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RESUMO 

 

INTRODUÇÃO: Usuários que utilizam terapia antirretroviral (TARV) constituem grande 

fator de risco para o desenvolvimento de alterações metabólicas como a dislipidemia 

contribuindo para o aparecimento de doenças cardiovasculares
1
. São caracterizados pela 

alteração da distribuição de gordura corporal, principalmente na face, corroborando com o 

aparecimento de anormalidades morfológicas denominadas Síndrome de Lipodistrofia 

Associada ao HIV (HALS)
2,3

. Tem como objetivo uma análise sobre as alterações genéticas 

de pacientes em uso de antirretroviral que sofre com lipodistrofia.  REVISÃO: Trata-se de 

uma revisão 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 produções 

científicas, da qual analisou-se 15 produções para confeccionar a produção científica, 

priorizando as produções estrangeiras, tanto da língua inglesa e quanto da espanhola, 

utilizando os descritores lipodistrofia AND HIV; lipodistrofia AND HIV AND genética. Por 

se tratar de uma revisão bibliográfica, não houve a necessidade de ser avaliada pelo Conselho 

de Ética e Pesquisa da IES. DISCUSSÃO: Mostra-se que a estavudina leva ao 

desenvolvimento da HALS e exibe efeitos deletérios no adipócito e na regulação da expressão 

de genes que codificam proteínas relevantes para os adipócitos, Receptor Ativado de 

Peroxissomos Proliferador Gama (PPARγ) e adiponectina
4
, o que gera um efeito pró-

inflamatório no tecido adiposo subcutâneo com ativação de linfócitos/neutrófilos com 

liberação de Fator de Necrose Tumoral indutor fraco de apoptose (TWEAK)
5
. Além disso, há 

a alteração de função da endoribonuclease III, Dicer, que tem função importante no 

processamento de microRNA, no qual mantem a integridade e diferenciação da gordura 

marrom e branca
6
. Outro fator são os receptores retionidal X (RXRγ), que regula a ativação de 

genes envolvidos no transporte de colesterol em que faz uma ligação com PPARγ que 

contribuem para o HALS
7
. CONCLUSÃO: Portanto, os efeitos in situ do vírus no tecido 

adiposo potencializam a inflamação e consequentemente levar a alterações na expressão 

gênica, simultaneamente com o TARV, gera o aumento do risco cardiovascular e pela 

possível ativação de citocinas, provocando a HALS. Somado a isso, a expressão de Dicer 

mailto:mmatheusgaspar@gmail.com
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reduzida é marcada pelo acúmulo de gordura dorsocervical e RXRγ marca uma possível 

desregulação do transporte de colesterol, que ainda não são facilmente explicados.  

 

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

 

INTRODUÇÃO: Muitos medicamentos passam por diversas etapas de testes até sua chegada 

no mercado, mesmo após as testagens não há garantia de que as medicações terão sua eficácia 

assegurada em todos os indivíduos. Dentre as causas da variação nas respostas individuais às 

mesmas posologias de uma droga podem-se destacar diversos fatores, contudo, os fatores 

genéticos são de maior relevância, pois estes estão associados a expressão de genes que 

codificam enzimas microssomais, responsáveis pela metabolização dos fármacos. Logo, 

indivíduos diferentes, metabolizam medicações de formas distintas, fato que modifica o 

esquema terapêutico a que são submetidos. Portanto, é necessário ampliar os estudos acerca 

da farmacogenética, pois resultará em tratamentos mais eficazes e menos danosos aos 

pacientes. OBJETIVO: Buscar na literatura artigos sobre a aplicabilidade da 

Farmacogenética na elaboração de novas medicações e suas implicações em novas 

terapêuticas. REVISÃO: A busca foi realizada nas bases de dados LILACS, Scielo, PubMed 

utilizando os descritores “Farmacogenética”, “Polimorfismos”, “Medicamentos”, 

“Tratamento” e suas traduções para o idioma inglês “Pharmacogenetic”, “Polymorphisms”, 

“Medicines”, “Treatment”. Ao total, foram utilizados 48 artigos para compor o corpo do 

estudo. Foram utilizados de critérios de inclusão: artigos publicados nos idiomas português e 

inglês, que apresentem texto completo e que abordassem o tema eleito. DISCUSSÃO: Na 

década de 1970, foi observado a semelhança no metabolismo de alguns fármacos entre 

gêmeos idênticos, porém, tal semelhança não foi observada em gêmeos heterozigotos. Logo, 

surgiram as buscas para identificar genes específicos, que interferem no metabolismo de 

medicações. Polimorfismos genéticos estão presentes em enzimas do sistema citocromo P450 

(CYP), o que leva a uma capacidade de metabolização de fármacos distinta entre pacientes. 

Portanto, faz-se necessário ampliar os conhecimentos acerca dos da farmacogenética, 

sobretudo no campo das enzimas microssomais, pois estas irão decidir as modalidades 

terapêuticas empregadas para os diversos tipos de pacientes. CONCLUSÃO: O 

conhecimento da variabilidade em genes envolvidos no metabolismo das medicações ou nos 

genes codificadores de proteínas relacionadas com seus sítios de ação podem fornecer 

subsídios importantes para auxiliar no manejo de dosagens e personalização da escolha. 

 

Palavras-chave: Farmacogenética; Polimorfismos; Enzimas Hepáticas; Medicamentos; 

Tratamento. 
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RESUMO 

 

INTRODUÇÃO: A periodontite crônica (CP) é uma doença que promove dano tecidual ao 

redor dos dentes¹ com participação de diversas moléculas efetoras do sistema imune dentre 

elas tem-se a interleucina 2 (IL-2). Variações genéticas, tais como o polimorfismo -330 T/C 

no gene desta citocina, vem sendo associadas à CP. Este polimorfismo promoveu maior 

expressão da IL-2 em fluido gengival de pacientes com periodontite², contudo os resultados 

de outros estudos subsequentes mostram-se contraditórios e não há nenhuma metanálise que 

avalie a influência desta variante genética com CP
3,4

. OBJETIVOS: Este estudo objetivou 

realizar uma metanálise sobre o polimorfismo -330 T/G no gene da IL-2 e o risco de CP com 

base em estudos previamente publicados na literatura. MÉTODOS: Foi realizada uma busca 

sistemática por dois investigadores calibrados para estudos publicados anteriormente a 25 de 

janeiro de 2018 em diferentes bases de dados médicas e científicas. Os dados foram extraídos 

também por dois investigadores, de forma independente, e os cálculos da metanálise obtidos 

por meio do software Review Manager versão 5.3 com cálculo de heterogeneidade (I
2
) e Odds 

Ratio (OR) com 95% de intervalo de confiança (IC). Também foi utilizado o software 

Comprehensive meta-analysis para cálculo de viés de publicação por meio do teste de 

regressão 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, 

Asiáticos e Brasileiros) com 1.068 participantes compuseram os resultados em que o 

polimorfismo citado não foi significantemente associado ao risco de CP em ambas as 

avaliações alélicas (P>0,05) o qual se observou elevada I² nos cálculos (85%, P = 0,0002). 

