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RESUMO 
 

Introdução: A Sí ndrome de Gilbert (SG) faz refere ncia a uma condiça o gene tica 

heredita ria de cara ter autosso mico recessivo, acometendo principalmente o 

metabolismo da bilirrubina. Cerca de 4 a 10% da populaça o mundial sa o afetadas por 

essa doença, as manifestaço es começam a ocorrer logo no iní cio da adolesce ncia, com 

o sexo masculino sendo o mais incidente. Objetivo: proporcionar a visibilidade dessa 

patologia gene tica e elucidar como ocorre o seu diagno stico convencional e diferencial 

atrave s das metodologias dispostas atualmente. Materiais e métodos: revisa o 

bibliogra fica explorato ria de cara ter qualitativo, no qual foram utilizados como fontes 

de pesquisas artigos cientí ficos publicados nas bases de dados SCIELO, Pubmed, 

Statpearls e Google acade mico no intervalo de junho 2023 a agosto de 2024. Revisão 

de literatura: A origem da fisiopatologia esta  relacionada a fatores gene ticos ligados a 

uma “deficie ncia da enzima UGT1A1 e comprometimento da conjugaça o da bilirrubina 

na hiperbilirrubinemia heredita ria na o conjugada, que inclui a sí ndrome de Gilbert” 

acometida pela mutaça o gene tica. Conclusão: atrave s desse estudo foi possí vel 

compreender que o diagno stico por meio da gene tica do portador proporciona maiores 
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benefí cios, bem como a diferenciaça o dessa patologia com outras condiço es, evitando 

reconhecimento incorreto. Entretanto, ainda existem alguns desafios que devem ser 

superados ao longo dos anos, principalmente envolvendo o custo e acesso, a 

interpretaça o e limitaça o dos testes gene ticos.  

 
Palavras-Chave: Sí ndrome de Gilbert. Hiperbilirrubinemia. Diagno stico gene tico. 
 

 
ABSTRACT 

 
Introduction: Gilbert's Syndrome (GS) refers to an autosomal recessive hereditary 

genetic condition that mainly affects bilirubin metabolism. Approximately 4 to 10% of 

the world's population is affected by this disease. Symptoms begin to occur in early 

adolescence, with males being the most common. Objective: to provide visibility of this 

genetic pathology and to elucidate how its conventional and differential diagnosis 

occurs using currently available methodologies: Materials and methods: exploratory 

bibliographic review of a qualitative nature, in which scientific articles published in the 

SCIELO, Pubmed, Statpearls and Google Scholar databases between June 2023 and 

August 2024 were used as research sources. Literature review: The origin of the 

pathophysiology is related to genetic factors linked to a “UGT1A1 enzyme deficiency 

and impaired bilirubin conjugation in hereditary unconjugated hyperbilirubinemia, 

which includes Gilbert's syndrome” affected by the genetic mutation. Conclusion: 

through this study it was possible to understand that diagnosis through the carrier's 

genetics provides greater benefits, as well as differentiation of this pathology from 

other conditions, avoiding incorrect recognition. However, there are still some 

challenges that must be overcome over the years, mainly involving the cost and access, 

interpretation and limitations of genetic tests. 

 
Keywords: Gilbert's syndrome. Hyperbilirubinemia. Genetic diagnosis. 
 
INTRODUÇÃO 
 

A Sí ndrome de Gilbert (SG) faz refere ncia a uma condiça o gene tica heredita ria 

de cara ter autosso mico recessivo, acometendo principalmente o metabolismo da 

bilirrubina. Conforme Fan et al. (2015) os dados epidemiolo gicos revelam que cerca de 

4 a 10% da populaça o mundial sa o afetadas por essa doença, as manifestaço es 
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começam a ocorrer logo no iní cio da adolesce ncia, com o sexo masculino sendo o mais 

incidente. No que diz respeito a fisiopatologia, esta  intimamente ligada a uma reduça o 

da atividade enzima tica ocasionada por um distu rbio fisiolo gico hepa tico, fazendo com 

que exista uma concentraça o excessiva de pigmento na o conjugado na corrente 

sanguí nea, ocorrido em virtude de uma mutaça o gene tica (Santos et al, 2021). 

