto, a analgesia
congénita ¢ um padrdo de heranga autossémico recessivo, onde a mutagcdo que leva a
insensibilidade & dor pode ter ocorrido em diferentes localizagbes cromossomicas,
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principalmente nos genes SCN9A e NRTK1. Por esse motivo, 0s primeiros sintomas
apresentados sdo automutilagdes associadas a multiplas lesdes e costumam aparecer na
infancia.

Palavras-chave Insensibilidade Congénita a Dor. Analgesia, Hipo-hidrose.
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RESUMO

INTRODUCAO: O Ministério da Saude considera fator de risco gestacional preexistente a
idade materna maior que 35 anos, 0 que exige atencao especial durante a realizacdo do pré-
natal. A gestacdo tardia vem aumentando, devido ao melhor nivel socioeconémico, maior
nivel educacional e adiamento do casamento. Uma das complicacdes fetais mais comuns séo
as anomalias cromoss6micas, visto que ha associacdo entre idade materna avancada e o
aumento do risco de aneuplodia, como a Sindrome de Down, de Patau e de Edwards. Esta
Revisdo Literdria como objetivo fazer um levantamento da literatura sobre a relagdo entre
gravidez tardia e a ocorréncia de aborto espontdneo e anomalias cromossdmicas.
Apresentando como justificativa mostrar a necessidade dessas gestantes terem acesso a uma
assisténcia adequada e um bom acompanhamento obstétrico, a fim de tentar prevenir futuros
problemas e assegurar uma gestacao saudavel para a mée e feto. METODOLOGIA: Trata-se
de uma pesquisa descritiva a partir de um estudo bibliografico de cunho exploratoério. A busca
bibliogréafica foi realizada nas bases de dados SCIELO e EBSCO. Os descritores utilizados
foram: gravidez tardia, anomalias cromossémicas e aborto espontaneo. No estudo foram
incluidos artigos de revisao bibliografica, teses, dissertacdes e monografias. Foram excluidos
0s artigos que ndo abordassem sobre gravidez tardia. Apds a pesquisa foram encontrados
1172 artigos inicialmente selecionados pelos descritores, foi realizada uma nova selecéo
incluindo os critérios anteriormente relatados, e desses 1172, restaram somente 23 artigos,
com recorte temporal de 2008 a 2014. DISCUSSAO: Os maiores riscos para complicacdes
relacionadas a gravidez e ao parto podem ser atribuidos ao aumento da frequéncia de doencas
crénicas e pior condicdo fisica. Além disso ocorre mudangas na qualidade dos odcitos,
frequéncia e eficiéncia da ovulagdo. Sendo que a causa mais relevante desses recorrentes
abortos sdo as alteragfes cromossomicas, podendo ser tanto do tipo estruturais quanto
numéricas, podendo variar na quantidade de autossomos, cromossomos sexuais ou ocorrer de
forma simultanea. CONCLUSAO: A presente pesquisa espera realizar, a revisdo de literatura
acerca da gravidez tardia associada ao aborto espontaneo, decorrente, principalmente, de
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anomalias cromossémicas. Sob essa Otica, a partir dos dados encontrados na literatura, quanto
mais tardia ocorre a gestacdo, maior a tendéncia de ocorrer anomalias cromossOmicas e,
consequentemente, abortos.

Palavras-chave: Aborto Espontaneo, Anomalia Cromossémica, Gravidez Tardia.
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RESUMO