Contudo as comparações genotípicas demonstração associação significativa com os pacientes 

com periodontite (GG versus TT) e saudáveis (TT versus GG) (P<0,00001) com decréscimo 

no valor de I² (0%, P>0,05). Além disso, não foram identificados viés de publicação na 

metanálise calculada (P>0,05 para os teste de Egger e Begg). Também não foi identificada 

associação significativa entre o polimorfismo e a doença na análise estratificada por etnia. 
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Embora esta seja a primeira metanálise calculada acerca do polimorfismo -330 T/G e CP, 

algumas limitações devem ser destacadas tais como o número limitado de estudos inclusos, 

elevada heterogeneidade nas avaliações alélicas. Deve-se ter cautela na interpretação de dados 

sem valor estatisticamente significativo pois nem sempre um valor de P não significativo 

reflete uma significância clínica
5
. CONCLUSÃO: Esta metanálise demonstrou a não 

associação significante entre o polimorfismo -330 T/G no gene da IL-2 e o risco de CP em 

qualquer avaliação alélica. 

 

Palavras-chave: Doença Periodontal, Citocina, Variação genética, Odds Ratio. 
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RESUMO 

 

Introdução: A genética molecular identifica geneticamente os seres humanos. Busca-se 

descobrir o que garante o ‘perfil poligênico’ de grandes atletas, quantificar a participação da 

genética na expressão final de sucesso e usar essas informações para a detecção e composição 

de talentos esportivos com base em análises genômicas. Existe o atleta “geneticamente 

dopado”, que desenvolve características superiores de interesse do sujeito ou produz os 

hormônios que melhoram o seu desempenho, pois vários 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 alterações no perfil genético, tanto espontâneas 

como induzidas artificialmente, podem modular respostas fisiológicas e morfológicas. 

Material e Métodos: Documentos científicos foram dispostos nas bases de dados SCIELO, 

LILACS e PUBMED. A busca foi realizada através dos descritores: “terapia gênica”, 

“genética do esporte” e “atletas de alto rendimento”. Considerou-se artigos em português, 

espanhol e inglês pertencentes ao período de 2012 a 2017. Excluiu-se as publicações que não 

se adequavam aos critérios propostos, teses, dissertações, artigos em idiomas diferentes do 

português, inglês ou espanhol. Resultados e discussões: Na medicina genômica, o 

mapeamento e sequenciamento do DNA tornou possível rastrear o genoma humano com a 

intenção 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 manipulação de genes, uma estratégia desenvolvida para 

fins terapêuticos, mas referida no mundo esportivo como “doping genético”, sendo este o uso 

não terapêutico de células, genes ou a modulação da expressão gênica, que tenham a 

capacidade de aumentar o desempenho esportivo. Conclusão: A biologia molecular pode ser 

empregada de forma legal na pré-seleção e seleção de talentos esportivos e na prescrição do 

treinamento físico. É fundamental que atletas, membros de comissões técnicas e dirigentes do 

esporte tenham conhecimento dos pontos positivos e negativos da utilização da biologia 

molecular visando a um melhor desempenho. 
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RESUMO 

 

INTRODUÇÃO: O Transtorno de Déficit de Atenção e Hiperatividade (TDAH) é o principal 

distúrbio neurológico que acomete a primeira infância, sendo um assunto relevante, 

principalmente, para pais e profissionais da saúde mental¹. OBJETIVO: Correlacionar 

alterações genéticas ao TDAH, almejando o entendimento da influência dos genes DAT1, 

DRD4 e COMT no desenvolvimento desse distúrbio. Este estudo contribuirá de forma 

significativa para a literatura acadêmica por meio da ampliação de informações no que diz 

respeito à associação entre o TDAH e a genética, e proporcionará maiores informações à 

sociedade. MATERIAL E MÉTODOS: Consultou-se artigos científicos recentes nas bases 

de dados Scielo, Pubmed e Medline, coletando-se informações acerca de aspectos gerais e 

genéticos, causas, diagnóstico, sintomas e tratamento. Inicialmente, obteve-se 15 artigos 

científicos, em seguida, selecionou-se os mais recentes, resultando em 9, após isso, excluiu-se 

aqueles cujo conteúdo não se fez relevante, obtendo-se, por fim, 7 artigos, os quais foram 

utilizados para a elaboração do trabalho. Para isso, utilizou-se os seguintes descritores: 

“transtorno de déficit de atenção e hiperatividade”; “TDAH”; “bases genéticas do TDAH”. 

Além disso, consultou-se três livros que contribuíram de forma relevante para o 

enriquecimento desta revisão de literatura. RESULTADOS E DISCUSSÃO: O TDAH é 

caracterizado por impaciência, falta de atenção e de concentração, e por comportamento 

inadequado, dificultando, comumente, as relações do indivíduo ao longo de sua vida. O fator 

genético desse transtorno relaciona-se ao polimorfismo dos genes DAT1, DRD4 e COMT, 

que provoca desequilíbrio de catecolaminas, principalmente, o de dopamina, alterando o seu 

transporte, reconhecimento e degradação². Ademais, há influência de fatores ambientais no 

desenvolvimento da doença, como o consumo de álcool e/ou de tabaco; o diagnóstico é 

baseado em aspectos clínicos contidos no Manual Diagnóstico e Estatístico de Transtornos 

Mentais (DSM-V) e o tratamento, em psicoterapia e medicamentos, sendo estes classificados 

em estimulantes, antidepressivos e acessórios³. CONCLUSÃO: O TDAH associa-se a 

processos cerebrais complexos provindos de alterações genéticas, que afetam o 

comportamento do indivíduo, sendo importante um aprofundamento no estudo desse distúrbio 

para melhorar seu tratamento e colaborar para um diagnóstico precoce. 
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RESUMO 

 

INTRODUÇÃO: A Organização Mundial de Saúde (OMS) reconhece a sexualidade como 

um dos pilares da qualidade de vida, constituindo uma garantia de todo ser humano o direito à 

saúde sexual, entendida como estado de bem-estar físico, emocional, mental e social 

relacionado à sexualidade. Como a orientação sexual é um traço comportamental complexo, 

tem sido questionada pelos pesquisadores quanto a sua formação sob diferentes aspectos, 

como de origem genética; e como resultado da ação de fenômenos ambientais. A sexualidade 

é uma dimensão humana essencial de grande importância e como tal deve ser compreendida 

em seus sentidos mais amplos como tema e área de conhecimento. Assim, o presente artigo 

tem por objetivo elaborar uma discussão, a partir da literatura disponível, acerca dos 

componentes genéticos relacionados à sexualidade. A escolha do referido tema se justifica 

pela sua alta representatividade no âmbito da saúde pública, uma vez que a sexualidade e a 

saúde sexual são partes integrantes do bem-estar público e individual. MÉTODO: Nessa 

revisão bibliográfica foram selecionados documentos científicos através dos descritores: 

“genética e sexualidade”, “orientação sexual e sexualidade” e “formação da sexualidade” 

contidos nas bases de dados SCIELO, LILACS e PUBMED pertencentes ao período de 2009 

a 2016. Os critérios de inclusão foram: artigos em português, espanhol ou inglês que 

discutissem/avaliassem a orientação sexual e sexualidade, a formação da sexualidade e os 

aspectos genéticos contribuintes para sua formação. RESULTADOS: A partir da pesquisa 

foram encontrados 11 documentos científicos com maior relevância para o tema abordado, 

dos quais os que envolviam diretamente a temática da genética na sexualidade foram 

organizados em tabela. Diante disso o principal resultado obtido foi a constatação de que 

provavelmente há uma associação entre a constituição genética da mãe e a orientação 

homossexual dos filhos, principalmente do sexo masculino. DISCUSSÃO: Sob a luz da 

epigenética, acredita-se que as interações entre genes e componentes ambientais podem 

modificar um traço ou uma predisposição genética. Estudos mostram uma associação entre a 
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constituição genética da mãe e a orientação homossexual dos filhos. Dessa forma, mães de 

homens homossexuais possuem uma maior tendência à inativação do cromossomo X do que 

as sem filhos homossexuais. Outros estudos demonstram que marcadores epigenéticos 

(epimarcas) podem ser transmitidos hereditariamente e são responsáveis por regular a 

sensibilidade à testosterona em fetos. Nessa hipótese, a homossexualidade é explicada pela 

transmissão de epimarcas sexualmente antagônicas. Também foram encontrados os receptores 

estrogênicos ERα e ERβ, relacionados a masculinização e “defeminização” dos 

comportamentos sexuais, respectivamente. Além disso, há evidências que a exposição pré-

natal à testosterona tem função elementar na diferenciação sexual neural e comportamental. 