O processo para a sí ntese de bilirrubina ocorre majoritariamente por 

conseque ncia da deterioraça o do grupo Heme, advindo das “hemoglobinas 

envelhecidas, dos eritro citos da medula o ssea por eritropoiese ineficaz 3-5 e, em menor 

parte, formada a partir da degradaça o de outros complexos proteicos”. Martinele 

(2012) indica que o termo “hiperbilirrubinemia” esta  relacionado ao aumento dessa 

substa ncia que pode ser apontada como um sinal em doenças hepa ticas agudas ou 

cro nicas, por cometerem manifestaço es clí nicas semelhantes. Em situaço es fisiolo gicas, 

os hepato citos responsabilizam-se em conjugar a bilirrubina indireta atrave s da 

atividade enzima tica, pore m, na SG esse mecanismo acontece de forma ineficiente, 

comprometendo o funcionamento do metabolismo. 

Nessa sí ndrome, os principais sinais clí nicos envolvem recorrentes episo dios de 

icterí cia, termo que “significa amarelo, a partir das variaço es do latim icterus. Martinele 

(2012, p.01), relata que essa alteraça o caracteriza um depo sito anormal de bilirrubina 

indireta em regio es ricas em elastina, expressadas principalmente na pele, mucosas e 

no plasma sanguí neo. A literatura descreve ainda, que os fatores ambientais 

vivenciados durante o cotidiano podem agravar o quadro icte rico, sendo eles: jejum 

prolongado, desidrataça o, atividade fí sica intensa, menstruaça o, privaça o de sono e ate  

mesmo a instabilidade emocional sa o avaliadas como fatores de risco (Almeida et al, 

2020). 

No diagno stico da SG, sera  investigado a hiperbilirrubinemia indireta que 

geralmente na o excede mais do que 4,0 mg/dL no plasma sanguí neo, mas que possui a 

capacidade de expressar o quadro icte rico no paciente. Dentre as condutas realizadas 

pelo profissional responsa vel, e  comumente solicitado exames laboratoriais 

complementares afim de proporcionar uma avaliaça o geral do estado de sau de do 

paciente. Curiosamente, os testes que envolvem a averiguaça o do perfil hepa tico, 

hemograma completo e outros me todos tendem a apresentarem normalidade nos seus 

resultados, por isso, que na maioria dos casos a confirmaça o clí nica pode ocorrer por 
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exclusa o de patologias, sendo que para o diagno stico o mais indicado e  a pesquisa 

atrave s do mapeamento gene tico (Pereira et al, 2021). 

Dessa forma, surge a seguinte questa o norteadora: como o diagno stico da 

Sí ndrome de Gilbert, associado a exames complementares e estudos gene ticos, pode 

impactar o manejo clí nico e a qualidade de vida dos pacientes? Assim, essa pesquisa 

tem como principal objetivo proporcionar a visibilidade dessa patologia gene tica e 

elucidar como ocorre o seu diagno stico convencional e diferencial atrave s das 

metodologias dispostas atualmente. 

 
MATERIAL E MÉTODOS 
 

Nesse estudo evidenciou-se uma abordagem de revisa o bibliogra fica 

explorato ria de cara ter qualitativo, no qual foram utilizados como fontes de pesquisas 

artigos cientí ficos publicados nas bases de dados SCIELO, Pubmed, Statpearls e Google 

acade mico com o uso dos descritores “sí ndrome de Gilbert, hiperbilirrubinemia, 

diagno stico gene tico durante o intervalo de junho 2023 a agosto de 2024. Foram 

selecionados 57 artigos, sendo descartados 42 trabalhos utilizando como crite rio de 

exclusa o artigos que na o condiziam com a tema tica do estudo e com o objetivo da 

pesquisa. Como crite rio de inclusa o, utilizaram-se 30 artigos em portugue s e ingle s que 

abordam sobre a fisiopatologia e diagnostico da sí ndrome de Gilbert.  