INTRODUCAO: A infecgdo pelo virus linfotropico de células T humanas (HTLV) foi
estudada inicialmente no Japdo, sendo o conhecimento sobre a sua patogénese recente no
cenario mundial. Fatores genéticos e imunolégicos do hospedeiro sdo 0s principais
responsaveis pelas manifestacdes clinicas associadas, divididas nas categorias: neoplésicas,
inflamatorias e infecciosas. O linfoma de células T do adulto (LCTA) € a primeira doenca
associada a esse retrovirus. O estudo, objetivou uma revisdo sistematica da literatura
publicada sobre o tema, buscando dados sobre epidemiologia, fisiopatologia e tratamento.
REVISAO: A busca foi realizada na base de dados MEDLINE. Foram usados os descritores:
HTLV; Linfoma de Células T; Terapia Génica e seus correspondentes em inglés.
Inicialmente, foram identificados 147 artigos dos quais 55 apresentavam texto completo.
Desses, 43 foram retirados por ndo atenderem a temaética buscada no estudo. O material final
da pesquisa ficou constituido por 12 artigos cientificos selecionados. DISCUSSAO: O virus
linfotropico para células T humanas tipo | (HTLVI) é causador de linfoma das células T de
adulto (LCTA), sendo a maioria dos individuos infectados durante a amamentacdo. Tal fato
sugere que a transformacao neoplasica da célula infectada € multicausal e segue um processo
de multiplas fases. O quadro ndo responde a quimioterapia e é, geralmente fatal, sendo a
média de tempo de sobrevida avaliada em 12 meses. O HTLV-I tem capacidade de infectar
diversas espécies celulares, possuindo preferéncia por células T CD4+. E constituido por um
envelope e um capsideo, possuindo no seu interior duas copias de RNA de fita simples
associadas a uma molécula de tRNA e as enzimas virais integram o seu material genético ao
da célula infectada para expressar seus genes virais, este virus necessita ser transcrito em
DNA de fita dupla no citoplasma da célula infectada e posteriormente se transporta para o
nucleo onde, apds reorganizacdo, se integra no DNA gendmico da célula hospedeira. O
mecanismo principal que o virus usa para aumentar a carga viral é a inducdo da proliferacdo
clonal dos linfocitos T CD4+ infectados. CONCLUSAO: O estudo mostra a necessidade de
destinar maior atencdo para a importancia da aquisicdo destes conhecimentos nas diversas
especialidades médicas, com intuito de contribuir de forma mais ativa no diagnostico e
tratamento da doenga, além de tornar esta, mais conhecida pelo meio académico.
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RESUMO

INTRODUCAO: As mitocondrias sdo organelas citoplasmaticas envoltas por duas
membranas, presentes nos eucariontes. Sua principal funcéo € a de prover energia a célula. A
sindrome da deplecdo do mtDNA (MDS) é uma reducdo acentuada do numero de cépias do
mtDNA, associada muitas vezes a um défice multiplo dos complexos enzimaticos da cadeia
respiratoria mitocondrial (CRM). Manifesta-se apds o nascimento e é muito agressiva. E
transmitida de modo autossémico recessivo. Essa pesquisa tem por objetivo realizar um
levantamento na literatura sobre o0s aspectos genéticos relacionados com a miopatia
mitocondrial. A escolha por essa tematica € justificada por se tratar da disfuncdo da
mitocondria, organela de extrema importancia nas func¢bes vitais do organismo humano.
REVISAO: Trata-se de uma revisdo da que buscou estudos de varios bancos de dados, tais
como: Scielo, BVS, Bireme e Pub Med, fazendo um recorte temporal entre os anos de 2010 a
2017, utilizando 200 producdes cientificas, da qual analisou-se 60 producdes e foram
selecionadas para confeccionar o trabalho, priorizando as produgdes estrangeiras,
majoritariamente, lingua inglesa e espanhola, utilizando os descritores miopatia mitocondrial
and genética and DNA. Por ser uma revisdo bibliografica, ndo houve a necessidade de ser
avaliada pelo Conselho de Etica e Pesquisa da IES. DISCUSSAQ: A miopatia mitocondrial é
uma sindrome fenotipicamente heterogénea, apresentando-se sob trés apresentacdes clinicas:
hepatocerebral, miopatica e encefalomiopatica. Apesar de, até o momento, ndo existir
tratamento especifico efetivo para as doengas mitocondriais, com algumas excecles, seu
entendimento genotipico tem sido de fundamental importancia para podermos avaliar o
progndstico. CONCLUSAO: Portanto, reconhecer as doencas mitocondriais é importante néo
sO para permitir a realizacdo de aconselhamento genético e diagndstico pré-natal adequados,
mas também para melhorar a compreensdo da fisiopatologia da doenca e as opcoes
terapéuticas.