CONCLUSÃO: A análise dos estudos permitiu aferir que características como a sexualidade 

e a identidade de gênero são determinados por um contexto que envolve diferentes âmbitos da 

vida. Considerando o determinismo biológico e genético, deve-se valorizar os achados da 

biologia molecular como candidatos a causas com poder explanatório, que junto com outros 

fatores poderiam resultar na determinação da orientação sexual, especialmente na 

homossexualidade masculina. 

 

Palavras-chave: Genética e Sexualidade, Orientação Sexual e Sexualidade e Formação da 

Sexualidade. 
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RESUMO 

 

INTRODUÇÃO: O diabetes mellitus tipo 2 (DMT2) é uma doença metabólica, crônico 

degenerativa e multifatorial que do ponto de vista genético compreende-se como uma 

complexa desordem poligênica associada a polimorfismos de múltiplos genes. Nesse âmbito, 

a maioria dos genes associam-se na secreção de insulina, no sensoriamento e ação da glicose 

enquanto outros relacionam-se com um aumento da susceptibilidade a condições metabólicas. 

Acresce que a contribuição genética, constantemente investigada porém pouco elucidada, 

evidencia-se como fator considerável no desenvolvimento da patologia. No presente trabalho 

objetivou-se analisar os aspectos genéticos da DMT2 a fim de corroborar na compreensão da 

sua patogenia. REVISÃO: Pesquisa bibliográfica de caráter descritivo e transversal. Os 

artigos foram selecionados por meio de buscas em inglês e português nas bases de dados 

eletrônicas Pubmed, Medline, Bivlioteca Cochrane e Scielo com os descritores em saúde: 

diabetes mellitus tipo 2, susceptibilidade genética e polimorfismo. Como critérios de inclusão 

elegeu-se os resumos adequados ao tema e dentro do recorte temporal de 2008 à 2018. 

Excluíram-se os artigos que não registraram informações peculiares e 

pontuais DISCUSSÃO: Mediante levantamento bibliográfico observou-se grande interesse 

pelo gene PPAR visto que, o mesmo apresentou possível papel na predisposição ao DM2 que 

resultaram em um quadro de resistência à insulina. Os dados também demonstraram a 

identificação de uma mutação que substitui a alanina pela prolina no códon 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 padrão de secreção da insulina propiciando potencial risco ao 

desenvolvimento do DMT2. CONCLUSÃO: Portanto, concluiu-se o gene PPAR apresentou 

maior progresso nos estudos em relação aos demais e destacou-se a importância da 

identificação dos aspectos genéticos envolvidos no desenvolvimento do DMT2 para o 

aprimoramento dos conhecimentos e elucidação desses mecanismos e suas especificidades. 
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RESUMO 

 

INTRODUÇÃO: Clustered Regularly Interspaced Short Palindromic Repeats (CRISPR) é 

uma estrutura genética bacteriana que demonstra padrões curtos de repetições, agrupadas e 

regularmente intercaladas. Ela possibilita a edição do gene através da clivagem do DNA por 

uma endonuclease (Cas9), guiada por uma sequência de RNA, capaz de se parear com uma 

sequência de base alvo. Conciliando sofisticadas técnicas moleculares e biotecnológicas, o 

sistema CRISPR / Cas9 foi proposto para aplicação na edição genômica e hoje já está 

disponível para milhares de alvos, como doenças cardiovasculares (DCV). Segundo a 

Organização Mundial de Saúde (OMS) as DCV representam a maior causa de mortes em todo 

o globo. O presente estudo tem como objetivo avaliar a possibilidade de adoção da técnica 

como profilaxia de DCV congênitas no Brasil, visto que ele possui alarmantes índices de 

mortes por DCV. RESUMO: Realizou-se uma consulta a artigos científicos disponíveis nas 

bases de dados MEDLINE, PUBMED, SCIELO e BIREME, cujos critérios de inclusão 

foram: artigos científicos redigidos em português e inglês, publicados no período de 2012 a 

2017, que puderam ser obtidos na íntegra e que se adequavam à temática proposta. Após a 

aplicação dos critérios, foram selecionadas 15 publicações para composição desse trabalho. 

Os descritores utilizados na busca foram: CRISPR associated proteins, congenital disorder e 

human genome. DISCUSSÂO: Ao verificarem-se dados da OMS, ver-se que anomalias 

congênitas representam uma grande causa de mortalidade e uma grave causa de comorbidade 

que geram impactos psicossociais para o indivíduo e sua família e impactos financeiros ao 

sistema de saúde pública do país. Sob essa perspectiva, entende-se que uma boa forma evitar 

esse problema seria uma estratégia profilática sob essas doenças. Nesse cenário, a CRISPR 

apresenta-se como inovadora, pois pode realizar edições genômicas como correção ou 

inativação de mutações deletérias, introdução de mutações protetoras, adição de transgênios 

terapêuticos e ruptura do DNA viral. Como resultado, ela poderia alterar genes defeituosos 

que geram doenças como cardiomiopatia hipertrófica e valva aorta bicúspide. 

CONCLUSÃO: Dessa forma, epidemiologicamente o Brasil representa um bom candidato à 

CRISPR. Contudo, o estudo é recente e revolucionário, portanto possui empecilhos de caráter 
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ético, legal e social. Assim, a técnica ainda não está disponível para livre uso e por isso 

entende-se sua aplicabilidade apenas para longo prazo.  

 

Palavras-chave: Proteínas associadas a CRISPR, malformações congênitas e genoma 

humano. 
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RESUMO 

 

INTRODUÇÃO: O tecido ósseo é um tecido conjuntivo formado por fase mineral e matriz 

orgânica composta por colágeno do tipo 1. Mutações nos genes COL1A1 e COL1A2 geram 

formação defeituosa do colágeno, levando à Osteogênese Imperfeita (OI). A anomalia é 

caracterizada por fragilidade e deformidade óssea, sendo mais grave na infância e na 

puberdade. Diante disso, o trabalho visa analisar a etiopatologia, o desenvolvimento e as 

implicações clínicas da osteogênese imperfeita no cotidiano dos portadores da síndrome. 