Segundo Ferreira e Lima (2021) “A pesquisa cientí fica e  uma investigaça o 

meto dica acerca de um determinado assunto com o objetivo de esclarecer aspectos em 

estudo”. Partindo dessa vertente, fica evidente que a revisa o bibliogra fica se baseia na 

ana lise de materiais ja  publicados, onde o pesquisador devera  efetuar uma leitura 

minuciosa afim de sistematizar as obras que se adequam a sua tema tica abordada, para 

que enta o, o objeto de estudo seja capaz de proporcionar o desenvolvimento do 

conhecimento cientí fico e despertar a formaça o do pensamento crí tico nos leitores. 

 
REVISÃO DE LITERATURA 

 

Fisiopatologia da Síndrome de Gilbert 
 
O metabolismo da bilirrubina ocorre conforme as hema cias va o envelhecendo 

ao longo dos 120 dias, pois começam a demonstrar a perda de sua funcionalidade. 

Enta o, elas sera o direcionadas principalmente ao baço para serem destruí das atrave s 
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do rompimento celular natural ou processo de fagocitose. Quando acontece a hemo lise 

dessas ce lulas, o produto presente em seu interior (hemoglobina) e  desdobrado em 

duas partes importantes: globina e grupo Heme (Jones; Wayne, 2005). 

Consequentemente, o grupo Heme sofrera  biotransformaço es para se tornar 

bilirrubina indireta, e ela estara  ligada a albumina para ser transportada, afinal, trata-

se de uma mole cula lipossolu vel que ao ser encaminhada para o fí gado, sofre atividade 

enzima tica da glucuronil-transferase que possui a funça o de modificar a bilirrubina na o 

conjugada. A bilirrubina direta ou conjugada: e  a bilirrubina que e  produzida no fí gado 

a partir da bilirrubina indireta e esta  associada a um açu car. Essa bilirrubina sofre aça o 

direta da bile no intestino e e  eliminada nas fezes e na urina (Lemos et al, 2022). 

Ja  a bilirrubina indireta, quando circulando livremente e  capaz de oferecer risco 

de toxicidade ao corpo humano, especialmente a regia o encefa lica. A literatura 

descreve que as fraço es de na o conjugadas representam no ma ximo 1% dos 

subprodutos excretados na bí lis (Lemos et al, 2022). 

 

 

Fonte: Carlomagno, 2023. Adaptado 

 
Causas Mais Comuns da Síndrome de Gilbert 
 
A origem da fisiopatologia esta  relacionada a fatores gene ticos ligados a uma 

“deficie ncia da enzima UGT1A1 e comprometimento da conjugaça o da bilirrubina na 
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hiperbilirrubinemia heredita ria na o conjugada, que inclui a sí ndrome de Gilbert” 

acometida pela mutaça o gene tica (Baltimore et al, 2017). 

 Ale m disso, a sí ndrome descreve ainda va rias ocorre ncias de sinais clí nicos 

causados pela hiperbilirrubinemia transito ria. O quadro icte rico possui a possibilidade 

de se agravar com base em fatores ambientais vivenciados durante o cotidiano 

envolvendo jejum prolongado, desidrataça o, atividade fí sica intensa, menstruaça o, 

privaça o de sono e o desequilí brio emocional (Chandrasekhar et al, 2023). 

 
Fatores Genéticos: O Papel do Gene UGT1A1 
 
O padra o de transfere ncia da SG fornece um cena rio autosso mico recessivo, ou 

seja, para doenças recessivas, ha  25% de chance de a criança ser afetada, e 50% de 

chance de que eles sejam portadores do gene, mas na o sejam afetados pela doença. Ha  

tambe m 25% de chance de na o receber nenhum gene mutado. As doenças recessivas 

sa o mais susceptí veis de vir como uma surpresa a uma famí lia, porque os pais de uma 

criança afetada sa o portadores na o afetados, e que a doença pode na o ter aparecido por 

va rias geraço es (Retina, 2002). 