Palavras-chaves: Miopatia mitocondrial; Genética; Material genetico.
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RESUMO

INTRODUCAO: A doenca de Crohn se caracteriza como uma enfermidade inflamatoria
crbnica que pode afetar todo o sistema digestivo, mas acomete especialmente o ileo terminal e
o colon. Esse processo inflamatorio é extremamente invasivo e compromete todas as camadas
da parede intestinal. Os anti-inflamatdrios ndo esteroides (abreviadamente AINES), sdo um
grupo variado de farmaco que tem em comum a capacidade de controlar a inflamacéo, da
analgesia (reduzir a dor), e de combater a febre. Os AINEs deixam a mucosa intestinal
desprotegida. Dessa forma, o seu uso é contraindicado para essa doenca. REVISAQO: O tema
foi escolhido devido a crescente incidéncia da DC na populacdo brasileira. Nesse contexto, 0s
meios de busca foram toda as producdes literarias publicadas no periodo que compreende de
2010 a 2017. Trata-se de uma pesquisa de forma descritiva em estudo bibliografico de cunho
exploratorio. O local de estudo foi em meio eletrénico, por meio de pesquisa de trabalhos
cientificos publicados SciELO, cujos descritores foram: farmacogenética; polimorfismos;
medicamentos. Ao todo foram achados 63 artigos, através dos descritores ja mencionados na
pesquisa. Ap6s a busca, foi observado que apenas 47 possuiam texto completo.Destes 47
trabalhos, 27 estudos foram publicados anteriormente ao ano periodo de tempo estabelecido.
Dos 20 artigos restantes, 6 foram excluidos por fugirem a tematica buscada, logo restaram 14
trabalhos que atenderam a todos os critérios de selecdo dos pesquisadores. DISCUSSAQ: Os
anti-inflamatorios ndo esteroides (AINES) atuam inibindo a a¢do das enzimas COX, com a
consequente diminuicdo da producdo das prostaglandinas. Sua absor¢do € rapida e sua maior
parte ocorre no estbmago e na porgdo superior do intestino delgado. O uso dos AINES se
relaciona com a doenca de Crohn devido a essa inibicdo da COX-1, que consequentemente
impede a sintese de prostaglandinas gastricas, especialmente PGI2 e PGE2, que servem como
agentes citoprotetores da mucosa gastrica. Essa inibicdo provoca uma maior suscetibilidade
do estbmago a lesbes, ja& que esses eicosanoides agem inibindo a secrecdo acida pelo
estdmago, aumentando o fluxo sanguineo na mucosa gastrica e promovendo secrecdo de
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mucocitoprotetor. CONCLUSAO: Logo, ha necessidade de obtencdo de diagndsticos
precoces e corretos, no intuito de melhorar a qualidade de vida dos pacientes com DC.

Palavras-chave: Doenca de Crohn, Anti-inflamat6rios Néo Esteroides.
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RESUMO

INTRODUGCAOQO: O estresse oxidativo causado por substancias toxicas dos poluentes
atmosféricos pode prejudicar o DNA e a membrana mitocondrial, principalmente do tecido
nervoso, mais vulneravel a acéo oxidativa'. Isso pode ser fundamental para a etiologia da
Doenca de Alzheimer, quando ha reducgéo da reparagdo do prejuizo oxidativo®. OBJETIVO:
Contribuir com a literatura académica acerca da acdo de poluentes atmosféricos como fatores
de risco no desenvolvimento da doenca de Alzheimer a partir do seu efeito oxidativo sobre
genes relacionados a doenga. MATERIAL E METODOS: Trata-se de uma pesquisa de
forma descritiva em estudo bibliografico de cunho exploratorio que pretende contribuir com a
literatura acerca da acdo de poluentes atmosféricos como fatores de desenvolvimento da
doenca de Alzheimer, compreendendo a fisiopatologia da doenca e associando a acdo de
fatores ambientais sobre os fatores genéticos. Os descritores usados foram Poluentes
atmosféricos, Estresse oxidativo e Doenca de Alzheimer. Ademais, foram utilizados trabalhos
publicados a partir de 2004, priorizando-se publicacdes a partir de 2014, em inglés.
RESULTADOS E DISCUSSAO: Pesquisas apontam que o estresse oxidativo cronico pelo
0zOnio promove efeito na estrutura secundaria conformacional da proteina beta-amiloide 42
de tecidos do hipocampo de ratos expostos ao gas, nos quais ocorre aumento importante de
biomoléculas oxidadas e diminuicdo de sistemas antioxidantes que conduzem a morte
celular®. Em relacdo ao material particulado, estudos indicam que esse poluente pode ir ao
bulbo olfativo e desencadear uma resposta inflamatdria no cérebro e acumulacdo da proteina
beta-amiloide 42*. CONCLUSAO: O controle dos fatores ambientais poderia ser importante
para limitar o0 aumento nos casos da doenga, bem como impactar os sistemas de saude a fim
motivar pesquisas que evidenciem tal relacdo e permitam obter melhor compreenséo sobre o
assunto e motivar medidas preventivas.
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RESUMO