REVISÃO: Foram selecionados teses, dissertações, artigos, revistas e monografias do 

período de 2012 a 2016 nas bases de dados BVS, LILACS, SCIELO E GOOGLE 

ACADÊMICO. Para filtrar as pesquisas, foram usados os descritores: Tipos de ossificação 

AND Osteogênese Imperfeita AND Implicações clínicas AND Colágeno tipo I AND 

Biossíntese do colágeno. DISCUSSÃO: De acordo com o levantamento de dados, a OI é um 

distúrbio hereditário raro, provocado por mutações nos genes COL1A1 ou COL1A2, as quais 

geram anormalidades no colágeno. Este é constituído por uma super hélice tripla, composta 

por duas cadeias α1, codificadas pelo gene COL1A1, no cromossomo 17, e por uma cadeia 

α2, codificada pelo gene COL1A2, no cromossomo 7. As mutações nos genes resultam em 

cadeias α de colágeno incapazes de formar o pró-colágeno, resultando em defeitos na 

mineralização da matriz e plasticidade óssea. Pode-se classificar a OI em 4 tipos: OI I é a 

mais leve e comum, associada a esclera azul, fraturas durante a infância e dentinogênese 

imperfeita (DI); OI II é definido como letal pré ou perinatal; OI III é o tipo mais grave 

compatível com a sobrevivência do período neonatal; OI IV é uma categoria de deformação 

moderada. O tipo I geralmente é causado por uma mutação quantitativa,enquanto os tipos 

II,III e IV são devido a mutações qualitativas. Dessa forma, pessoas com OI são vulneráveis a 

situações sociais normativas, além de possuírem baixa estatura e atraso puberal. 

CONCLUSÃO: Diante do exposto, pode-se analisar como as manifestações clínicas da OI 

interferem no cotidiano dos portadores. Na infância, impede crianças de participarem de 

atividades comuns e de desenvolverem autoestima, o que se agrava na adolescência, 

interferindo nos vínculos afetivos, no aprendizado, na saúde sexual e reprodutiva. O adulto, 
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por possuir ossos maduros, tem menor tendência a fraturas, mas pode sofrer complicações 

fisiológicas. Por fim, na velhice, os portadores são mais vulneráveis devido à perda de cálcio. 

 

Palavras-chave: Mutações, Colágeno, Osteogênese Imperfeita, Implicações. 
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RESUMO 

 

INTRODUÇÃO: A oncologia está entre as especialidades médicas que instigam as maiores 

dificuldades no manejo da terapêutica farmacológica, frente ao alto número de indivíduos que 

essa patologia acomete e a baixa eficácia dos quimioterápicos. Sabendo-se que a neoplasia 

maligna é uma doença essencialmente genética, a farmacogenética, ramo da ciência que 

pesquisa a influência de variações genéticas sobre as respostas às drogas e fármacos, 

atualmente corrobora na escolha de uma terapia adequada para essa enfermidade. No presente 

trabalho objetivou-se analisar a contribuição da farmacogenética na otimização de tratamentos 

farmacológicos aplicados ao câncer. REVISÃO: Pesquisa bibliográfica com caráter 

descritivo e transversal. Os artigos foram selecionados por meio de buscas em inglês e 

português em bancos de dados eletrônicos SciELO, PubMed e MEDLINE com os descritores 

em saúde: farmacogenética, câncer, quimioterapia. Como critérios de inclusão elegeu-se os 

títulos e resumos identificados ao tema. Artigos que não registraram informações peculiares e 

pontuais foram excluídos. Localizaram-se 22 publicações, porém a amostra final foi 

constituída de 8 artigos que demonstram ser relevantes para a estruturação do artigo. 

DISCUSSÃO: Mediante levantamento bibliográfico observou-se que o emprego de dados 

farmacogenéticos contribuem para a individualização da terapia do paciente (personalização 

terapêutica). Realiza-se a triagem farmacogenética antes da administração da quimioterapia 

para identificação de populações específicas com predisposição à toxicidade e/ou resposta 

insatisfatória ao tratamento e utiliza-se de marcadores genéticos para a escolha da terapia 

ideal com base nas características específicas do paciente e do tumor, possibilitando a seleção 

dos fármacos e as doses mais adequadas para cada indivíduo. CONCLUSÃO: Portanto, 

conclui-se que a farmacogenética no âmbito oncológico contribui para um diagnóstico 

precoce e escolha de quimioterápicos mais efetivos na farmacoterapia individualizada, 

proporcionando assim a diminuição das reações adversas aos medicamentos e uma melhor 

eficácia do tratamento. 
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RESUMO 

 

INTRODUÇÃO: A principal sintomatologia da Analgesia congênita (CIP) é a 

insensibilidade a dor. A analgesia congênita apresenta padrão de herança autossômico 

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 diagnóstico. O paciente portador dessa doença não terá a 

ajuda da dor, importante sintoma em várias situações em que ela funciona como aviso. Os 

pacientes com CIP apresentam um grande numero de cicatrizes devido a queimaduras, cortes 

e contusões frequentes, o que justifica a escolha do referido tema por sua importância 

patológica e impacto na qualidade de vida dos portadores de CIP. MÉTODO: Esta revisão 

bibliográfica foi realizada buscas no banco de dados do PubMed. Os descritores encontrados 

foram “Insensibilidade Congênita à Dor”, “Analgesia” e “Hipohidrose” após consulta aos 

Descritores em Ciência da Saúde (DeCS). Foram selecionados artigos de 2009 à 2015, todos 

em língua inglesa. Foram excluídos artigos que não abordavam completamente o tema, 

artigos sem resumo e artigos diferentes da língua inglesa. DISCUSSÃO: Em um paciente 

com CIP não há 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) está mutado 

interferindo no processo de autofosforilação. Outro gene passivo de mutação causador da CIP 

é o gene SCN9A. Apresenta-se na fase inicial como febre recorrente e comportamento 

automutilante. Na CIP a mutação genética anteriormente descrita, impede a conexão entre os 

nervos que percebem a dor e as regiões que a codifica. O sintoma mais característico e quase 

invariável entre os casos é a automutilação, principalmente na região da orofaringe. O 

diagnóstico precoce e o controle de problemas clínicos é uma maneira de melhorar o 

prognóstico e a qualidade de vida do paciente. CONCLUSÃO: Portanto, a analgesia 

congênita é um padrão de herança autossômico recessivo, onde a mutação que leva à 

insensibilidade à dor pode ter ocorrido em diferentes localizações cromossômicas, 
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principalmente nos genes ScN9A e NRTK1. Por esse motivo, os primeiros sintomas 

apresentados são automutilações associadas a múltiplas lesões e costumam aparecer na 

infância. 
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RESUMO 

 

INTRODUÇÃO: O Ministério da Saúde considera fator de risco gestacional preexistente a 

idade materna maior que 35 anos, o que exige atenção especial durante a realização do pré-

natal. A gestação tardia vem aumentando, devido ao melhor nível socioeconômico, maior 

nível educacional e adiamento do casamento. Uma das complicações fetais mais comuns são 

as anomalias cromossômicas, visto que há associação entre idade materna avançada e o 

aumento do risco de aneuplodia, como a Síndrome de Down, de Patau e de Edwards. Esta 

Revisão Literária como objetivo fazer um levantamento da literatura sobre a relação entre 

gravidez tardia e a ocorrência de aborto espontâneo e anomalias cromossômicas. 