Uma pesquisa realizada por Martinelli (2012) relata que o fundamento gene tico 

dessa doença ocorre em raza o de uma variante do gene UGT1 posicionado no 

cromossomo 2q37, encarregado de codificar uma proteí na cuja funcionalidade esta  em 

promover a glucuronidaça o de va rios substratos, incluindo principalmente, a 

bilirrubina na o conjugada oriunda da deterioraça o das hemes proteí nas. Efetivamente, 

essa mutaça o proporciona a inserça o de 2 nucleotí deos [TA] na seque ncia do alelo, 

onde ele passara  a apresentar sete repetiço es de A[TA]7TAA, ultrapassando a 

quantidade fisiolo gica caracterizada por possuir apenas seis repetiço es de 

nucleotí deos. 

Outro trabalho realizado por (Silva et al, 2021) enfatiza que a patoge nese 

gene tica afeta diretamente a UDP-glucuronosiltransferase, uma enzima responsa vel 

pela catalizaça o da bilirrubina indireta, evidenciando que cerca de aproximadamente 

30% da atividade enzima tica ficara  comprometida em virtude da transcriça o mutada 

do gene, colaborando assim, para a expressa o cro nica da hiperbilirrubinemia. 

Os autores Fretzayas et al. (2011) e Lee et al. (2010) abordam segmentos de 

estudos contra rios aos expostos na literatura sobre a SG, apontando em suas pesquisas 
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que a reduça o da atividade exercida pela enzima UGT1A1, corresponde a ause ncia de 

70% da glucuronidaça o em populaço es caucasianas homozigo ticas. 

 
Fatores Ambientais 
 
Como ja  descrito anteriormente, a SG refere-se a uma desordem benigna que e  

frequentemente acionada pelos fatores ambientais. O jejum prolongado, por exemplo, 

pode levar a uma diminuiça o da capacidade hepa tica de metabolizar a bilirrubina, 

resultando em um aumento dos ní veis dessa substa ncia no sangue durante esses 

perí odos, onde a produça o de bilirrubina pode ser exacerbada devido a  hemo lise e a 

restriça o calo rica, afetando diretamente o funcionamento do organismo (Martins et al, 

2023). 

Ale m do jejum, o estresse tambe m despenha um papel significativo no 

desenvolvimento da sí ndrome. As situaço es estressantes podem interferir nos ní veis 

hormonais e prejudicar a funcionalidade do fí gado, potencializando a elevaça o da 

bilirrubina. Outros fatores, como infecço es e exercí cios extenuantes, tambe m podem 

contribuir para essa alteraça o. Ja  as infecço es podem provocar uma resposta 

inflamato ria que influencia na metabolizaça o da bilirrubina, enquanto exercí cios 

intensos podem causar a ruptura dos eritro citos e aumentar ainda mais a produça o 

desse metabolito bioquí mico (Costa et al, 2022). 

Segundo Cohen (2018, p.04)., em um estudo desenvolvido em 2018, mostram 

que a desidrataça o e o consumo de a lcool excessivamente esta o associados ao aumento 

dos ní veis de bilirrubina em indiví duos com predisposiça o a  sí ndrome de Gilbert. Outro 

fator importante de destacar envolve a desidrataça o, ela resulta em uma concentraça o 

acentuada de substa ncias no sangue, incluindo a bilirrubina, enquanto o consumo 

excessivo de a lcool pode danificar e aumentar a carga hepa tica. Alguns sintomas como 

dores abdominais, diarreia, fraqueza, na usea, cansaço tambe m podem ser observados. 

Dessa forma, para atenuar os sinais e sintomas clí nicos referentes a sí ndrome, sera  

necessa rio estar atento aos fatores ambientais para entender como as situaço es 

cotidianas podem precipitar ou agravar essa condiça o aparentemente ino cua (Silva et 

al, 2021). 

 
Diagnóstico da Síndrome de Gilbert 
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Na SG os seus í ndices epidemiolo gicos indicam que entre 4 e 10% da populaça o 

sa o afetados pela patologia, podendo evoluir ate  chegar em 16%, com o pu blico quatro 

vezes superior no sexo masculino na fase do iní cio da adolesce ncia. Geralmente, os 

pacientes sa o assintoma ticos e o aparecimento se da  por meio ocasional em exames 

laboratoriais de rotina ou em raza o investigativa para outro quadro clí nico 

(Chandrasekhar et al, 2023). 