INTRODUCAO: O cancer é uma patologia caracterizada pela proliferacdo descontrolada de
células anormais e representa a principal causa de morte de criancgas (8% do total). Apesar do
aumento do nimero de casos, 0 prognostico para esses pacientes tem melhorado. As taxas de
cura chegam a 80% quando diagnosticados e tratados precocemente, a maioria com boa
qualidade de vida pds- tratamento. Pretende-se analisar se ha ou ndo prejuizo na qualidade de
vida de criancas e adolescentes em tratamento para cancer, identificando fatores que
influenciam esse aspecto, com o proposito de melhorar a assisténcia para esses jovens e
fornecer subsidios que auxiliem os profissionais a lidar com essa problematica. REVISAO:
Trata-se de uma pesquisa descritiva de cunho exploratério. Coletou-se dados nas plataformas
digitais SciELO, LILACS, e PubMed, com os descritores: “cancer infantil”, < criangas e
cancer”, “criancas e cancer e qualidade de vida”, sendo encontrados um total de 449
documentos. Destes, foram selecionados trabalhos publicados entre 2009 e 2017 e descartados
exemplares ap6s leitura do titulo, configurando um total de 28 fontes. DISCUSSAQ: Por ser
uma doenca agressiva e estigmatizada, o diagnostico de um cancer infanto-juvenil é uma das
circunstancias mais dificeis tanto para o paciente, quanto para familiares e equipe
multiprofissional. E um momento intercalado de incertezas, ansiedade, angustia e medo. A
doenca é cronica, logo, exple a crianga a diversas situagdes estressantes a exemplo do manejo
de procedimentos invasivos, administracdo de medicamentos e visitas regulares ao hospital.
Esses fatores interferem em sua vida social e familiar, priva o seu tempo de lazer e aumenta as
auséncias escolares. Ainda acrescenta-se a esse quadro, o tratamento nas unidades
oncoldgicas pediatricas, que é usualmente vinculado a internagfes. a necessidade de se
adaptar aos novos horérios, a vivéncia em um espago diferente do seu domicilio, sob a
responsabilidade de pessoas estranhas. Dessa forma, a situacdo torna-se propicia para
encontrar no hospital criancas com depressdo. CONCLUSAQ: Visto a complexidade das
implicagOes desse processo na vida das criancas, fica facil entender o quanto isso pode
interferir negativamente na qualidade de vida destas. Verificar essa influéncia é fundamental
para alertar os pais e profissionais envolvidos e para criar mecanismos que minimizem o
medo e ansiedade das criancas.
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RESUMO

INTRODUGCAO: O cancer é uma doenca caracterizada pela multiplicacdo descontrolada de
células, podendo invadir tecidos adjacentes. Pode ser causado por mutagdes em genes
supressores tumorais ou em proto-oncogenes. Em 2014, 20,8% dos novos casos de cancer em
mulheres apresentados, foram de mama. Em 2010, no Brasil, a estatistica do Instituto
Nacional de Céancer (INCA) aponta que ocorreram cerca de 57.120 casos novos de cancer de
mama. Os genes BRCAL1 e BRCA2 sdo classificados como genes supressores tumorais.
Ambos 0s genes conferem suscetibilidade ao cancer de mama e de ovario. OBJETIVO:
Verificar, na literatura, trabalhos que elucidem sobre a acdo dos genes BRCAL1 e BRCA2 no
desenvolvimento do cancer de mama, levando a um maior entendimento a respeito da causa
desse cancer devido a sua grande prevaléncia. RESULTADOS E DISCUSSAQ: O cancer é
classificado como neoplasia a multiplicacdo anormal e descontrolada de células que podem
invadir outros tecidos. Pode ser causado por um defeito em genes supressores tumorais ou em
proto-oncogenes, que sdo 0s precursores dos oncogenes. Para iniciar a proliferacdo
descontrolada de células € necessario que haja mutacdo nesses genes aliada a um fator
desencadeante dessa patologia. Os genes BRCA1 e BRCA2 sdo genes supressores tumorais,
mutacdes nos mesmos estdo relacionadas ao desenvolvimento do cancer de mama. O gene
BRCAL esté localizado no braco longo do cromossomo 17, e o gene BRCAZ2 se localiza no
braco longo do cromossomo 13. Estudos in vitro conduzidos com células de tumores de
mama, sugerem que a funcdo do BRCAL talvez seja de prote¢do do tecido mamario da
instabilidade genética induzida pelo estrogénio atraves da diferenciagdo e reparo ao dano
genético. CONCLUSAO: A partir do levantamento literario e das pesquisas ja realizadas,
observa-se a relevancia do estudo sobre os genes supressores tumorais BRCA1 e BRCA2,
uma vez que mutacGes nesses genes geram instabilidade gendmica predispondo ao cancer de
mama e ovario.
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RESUMO