Apresentando como justificativa mostrar a necessidade dessas gestantes terem acesso a uma 

assistência adequada e um bom acompanhamento obstétrico, a fim de tentar prevenir futuros 

problemas e assegurar uma gestação saudável para a mãe e feto. METODOLOGIA: Trata-se 

de uma pesquisa descritiva a partir de um estudo bibliográfico de cunho exploratório. A busca 

bibliográfica foi realizada nas bases de dados SCIELO e EBSCO. Os descritores utilizados 

foram: gravidez tardia, anomalias cromossômicas e aborto espontâneo. No estudo foram 

incluídos artigos de revisão bibliográfica, teses, dissertações e monografias. Foram excluídos 

os artigos que não abordassem sobre gravidez tardia. Após a pesquisa foram encontrados 

1172 artigos inicialmente selecionados pelos descritores, foi realizada uma nova seleção 

incluindo os critérios anteriormente relatados, e desses 1172, restaram somente 23 artigos, 

com recorte temporal de 2008 a 2014. DISCUSSÃO: Os maiores riscos para complicações 

relacionadas à gravidez e ao parto podem ser atribuídos ao aumento da frequência de doenças 

crônicas e pior condição física. Além disso ocorre mudanças na qualidade dos oócitos, 

frequência e eficiência da ovulação. Sendo que a causa mais relevante desses recorrentes 

abortos são as alterações cromossômicas, podendo ser tanto do tipo estruturais quanto 

numéricas, podendo variar na quantidade de autossomos, cromossomos sexuais ou ocorrer de 

forma simultânea. CONCLUSÃO: A presente pesquisa espera realizar, a revisão de literatura 

acerca da gravidez tardia associada ao aborto espontâneo, decorrente, principalmente, de 

mailto:melinaramos021@gmail.com
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anomalias cromossômicas. Sob essa ótica, a partir dos dados encontrados na literatura, quanto 

mais tardia ocorre a gestação, maior a tendência de ocorrer anomalias cromossômicas e, 

consequentemente, abortos.  
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RESUMO 

 

INTRODUÇÃO: A infecção pelo vírus linfotrópico de células T humanas (HTLV) foi 

estudada inicialmente no Japão, sendo o conhecimento sobre a sua patogênese recente no 

cenário mundial. Fatores genéticos e imunológicos do hospedeiro são os principais 

responsáveis pelas manifestações clínicas associadas, divididas nas categorias: neoplásicas, 

inflamatórias e infecciosas. O linfoma de células T do adulto (LCTA) é a primeira doença 

associada a esse retrovírus. O estudo, objetivou uma revisão sistemática 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 Gênica e seus correspondentes em inglês. 

Inicialmente, foram identificados 147 artigos dos quais 55 apresentavam texto completo. 

Desses, 43 foram retirados por não atenderem a temática buscada no estudo. O material final 

da pesquisa ficou constituído por 12 artigos científicos selecionados. DISCUSSÃO: O vírus 

linfotrópico para células T humanas tipo I (HTLVI) é causador de linfoma das células T de 

adulto (LCTA), sendo a maioria dos indivíduos infectados durante a amamentação. Tal fato 

sugere que a transformação neoplásica da célula infectada é multicausal e segue um processo 

de múltiplas fases. O quadro não 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 preferência por células T CD4+. É constituído por um 

envelope e um capsídeo, possuindo no seu interior duas cópias 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 vírus necessita ser transcrito em 

DNA de fita dupla no citoplasma da célula infectada e posteriormente se transporta para o 

núcleo onde, após reorganização, se integra no DNA genômico da célula hospedeira. O 

mecanismo principal que o vírus usa para aumentar a carga viral é a indução da proliferação 

clonal dos linfócitos T CD4+ infectados. CONCLUSÃO: O estudo mostra a necessidade de 

destinar maior atenção para a importância da aquisição destes conhecimentos nas diversas 

especialidades médicas, com intuito de contribuir de forma mais ativa no diagnóstico e 

tratamento da doença, além de tornar esta, mais conhecida pelo meio acadêmico. 
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RESUMO 

 

INTRODUÇÃO: As mitocôndrias são organelas citoplasmáticas envoltas por duas 

membranas, presentes nos eucariontes. Sua principal função é a de prover energia à célula. A 

síndrome da depleção do mtDNA (MDS) é uma redução acentuada do número de cópias do 

mtDNA, associada muitas vezes a um défice múltiplo dos complexos enzimáticos da cadeia 

respiratória mitocondrial (CRM). Manifesta-se após o nascimento e é muito agressiva. É 

transmitida de modo autossômico recessivo. Essa pesquisa tem por objetivo realizar um 

levantamento na literatura sobre os aspectos genéticos relacionados com a miopatia 

mitocondrial. A escolha por essa temática é justificada por se tratar da disfunção da 

mitocôndria, organela de extrema importância nas funções vitais do organismo humano. 

REVISÃO: Trata-se de uma revisão da que buscou estudos de vários bancos de dados, tais 

como: Scielo, BVS, Bireme e Pub Med, fazendo um recorte temporal entre os anos de 2010 a 

2017, utilizando 200 produções científicas, da qual analisou-se 60 produções e foram 

selecionadas para confeccionar o trabalho, priorizando as produções estrangeiras, 

majoritariamente, língua inglesa e espanhola, utilizando os descritores miopatia mitocondrial 

and genética and DNA. Por ser uma revisão bibliográfica, não houve a necessidade de ser 

avaliada pelo Conselho de Ética e Pesquisa da IES. DISCUSSÃO: A miopatia mitocondrial é 

uma síndrome fenotipicamente heterogénea, apresentando-se sob três apresentações clínicas: 

hepatocerebral, miopática e encefalomiopática. Apesar de, até o momento, não existir 

tratamento específico efetivo para as doenças mitocondriais, com algumas exceções, seu 

entendimento genotípico tem sido de fundamental importância para podermos avaliar o 

prognóstico. CONCLUSÃO: Portanto, reconhecer as doenças mitocondriais é importante não 

só para permitir a realização de aconselhamento genético e diagnóstico pré-natal adequados, 

mas também para melhorar a compreensão da fisiopatologia da doença e as opções 

terapêuticas. 

 

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

 

INTRODUÇÃO: A doença de Crohn se caracteriza como uma enfermidade inflamatória 

crônica que pode afetar todo o sistema digestivo, mas acomete especialmente o íleo terminal e 

o colón. Esse processo inflamatório é extremamente invasivo e compromete todas as camadas 

da parede intestinal. Os anti-inflamatórios não esteroides (abreviadamente AINEs), são um 

grupo variado de fármaco que tem em comum a capacidade de controlar a inflamação, 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 doença. REVISÃO: O tema 

foi escolhido devido a crescente incidência da DC na população brasileira. Nesse contexto, os 

meios de busca foram toda as produções literárias publicadas no período que compreende de 

2010 a 2017. Trata-se de uma pesquisa de forma descritiva em estudo bibliográfico de cunho 

exploratório. O local de estudo foi em meio eletrônico, por meio de pesquisa de trabalhos 

científicos publicados SciELO, cujos descritores foram: farmacogenética; polimorfismos; 

medicamentos. Ao todo foram achados 63 artigos, através dos descritores já mencionados na 

pesquisa. Após a busca, foi observado que apenas 47 possuíam texto completo.Destes 47 

trabalhos, 27 estudos foram publicados anteriormente ao ano período de tempo estabelecido. 