Geralmente, pacientes com SG tendem a expressar ní veis de bilirrubina totais 

inferiores a 4 mg/dL evidenciando uma predomina ncia de hiperbilirrubinemia 

indireta. Portanto, para conseguir um diagno stico fidedigno deve-se antes realizar 

exames laboratoriais para avaliar a funça o hepa tica completa, buscando excluir 

patologias subjacentes que estejam ligadas ao aumento da bilirrubina. Caso os 

para metros hepa ticos verificados se encontrem normais, faz-se interessante a 

solicitaça o de um hemograma a fim de acompanhar a investigaça o por meio da 

contagem de reticulo citos (Chandrasekhar et al, 2023). 

 
Exames Complementares  
 
Os exames complementares sa o indispensa veis pois oferecerem uma ana lise 

generalista do estado de sau de do paciente. Geralmente, uma anamnese detalhada do 

histo rico clí nico acompanhada do exame fí sico e  suficiente para apontar a origem da 

icterí cia, e caracterizar se estar relacionada ao hepatobiliar ou se surgiu de forma 

adjacente em virtude de uma doença de base. A investigaça o laboratorial e  utilizada 

principalmente para realizar o diagno stico diferencial das hiperbilirrubinemia e 

classificar se a origem corresponde em pre -hepatica, hepatocelular ou obstrutiva. 

Dentre as ana lises solicitadas normalmente esta o hemograma completo, perfil 

hepa tico, e as fraço es de bilirrubina sa o as mais comuns para compor a investigaça o e 

direcionamento na fase inicial (Rodrigues, 2024). 

Na SG, cada teste corresponde a um importante no estudo da doença, por 

exemplo, o hemograma sera  va lido para verificar se ha  uma diminuiça o na 

concentraça o de bilirrubina, ale m disso, podem englobar contagem de reticulo citos 

com intuito de observar se existe um aumento da distribuiça o dos eritro citos e efetuar 

uma ana lise das distenso es sanguí neas pesquisando transformaço es morfolo gicas 

ligadas a anemias hemolí ticas. Na funça o hepa tica, os testes de AST e ALT visam 
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principalmente o monitoramento da integridade dos hepato citos, conhecidos por 

representar a celularidade especí fica do fí gado (Rodrigues, 2024). 

Os exames de bilirrubina se rica sa o de suma importa ncia em todo processo, pois 

eles va o proporcionar o direcionamento acerca da sí ndrome. Conforme descreve o 

processo de diagno stico diferencial da hiperbilirrubinemia indireta, iniciando com a 

investigaça o clí nica por meio de anamnese, exame fí sico e avaliaça o de enzimas e 

funça o hepa tica. Caso esses para metros estejam alterados, investiga-se uma possí vel 

hepatopatia. Se estiverem normais, seguem-se os exames de hemo lise (DHL, 

haptoglobina e reticulo citos) para verificar a presença de destruiça o excessiva de 

hema cias. Se a hemo lise for positiva, investiga-se a sua causa; se negativa, continua-se 

com a avaliaça o da bilirrubina indireta. Ní veis de bilirrubina menores que 5 mg/dL sa o 

sugestivos de sí ndrome de Gilbert, necessitando confirmaça o com teste geno mico do 

gene UGT1A1. Ja  ní veis entre 6-25 mg/dL indicam sí ndrome de Crigler-Najjar tipo I 

(mais frequente na pediatria), e acima de 25 mg/dL, a sí ndrome de Crigler-Najjar tipo 

II. 

Atualmente, para o diagno stico da SG e  realizada uma investigaça o de 

hiperbilirrubinemia indireta, conforme demostra o fluxograma1. Inicialmente, avalia-

se o paciente por meio de anamnese, exame fí sico, enzimas hepa ticas e funça o hepa tica. 