INTRODUCAO: A Sindrome de Cri du Chat (CdC), também conhecida como Sindrome do
Miado do Gato, é uma desordem genética rara causada por delecdes de tamanho variavel do
braco curto do cromossomo 5. A CdC manifesta-se, principalmente, por choro agudo,
microcefalia, assimetria facial e retardo psicomotor, o qual varia conforme o tamanho da
delecdo. Diante disso, este trabalho busca detalhar o diagndstico, possiveis causas e 0
desenvolvimento psicomotor de uma crianga com CdC, a fim de estimular pesquisas e
aplicacdo de terapias adequadas para um melhor prognéstico dos portadores dessa sindrome.
RELATO DE CASO: Paciente H.V.S., sexo masculino, 2 anos, foi diagnosticado com a
Sindrome de Cri Du Chat aos 6 meses de idade através de exame de cari6tipo, evidenciando a
delecdo 5p-13. Mée relata ndo apresentar historico familiar da sindrome ou outras alteracfes
genéticas, e gestacdo sem complicacdes, nega uso de bebidas alcodlicas ou outras drogas.
Informa parto distocico, com assisténcia médica e sem intercorréncias. Refere ainda que o
neonato nasceu com baixo peso, ndo chorou ao nascer e fez uso de oxigenoterapia por 5 horas
apos o parto. Aleitamento materno exclusivo até os dois meses, entretanto, ndo permaneceu
devido a dificuldade de succdo. Desenvolvimento neuropsicomotor atrasado. Crianca
apresenta o seguinte quadro clinico: choro caracteristico - semelhante a0 miado de um gato,
microcefalia, fendas palpebrais com obliquidade mongol6ide, pregas epicanticas,
hipertelorismo, orelhas malformadas e com baixa implantacdo, micrognatia, malformagdes
dentarias, hipotonia, apneia do choro, laringomalacia e comportamentos esteriotipados. Faz
acompanhamento com fisioterapeuta e fonoaudidlogo. CONSIDERACOES FINAIS: O
paciente com Sindrome de Cri du Chat apresenta sinais e sintomas sindrémicos clinicamente
caracteristicos. Com isso, & notorio a importancia do reconhecimento precoce das
manifestacdes fenotipicas dessa entidade, bem como a confirmacdo diagnostica pela analise
citogenética, com o intuito de determinar a intervencdo terapéutica mais adequada. Além
disso, € indispensavel o informe aos familiares sobre a evolucdo clinica e o progndstico,
visando melhoria do desenvolvimento psicomotor, com maior autonomia e adaptacéo social.