Dos 20 artigos restantes, 6 foram excluídos por fugirem a temática buscada, logo restaram 14 

trabalhos que atenderam a todos os critérios de seleção dos pesquisadores. DISCUSSÃO: Os 

anti-inflamatórios não esteroides (AINES) atuam inibindo a ação das enzimas COX, com a 

consequente diminuição da produção das prostaglandinas. Sua absorção é rápida e sua maior 

parte ocorre no estômago e na porção superior do intestino delgado. O uso dos AINES se 

relaciona com a doença de Crohn devido a essa inibição da COX-1, que consequentemente 

impede a síntese de prostaglandinas gástricas, especialmente PGI2 e PGE2, que servem como 

agentes citoprotetores da mucosa gástrica. Essa inibição provoca uma maior suscetibilidade 

do estômago a lesões, já que esses eicosanoides agem inibindo a secreção ácida pelo 

estômago, aumentando o fluxo sanguíneo na mucosa gástrica e promovendo secreção de 
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mucocitoprotetor. CONCLUSÃO: Logo, há necessidade de obtenção de diagnósticos 

precoces e corretos, no intuito de melhorar a qualidade de vida dos pacientes com DC.   
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RESUMO 

 

INTRODUÇÃO: O estresse oxidativo causado por substâncias tóxicas dos poluentes 

atmosféricos pode prejudicar o DNA e a membrana mitocondrial, principalmente do tecido 

nervoso, mais vulnerável à ação oxidativa
1
. Isso pode ser fundamental para a etiologia da 

Doença de Alzheimer, quando há redução da reparação do prejuízo oxidativo
2
. OBJETIVO: 

Contribuir com a literatura acadêmica acerca da ação de poluentes atmosféricos como fatores 

de risco no desenvolvimento da doença de Alzheimer a partir do seu efeito oxidativo sobre 

genes relacionados à doença. MATERIAL E MÉTODOS: Trata-se de uma pesquisa de 

forma descritiva em estudo bibliográfico de cunho exploratório que pretende contribuir com a 

literatura acerca da ação de poluentes atmosféricos como fatores de desenvolvimento da 

doença de Alzheimer, compreendendo a fisiopatologia da doença e associando a ação de 

fatores ambientais sobre os fatores genéticos. Os descritores usados foram Poluentes 

atmosféricos, Estresse oxidativo e Doença de Alzheimer. Ademais, foram utilizados trabalhos 

publicados a partir de 2004, priorizando-se publicações a partir de 2014, em inglês. 

RESULTADOS E DISCUSSÃO: Pesquisas apontam que o estresse oxidativo crônico pelo 

ozônio promove efeito na estrutura secundária conformacional da proteína beta-amiloide 42 

de tecidos do hipocampo de ratos expostos ao gás, nos quais ocorre aumento importante de 

biomoléculas oxidadas e diminuição de sistemas antioxidantes que conduzem à morte 

celular
3
. Em relação ao material particulado, estudos indicam que esse poluente pode ir ao 

bulbo olfativo e desencadear uma resposta inflamatória no cérebro e acumulação da proteína 

beta-amiloide 42
4
. CONCLUSÃO: O controle dos fatores ambientais poderia ser importante 

para limitar o aumento nos casos da doença, bem como impactar os sistemas de saúde a fim 

motivar pesquisas que evidenciem tal relação e permitam obter melhor compreensão sobre o 

assunto e motivar medidas preventivas. 
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RESUMO 

 

INTRODUÇÃO: O câncer é uma patologia caracterizada pela proliferação descontrolada de 

células anormais e representa a principal causa de morte de crianças (8% do total). Apesar do 

aumento do número de casos, o prognóstico para esses pacientes tem melhorado. As taxas de 

cura chegam a 80% quando diagnosticados e tratados precocemente, a maioria com boa 

qualidade de vida pós- tratamento. Pretende-se analisar se há ou não prejuízo na qualidade de 

vida de crianças e adolescentes em tratamento para câncer, identificando fatores que 

influenciam esse aspecto, com o propósito de melhorar a assistência para esses jovens e 

fornecer subsídios que auxiliem os profissionais a lidar com essa problemática. REVISÃO: 

Trata-se de uma pesquisa descritiva de cunho exploratório. Coletou-se dados nas plataformas 

digitais SciELO, LILACS, e PubMed, com os descritores: “câncer infantil”, “ crianças e  

câncer”, “crianças e câncer e qualidade de vida”, sendo encontrados um total de 449 

documentos. Destes, foram selecionados trabalhos publicados entre 2009 e 2017 e descartados 

exemplares após leitura do título, configurando um total de 28 fontes. DISCUSSÃO: Por ser 

uma doença agressiva e estigmatizada, o diagnóstico de um câncer infanto-juvenil é uma das 

circunstâncias mais difíceis tanto para o paciente, quanto para familiares e equipe 

multiprofissional. É um momento intercalado de incertezas, ansiedade, angústia e medo. A 

doença é crônica, logo, expõe a criança a diversas situações estressantes a exemplo do manejo 

de procedimentos invasivos, administração 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 

ausências escolares. Ainda acrescenta-se a esse quadro, o tratamento nas unidades 

oncológicas pediátricas, que é usualmente vinculado a internações. a necessidade de se 

adaptar aos novos horários, a vivência em um espaço diferente do seu domicílio, sob a 

responsabilidade de pessoas estranhas. Dessa forma, a situação torna-se propícia para 

encontrar no hospital crianças com depressão. CONCLUSÃO: Visto a complexidade das 

implicações desse processo na vida das crianças, fica fácil entender o quanto isso pode 

interferir negativamente na qualidade de vida destas. Verificar essa influência é fundamental 

para alertar os pais e profissionais envolvidos e para criar mecanismos que minimizem o 

medo e ansiedade das crianças. 
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RESUMO 

 

INTRODUÇÃO: O câncer é uma doença caracterizada pela multiplicação descontrolada de 

células, podendo invadir tecidos adjacentes. Pode ser causado por mutações em genes 

supressores tumorais ou em proto-oncogenes. Em 2014, 20,8% dos novos casos de câncer em 

mulheres apresentados, foram de mama. Em 2010, no Brasil, a estatística do Instituto 

Nacional de Câncer (INCA) aponta que ocorreram cerca de 57.120 casos novos de câncer de 

mama. Os genes BRCA1 e BRCA2 são classificados como genes supressores tumorais. 

Ambos os genes conferem suscetibilidade ao câncer de mama e de ovário. OBJETIVO:  

Verificar, na literatura, trabalhos que elucidem sobre a ação dos genes BRCA1 e BRCA2 no 

desenvolvimento do câncer de mama, levando a um maior entendimento a respeito da causa 

desse câncer devido a sua grande prevalência. RESULTADOS E DISCUSSÃO: O câncer é 

classificado como neoplasia a multiplicação 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 são os precursores dos oncogenes. Para iniciar a proliferação 

descontrolada de células é necessário que haja mutação nesses genes aliada a um fator 

desencadeante dessa patologia. Os genes BRCA1 e BRCA2 são genes supressores tumorais, 

mutações nos mesmos estão relacionadas ao desenvolvimento do câncer de mama. O gene 

BRCA1 está localizado no braço longo do cromossomo 17, e o gene BRCA2 se localiza no 

braço longo do cromossomo 13. Estudos in vitro conduzidos com células de tumores de 

mama,  sugerem que a função do BRCA1 talvez seja de proteção do tecido mamário da 

instabilidade genética induzida pelo estrogênio através da diferenciação e reparo ao dano 

genético. CONCLUSÃO: A partir do levantamento literário e das pesquisas já realizadas, 

observa-se a relevância do estudo sobre os genes supressores tumorais BRCA1 e BRCA2, 

uma vez que mutações nesses genes geram instabilidade genômica predispondo ao câncer de 

mama e ovário. 
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RESUMO 

 

INTRODUÇÃO: A Síndrome de Cri du Chat (CdC), também conhecida como Síndrome do 

Miado do Gato, é uma desordem genética rara causada por deleções de tamanho variável do 

braço 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 

deleção. Diante disso, este trabalho busca detalhar o diagnóstico, possíveis causas e o 

desenvolvimento psicomotor de uma criança com CdC, a fim de estimular pesquisas e 

aplicação de terapias adequadas para um melhor prognóstico dos portadores dessa síndrome. 

RELATO DE CASO: Paciente H.V.S., sexo masculino, 2 anos, foi diagnosticado com a 

Síndrome de Cri Du Chat aos 6 meses de idade através de exame de cariótipo, evidenciando a 

deleção 5p-13. Mãe relata não apresentar histórico familiar da síndrome ou outras alterações 

genéticas, e gestação sem complicações, nega uso de bebidas alcoólicas ou outras drogas. 

Informa parto distócico, com assistência médica e sem intercorrências. Refere ainda que o 

neonato nasceu com baixo peso, não chorou ao nascer e fez uso de oxigenoterapia por 5 horas 

após o parto. Aleitamento materno exclusivo até os dois meses, entretanto, não permaneceu 

devido a dificuldade de sucção. Desenvolvimento neuropsicomotor atrasado. Criança 

apresenta o seguinte quadro clínico: choro característico - semelhante ao miado de um gato, 

microcefalia, fendas palpebrais com obliquidade mongolóide, pregas epicânticas, 

hipertelorismo, orelhas malformadas e com baixa implantação, micrognatia, malformações 

dentárias, hipotonia, apneia do choro, laringomalacia e comportamentos esteriotipados. Faz 

acompanhamento com fisioterapeuta e fonoaudiólogo. CONSIDERAÇÕES FINAIS: O 

paciente com Síndrome de Cri du Chat apresenta sinais e sintomas sindrômicos clinicamente 

característicos. Com isso, é notório a importância do reconhecimento precoce das 

manifestações fenotípicas dessa entidade, bem como a confirmação diagnóstica pela análise 

citogenética, com o intuito de determinar a intervenção terapêutica mais adequada. Além 

disso, é indispensável o informe aos familiares sobre a evolução clínica e o prognóstico, 

visando melhoria do desenvolvimento psicomotor, com maior autonomia e adaptação social. 

 

Palavras-chave: Síndrome do Miado do Gato, Síndrome da Deleção do Cromossomo 5p, 

Transtornos Cromossômicos. 
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RESUMO 

 

INTRODUÇÃO: A cada 33 crianças que nascem no mundo, uma tem algum defeito 

congênito, sendo este a segunda principal causa de óbitos em menores de cinco anos nas 

Américas. No Brasil, a proporção de mortes por defeitos congênitos subiu de 9,74% para 

18,22% entre 1966 e 2008. Estes dados revelam a importância do tema deste trabalho, que 

apresenta e discute os principais resultados de uma revisão sistemática sobre medidas 

preventivas de defeitos congênitos causados por teratógenos. MÉTODOS: foi realizada 

pesquisa bibliográfica por meio de seleção de artigos científicos no banco de dados do Scielo, 

NCBI e Lilacs realizada entre março e abril de 2018. A busca se limitou a publicações entre 

2002 e 2018. Os textos foram fichados e categorizados por assuntos e, a redação do trabalho 

se orientou pelo checklist PRISMA. REVISÃO: Os defeitos congênitos causados por 

teratógenos podem ser listados de forma sintética em 4 grupos de medidas preventivas: 

suplementação, abstinência de substâncias, controle de doenças e proteção contra infecções. 

Dentre as medidas de suplementação, o ácido fólico no período periconcepcional previne 

defeitos no tubo neural e descolamento da placenta; a prescrição do sulfato ferroso, não 

somente auxilia no desenvolvimento hematopoiético do concepto, mas impede complicações 

maternas como anemia ferropriva e placenta prévia, que podem ter repercussões para o bebê. 

A abstinência do álcool evita Síndrome Alcóolica Fetal e do tabagismo as restrições de 

crescimento e prematuridade. Além disso, devem evitar o uso indiscriminado de medicações. 

O controle de doenças está voltado sobretudo para hipertensão arterial sistêmica, que causa 

morbidades cardiovasculares e, diabetes mellitus, que pode resultar em malformações 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 fenilcetonúria. Em relação à 

proteção contra infecções evidenciam-se a imunização pré-concepcional contra rubéola e 

varicela e o uso de preservativo durante a gestação. CONCLUSÃO: Portanto, o 

conhecimento a respeito dos teratógenos é fundamental para a adoção de medidas preventivas, 

tanto para as gestantes quanto para os profissionais de saúde, pois são eles que vão lidar 

diretamente com elas durante as consultas de pré-natal. A capacitação profissional e o 

comprometimento prático e cotidiano das gestantes cooperam significativamente na redução 

de defeitos congênitos por teratógenos. 

 

Palavras-chave: Teratógenos, defeitos congênitos, prevenção. 
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RESUMO 

 

INTRODUÇÃO: As novas tecnologias de sequenciamento, denominadas de tecnologias de 

sequenciamento de nova geração (NGS) promovem o sequenciamento de DNA em 

plataformas capazes de gerar informação sobre milhões de pares de bases em uma única 

corrida, permitindo desta forma a realização mais rápida e precisa de tarefas como 

identificação de micro-organismos e diagnóstico de doenças genéticas. OBJETIVO: A 

presente pesquisa tem como objetivo realizar um levantamento sobre as principais 

plataformas usadas atualmente para NGS, assim como aplicações, vantagens comparado com 

sequenciamento de Senger e limitações. MATERIAL E MÉTODOS: O estudo caracteriza-

se como revisão bibliográfica integrativa de caráter descritivo e qualitativo. Os artigos 

selecionados para esta revisão foram identificados por meio de buscas nas seguintes bases de 

dados indexados: SciELO, PubMed, MEDLINE e LILACS, com os descritores: 

Sequenciamento de Nova Geração, Next Generation Sequencing, Bioinformática e Genômica. 

Foram encontrados 60 artigos utilizando os descritores mencionados acima, sendo 18 destes 

selecionados através da aplicação dos critérios de inclusão: artigos publicados em português e 

inglês que abordassem assuntos relacionados com o objetivo proposto, publicados no período 

de 2008 a 2018; e exclusão: artigos publicados em idiomas diferentes do português e inglês, 

tendo seus conteúdos diferentes do que é proposto para o presente trabalho. RESULTADOS 

E DISCUSSÃO: As novas plataformas possuem como características comuns um poder de 

gerar informação muitas vezes maior que a sequenciamento de Sanger, metodologia utilizada 

antes do surgimento das tecnologias de sequenciamento de nova geração, com uma grande 

economia de tempo e custo por base para o sequenciamento. As plataformas 454 FLX da 

Roche e a Solexa da Illumina já possuem ampla utilização mundial. Outros dois sistemas de 

sequenciamento que começam a ser utilizados são a plataforma da Applied Biosystems, 

denominada SOLiD System, e o HeliscopeTrue Single Molecule Sequencing (tSMS), da 

Helicos. O sequenciamento de nova geração é considerado o método mais eficaz para análise 
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de mutações e provê dados detalhados sobre doenças genéticas, epigenéticas ou mesmo 

doenças causadas por microrganismos. CONCLUSÃO: Por final, infere-se a relevância do 

advento do sequenciamento de nova geração para a melhora da eficiência, praticidade e 

redução de custos do sequenciamento de DNA, assim como a importância na prática clínica 

ligada ao diagnóstico.    