Palavras-chave: Sindrome do Miado do Gato, Sindrome da Delecdo do Cromossomo 5p,
Transtornos Cromossémicos.
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RESUMO

INTRODUCAO: A cada 33 criancas que nascem no mundo, uma tem algum defeito
congénito, sendo este a segunda principal causa de ébitos em menores de cinco anos nas
Américas. No Brasil, a propor¢do de mortes por defeitos congénitos subiu de 9,74% para
18,22% entre 1966 e 2008. Estes dados revelam a importancia do tema deste trabalho, que
apresenta e discute os principais resultados de uma revisdo sistematica sobre medidas
preventivas de defeitos congénitos causados por teratogenos. METODOS: foi realizada
pesquisa bibliogréafica por meio de selecdo de artigos cientificos no banco de dados do Scielo,
NCBI e Lilacs realizada entre marco e abril de 2018. A busca se limitou a publicacGes entre
2002 e 2018. Os textos foram fichados e categorizados por assuntos e, a redagdo do trabalho
se orientou pelo checklist PRISMA. REVISAO: Os defeitos congénitos causados por
teratogenos podem ser listados de forma sintética em 4 grupos de medidas preventivas:
suplementacdo, abstinéncia de substancias, controle de doencas e protecdo contra infecgdes.
Dentre as medidas de suplementagdo, o &cido folico no periodo periconcepcional previne
defeitos no tubo neural e descolamento da placenta; a prescricdo do sulfato ferroso, nao
somente auxilia no desenvolvimento hematopoiético do concepto, mas impede complicacbes
maternas como anemia ferropriva e placenta prévia, que podem ter repercussdes para o bebé.
A abstinéncia do alcool evita Sindrome Alcéolica Fetal e do tabagismo as restricbes de
crescimento e prematuridade. Além disso, devem evitar o uso indiscriminado de medicacdes.
O controle de doencas esta voltado sobretudo para hipertensdo arterial sistémica, que causa
morbidades cardiovasculares e, diabetes mellitus, que pode resultar em malformacdes do
ouvido e fendas labiais e/ou palatinas. Vale mencionar ainda a necessidade do controle da
obesidade e tratamento adequado em mulheres com epilepsia ou fenilcetoniria. Em relacdo a
protecdo contra infeccBes evidenciam-se a imunizacdo pré-concepcional contra rubéola e
varicela e o uso de preservativo durante a gestagio. CONCLUSAO: Portanto, o
conhecimento a respeito dos teratdgenos e fundamental para a adogdo de medidas preventivas,
tanto para as gestantes quanto para os profissionais de salde, pois sdo eles que véo lidar
diretamente com elas durante as consultas de pré-natal. A capacitagdo profissional e o
comprometimento préatico e cotidiano das gestantes cooperam significativamente na reducédo
de defeitos congénitos por teratdgenos.
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RESUMO

INTRODUCAO: As novas tecnologias de sequenciamento, denominadas de tecnologias de
sequenciamento de nova geracdo (NGS) promovem o sequenciamento de DNA em
plataformas capazes de gerar informacdo sobre milhdes de pares de bases em uma Unica
corrida, permitindo desta forma a realizacdo mais rapida e precisa de tarefas como
identificacdo de micro-organismos e diagnostico de doencgas genéticas. OBJETIVO: A
presente pesquisa tem como objetivo realizar um levantamento sobre as principais
plataformas usadas atualmente para NGS, assim como aplica¢des, vantagens comparado com
sequenciamento de Senger e limitagdes. MATERIAL E METODOS: O estudo caracteriza-
se como revisdo bibliogréafica integrativa de carater descritivo e qualitativo. Os artigos
selecionados para esta revisdo foram identificados por meio de buscas nas seguintes bases de
dados indexados: SciELO, PubMed, MEDLINE e LILACS, com o0s descritores:
Sequenciamento de Nova Geracao, Next Generation Sequencing, Bioinforméatica e Genémica.
Foram encontrados 60 artigos utilizando os descritores mencionados acima, sendo 18 destes
selecionados através da aplicacdo dos critérios de inclusdo: artigos publicados em portugués e
inglés que abordassem assuntos relacionados com o objetivo proposto, publicados no periodo
de 2008 a 2018; e exclusdo: artigos publicados em idiomas diferentes do portugués e inglés,
tendo seus conteudos diferentes do que € proposto para o presente trabalho. RESULTADOS
E DISCUSSAOQ: As novas plataformas possuem como caracteristicas comuns um poder de
gerar informacgdo muitas vezes maior que a sequenciamento de Sanger, metodologia utilizada
antes do surgimento das tecnologias de sequenciamento de nova geragdo, com uma grande
economia de tempo e custo por base para o sequenciamento. As plataformas 454 FLX da
Roche e a Solexa da Illumina ja possuem ampla utilizagdo mundial. Outros dois sistemas de
sequenciamento que comegam a ser utilizados sdo a plataforma da Applied Biosystems,
denominada SOLID System, e o HeliscopeTrue Single Molecule Sequencing (tSMS), da
Helicos. O sequenciamento de nova geragdo é considerado o método mais eficaz para analise
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de mutacbes e prové dados detalhados sobre doencas genéticas, epigenéticas ou mesmo
doencas causadas por microrganismos. CONCLUSAQ: Por final, infere-se a relevancia do
advento do sequenciamento de nova geracdo para a melhora da eficiéncia, praticidade e
reducdo de custos do sequenciamento de DNA, assim como a importancia na préatica clinica
ligada ao diagndstico.