 

Palavras-chave: Sequenciamento de Nova Geração, Bioinformática, Genômica. 
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RESUMO 

 

INTRODUÇÃO: A Síndrome de Noonan (SN) corresponde a uma herança autossômica 

dominante e com predominância de transmissão materna. Essa síndrome é relativamente 

comum, afetando igualmente ambos os sexos, além de ser clinicamente variável e 

molecularmente heterogênea.. O tema foi escolhido devido a pluralidade de casos clínicos 

envolvendo a SN, uma vez que essa síndrome pode ter várias apresentações clínicas. 

OBJETIVO: O objetivo é buscar na literatura informações sobre a SN e as alterações 

decorrentes de seu quadro patológico, afim de se obter um maior esclarecimento de sua 

incidência, histórico, características genéticas, sinas e sintomas, diagnóstico clínico e 

tratamento. REVISÃO: Trata-se de uma pesquisa de forma descritiva em estudo bibliográfico 

de cunho exploratório. As bases de dados utilizados foram retiradas da BVS, SciELO e 

LILACS. Foram utilizados os descritores: Síndrome de Noonan; Diagnóstico; Tratamento. A 

escolha dos artigos compreende de 2007 a 2017. Ao todo foram encontrados 24 artigos, 

porém, após a busca, foi observado que apenas 7 atenderam a todos os critérios de seleção dos 

pesquisadores tais como tempo, fidelidade a temática e texto completo e foram utilizados na 

confecção do trabalho.  DISCUSSÃO: A SN foi reconhecida, na década de 60, por Noonan e 

Ehmke. Somente em 2001 foram observadas as características genéticas com a presença de 

mutações missense, caracterizadas por codificar aminoácidos diferentes, em heterozigose no 

gene do PTPN11 que atua na via RAS-MAPK que está envolvida no controle do crescimento, 

da diferenciação, da migração e do apoptose das células. Os principais sinais e sintomas dessa 

síndrome são: baixa estatura; defeito cardíaco congênito; pescoço alado; tórax com formato 

irregular; atraso desenvolvimental; criptorquidismo; e expressão facial característica. O 

diagnóstico da SN deve ser fundamentado nos achados clínicos. O Tratamento é padrão e não 

difere da população geral. Se os níveis de hormona do crescimento são insuficientes, a terapia 

com este pode representar uma opção viável do tratamento. CONCLUSÃO: Nesse contexto, 

há necessidade de obtenção de diagnósticos precoces e corretos, no intuito de melhorar a 

qualidade de vida dos portadores da SN. Ademais, foi possível identificar que ainda há poucas 

publicações acerca do tema, uma vez que os trabalhos não são tão expressivos. Contudo, faz-

se necessário a expansão de pesquisas acerca da doença, assim como o surgimento de novos 

tratamentos. 

 

Palavras-chave: Síndrome de Noonan; Características Génticas; Tratamento. 
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RESUMO 

 

INTRODUÇÃO: Trata-se de uma revisão bibliográfica a respeito das capacidades 

terapêuticas das estatinas (inibidores de hidroximetilglutaril-coenzima-A) para pacientes 

portadores de Anemia Falciforme, com o objetivo de elucidar as propriedades benéficas desse 

fármaco nesses pacientes, visto que esta é a doença hereditária monogênica mais prevalente 

na população brasileira
1,2

. A maior causa de internação hospitalar nessa doença é a ocorrência 

de crises vaso-oclusivas, e a classe de medicamentos das estatinas apresenta propriedades 

capazes de normalizar os níveis plasmáticos de substâncias que agem no processo de vaso-

oclusão, elevando os níveis séricos de óxido nítrico (NO), óxido nítrico sintase (NOS) e óxido 

nítrico sintase endotelial (eNOS), inibindo a adesão leucocitária através da redução dos níveis 

plasmáticos de moléculas de adesão da célula vascular-1 (VCAM-1), molécula de adesão 

intercelular (ICAM-1), e inibindo a expressão de tromboplastina em situação de hipóxia
3,2

. 

OBJETIVO: Buscar na literatura artigos sobre a aplicabilidade do uso de estatinas na 

prevenção de doenças vaso-oclusivas. REVISÃO: A busca foi realizada nas bases de dados 

MEDLINE, Scielo, PubMed utilizando os descritores “Anemia Falciforme”, “Disfunção 

Endotelial”, “Hemólise”, “Crise Álgica”, “Vaso-oclusão” e “Estatinas”, e utilizando-se de 

critérios de inclusão: artigos publicados nos idiomas português e inglês, que apresentem texto 

completo e que abordassem o tema eleito. CONCLUSÃO: Ao final do estudo foi possível, 

através da análise dos dados acolhidos pelos pesquisadores para comporem o corpo do texto, 

notar a carga de benefícios que as estatinas promovem ao quadro molecular do paciente 

falcêmico por regular os componentes do processo inflamatório e pelos efeitos reológicos no 

corpo humano. 

 

Palavras chave: Anemia Falciforme; Disfunção Endotelial; Hemólise; Crise Álgica; Vaso-

oclusão; Estatinas. 
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RESUMO 

 

INTRODUÇÃO: As Terapias convencionais de tratamento do câncer debilitam os enfermos, 

entretanto, a terapia com o uso de antígenos quiméricos (CAR) usa células autólogas ou 

alogênicas geneticamente modificadas com um fármaco para instigar o próprio sistema 

imunológico do paciente a destruir células carcinogênicas e formar células de memória. A 

eficácia da terapia gênica foi maior que os métodos tradicionais, uma vez que esta modalidade 

produz células de memória imunológica e não traz tantos efeitos adversos como as terapias 

convencionais. Diante disso, é possível inferir que o uso de CAR-T será uma importante 

medida terapêutica no tratamento de câncer, portanto, necessita de cada vez mais estudos para 

aumentar o conhecimento acerca da temática. REVISÃO: O estudo trata-se de uma 

compilação da literatura acerca do uso terapêutico de CAR, com 30 artigos selecionados nas 

plataformas PubMed e Medline usando os descritores “Terapia Gênica”; “Câncer” e “células 

T CAR” e suas traduções para o idioma inglês "Gene Therapy"; "Cancer" e "CAR-T". Foram 

utilizados de critérios de inclusão: artigos publicados nos idiomas português e inglês, no 

período de 2008 a 2018, que apresentem texto completo e abordassem o tema eleito.  

DISCUSSÃO: Para induzir as células T sanguíneas a debelarem o tumor, estas são alteradas 

por meio da incorporação de receptores quiméricos de antígeno, uma vez que estes contém 

uma fração de reconhecimento de antígeno e domínios de ativação. Tal terapêutica torna-se a 

mais promissora para o tratamento do câncer, pois seus efeitos negativos sobre os sistemas 

biológicos são baixos, comparados as terapias convencionais quimioterápicas alvo. No último 

ano, duas terapias de células T CAR foram aprovadas pela Food and Drug Administration 
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(FDA), uma para o tratamento de crianças com leucemia linfoblástica aguda (LLA) e outra 

para adultos com linfomas avançados, o que significou um enorme progresso para o 

tratamento, porém o potencial de cura ainda depende da associação com as terapias 

convencionais. CONCLUSÃO: A imunoterapia de CAR-T é uma técnica em evolução que já 

comprovou o seu potencial terapêutico em vários ensaios clínicos, com cerca de 90% de 

reemissão completa do câncer. No entanto, os altos custos para o desenvolvimento do 

tratamento, as complicações com síndrome de liberação de citocinas e distúrbios neurológicos 

ainda persistem como entraves para a plena aplicação desta modalidade terapêutica no atual 

contexto biomédico. 

 

Palavras-chave: Terapia Gênica; Câncer; Tratamento; CAR. 
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