Palavras-chave: Sequenciamento de Nova Geracdo, Bioinformatica, Genémica.
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RESUMO

INTRODUGCAO: A Sindrome de Noonan (SN) corresponde a uma heranca autossdmica
dominante e com predominancia de transmissdo materna. Essa sindrome € relativamente
comum, afetando igualmente ambos os sexos, além de ser clinicamente variavel e
molecularmente heterogénea.. O tema foi escolhido devido a pluralidade de casos clinicos
envolvendo a SN, uma vez que essa sindrome pode ter varias apresentacdes clinicas.
OBJETIVO: O objetivo é buscar na literatura informacdes sobre a SN e as alteracdes
decorrentes de seu quadro patolégico, afim de se obter um maior esclarecimento de sua
incidéncia, histérico, caracteristicas genéticas, sinas e sintomas, diagnostico clinico e
tratamento. REVISAO: Trata-se de uma pesquisa de forma descritiva em estudo bibliografico
de cunho exploratério. As bases de dados utilizados foram retiradas da BVS, SciELO e
LILACS. Foram utilizados os descritores: Sindrome de Noonan; Diagndstico; Tratamento. A
escolha dos artigos compreende de 2007 a 2017. Ao todo foram encontrados 24 artigos,
porém, apos a busca, foi observado que apenas 7 atenderam a todos os critérios de selecdo dos
pesquisadores tais como tempo, fidelidade a tematica e texto completo e foram utilizados na
confeccdo do trabalho. DISCUSSAO: A SN foi reconhecida, na década de 60, por Noonan e
Ehmke. Somente em 2001 foram observadas as caracteristicas genéticas com a presenca de
mutacdes missense, caracterizadas por codificar aminoacidos diferentes, em heterozigose no
gene do PTPN11 que atua na via RAS-MAPK que esta envolvida no controle do crescimento,
da diferenciacdo, da migracao e do apoptose das células. Os principais sinais e sintomas dessa
sindrome sdo: baixa estatura; defeito cardiaco congénito; pescoco alado; térax com formato
irregular; atraso desenvolvimental; criptorquidismo; e expressdo facial caracteristica. O
diagnostico da SN deve ser fundamentado nos achados clinicos. O Tratamento é padréo e ndo
difere da populacéo geral. Se os niveis de hormona do crescimento sdo insuficientes, a terapia
com este pode representar uma opcao viavel do tratamento. CONCLUSAO: Nesse contexto,
h& necessidade de obtencdo de diagnosticos precoces e corretos, no intuito de melhorar a
qualidade de vida dos portadores da SN. Ademais, foi possivel identificar que ainda ha poucas
publicacGes acerca do tema, uma vez que os trabalhos nédo sdo téo expressivos. Contudo, faz-
se necessario a expansdo de pesquisas acerca da doenca, assim como o0 surgimento de novos
tratamentos.

Palavras-chave: Sindrome de Noonan; Caracteristicas Génticas; Tratamento.
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RESUMO

INTRODUCAO: Trata-se de uma revisio bibliografica a respeito das capacidades
terapéuticas das estatinas (inibidores de hidroximetilglutaril-coenzima-A) para pacientes
portadores de Anemia Falciforme, com o objetivo de elucidar as propriedades benéficas desse
farmaco nesses pacientes, visto que esta € a doenca hereditaria monogénica mais prevalente
na populacdo brasileira*?. A maior causa de internacdo hospitalar nessa doenca é a ocorréncia
de crises vaso-oclusivas, e a classe de medicamentos das estatinas apresenta propriedades
capazes de normalizar os niveis plasmaticos de substancias que agem no processo de vaso-
oclusdo, elevando os niveis séricos de éxido nitrico (NO), 6xido nitrico sintase (NOS) e 6xido
nitrico sintase endotelial (eNOS), inibindo a adesdo leucocitaria através da reducao dos niveis
plasmaticos de moléculas de adesdo da célula vascular-1 (VCAM-1), molécula de adeséo
intercelular (ICAM-1), e inibindo a expressio de tromboplastina em situacéo de hipéxia>?.
OBJETIVO: Buscar na literatura artigos sobre a aplicabilidade do uso de estatinas na
prevencdo de doencas vaso-oclusivas. REVISAO: A busca foi realizada nas bases de dados
MEDLINE, Scielo, PubMed utilizando os descritores “Anemia Falciforme”, “Disfuncao
Endotelial”, “Hemolise”, “Crise Algica”, “Vaso-oclusdo” e “Estatinas”, e utilizando-se de
critérios de inclusdo: artigos publicados nos idiomas portugués e inglés, que apresentem texto
completo e que abordassem o tema eleito. CONCLUSAOQ: Ao final do estudo foi possivel,
através da andlise dos dados acolhidos pelos pesquisadores para comporem o corpo do texto,
notar a carga de beneficios que as estatinas promovem ao quadro molecular do paciente
falcémico por regular os componentes do processo inflamatério e pelos efeitos reoldgicos no
corpo humano.

Palavras chave: Anemia Falciforme; Disfuncio Endotelial; Hemolise; Crise Algica; Vaso-
oclusdo; Estatinas.
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RESUMO

INTRODUCAO: As Terapias convencionais de tratamento do cancer debilitam os enfermos,
entretanto, a terapia com o uso de antigenos quiméricos (CAR) usa células autélogas ou
alogénicas geneticamente modificadas com um farmaco para instigar o proprio sistema
imunoldgico do paciente a destruir células carcinogénicas e formar células de memodria. A
eficacia da terapia génica foi maior que os métodos tradicionais, uma vez que esta modalidade
produz células de memoria imunolégica e ndo traz tantos efeitos adversos como as terapias
convencionais. Diante disso, é possivel inferir que o uso de CAR-T serd uma importante
medida terapéutica no tratamento de cancer, portanto, necessita de cada vez mais estudos para
aumentar o conhecimento acerca da tematica. REVISAO: O estudo trata-se de uma
compilacdo da literatura acerca do uso terapéutico de CAR, com 30 artigos selecionados nas
plataformas PubMed e Medline usando os descritores “Terapia Génica”; “Cancer” e “células
T CAR” e suas tradugdes para o idioma inglés "Gene Therapy"; "Cancer" e "CAR-T". Foram
utilizados de critérios de inclusdo: artigos publicados nos idiomas portugués e inglés, no
periodo de 2008 a 2018, que apresentem texto completo e abordassem o tema eleito.
DISCUSSAOQ: Para induzir as células T sanguineas a debelarem o tumor, estas sdo alteradas
por meio da incorporacdo de receptores quimericos de antigeno, uma vez que estes contém
uma fracdo de reconhecimento de antigeno e dominios de ativacao. Tal terapéutica torna-se a
mais promissora para o tratamento do cancer, pois seus efeitos negativos sobre os sistemas
bioldgicos séo baixos, comparados as terapias convencionais quimioterapicas alvo. No ultimo
ano, duas terapias de células T CAR foram aprovadas pela Food and Drug Administration
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(FDA), uma para o tratamento de criancas com leucemia linfoblastica aguda (LLA) e outra
para adultos com linfomas avancados, o que significou um enorme progresso para O
tratamento, porém o potencial de cura ainda depende da associacdo com as terapias
convencionais. CONCLUSAO: A imunoterapia de CAR-T é uma técnica em evolucio que ja
comprovou 0 seu potencial terapéutico em varios ensaios clinicos, com cerca de 90% de
reemissdo completa do cancer. No entanto, os altos custos para o desenvolvimento do
tratamento, as complicacdes com sindrome de liberacdo de citocinas e distarbios neurolégicos
ainda persistem como entraves para a plena aplicagédo desta modalidade terapéutica no atual
contexto biomedico.
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