Se esses exames estiverem alterados, investiga-se uma hepatopatia; caso estejam 

normais, sa o realizados exames de hemo lise (como DHL, haptoglobina e contagem de 

reticulo citos) para verificar a presença de destruiça o excessiva de hema cias. Se esses 

exames forem positivos, segue-se a investigaça o de hemo lise. No entanto, se forem 

negativos, prossegue-se com a avaliaça o da bilirrubina indireta. Para valores menores 

que 5 mg/dL, sugere o diagno stico da Sí ndrome de Gilbert. Para confirmaça o do 

diagno stico e  feito a ana lise do DNA do paciente atrave s de um teste geno mico para 

identificar mutaço es nesse gene (shapiro, 2014).  
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Fluxograma 1: Diagno stico diferencial de hiperbilirrubinemia indireta, com investigaça o da 
sí ndrome como Gilbert. 
 

 

Fonte: Sawada, 2023. Adaptado 
 

Estudos Genéticos 
 

Sabe-se que nas últimas décadas houve um grande avanço científico e 

principalmente tecnológico abrangendo as áreas de pesquisas genéticas, porém, essa 

alternativa apesar de ser a mais fiel que existe, possui ainda um custo elevado e muitas 

vezes se torna um empecilho para os pacientes, justamente por muitos não terem 

condições financeiras de realizá-lo. Os estudos genéticos envolvendo participantes 

humanos são procedimentos bastante rígidos e criteriosos, que necessitam estar de 

acordo com os padrões éticos dos comitês de pesquisa institucional ou nacional, 

amparando o paciente através do termo de consentimento exigido para a efetivação do 

estudo (Silveira et al, 2021). 

A biologia molecular tornou-se uma grande contribuidora para o diagnóstico da 

SG, principalmente no que diz respeito a identificação da inserção [TA] promovida no 

gene UGT1A1 que se caracterizou como um importante marcador genético desta 

patogênese. A utilização da técnica molecular auxilia na descoberta de outras diversas 

mutações, evidenciando até aquelas com um grau mais elevado de complexidade e 
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servindo como base para além do diagnóstico genético, abrangendo também o 

aconselhamento e investigação pré-natal (Costa, 2004). 

Para amplificar fragmentos de DNA por PCR convencional (também chamada de 

PCR semiquantitativa), é necessário um par de iniciadores oligonucleotídeos 

específicos (chamados iniciadores de desoxirribonucleotídeo trifosfato) que 

reconhecem o DNA que deve ser amplificado e um polímero de DNA (por exemplo, Taq 

DNA polimerase), amplamente utilizado em testes moleculares. O ciclo de PCR inclui 

desnaturação das fitas duplas de DNA, ruptura das ligações de hidrogênio, 

reconhecimento do primer (recozimento ou hibridização) com fragmentos específicos 

de DNA e, em seguida, polimerização da nova fita de DNA através da incorporação de 

nucleotídeos no primer. .3', então a corrente se estende na direção 5'-3' (Nascimento 

et al, 2010). 

Neste contexto, surge a biomedicina como a área da ciência responsável desde 

as análises até os monitoramentos das doenças. O profissional biomédico é 

importantíssimo nesse cenário da SG, pois além de poder participar diretamente dos 

métodos laboratoriais convencionais, ele possui a habilitação geneticista que será 

fundamental no processo do diagnóstico genético. Recentemente, a RDC publicada pelo 

CFBM que regulamenta a atuação do biomédico geneticista relata que “Art. 4º O 

conselheiro geneticista deve esclarecer que a realização do diagnóstico de uma 

condição genética envolve não só o paciente analisado, como também outros membros 

de uma família, os quais podem ter o risco de serem portadores da mesma condição 

investigada” (Brasil, 2018). 

 
A Importância do Diagnóstico da Síndrome de Gilbert 
 
O tratamento para a síndrome de Gilbert pode ser considerado dispensável, pois 

se trata de uma condição benigna e não há razões para proceder com testes 

desnecessários. Apesar de não oferecer riscos maiores a saúde dos indivíduos afetados, 

é de suma importância que o seu diagnostico seja evidenciado para que a bilirrubina 

indireta seja controlada, visto que, em altas concentrações podem ocorrer uma 

neurotoxicidade levando ao quadro de encefalopatia aguda ou crônica, e 

consequentemente, resultar em déficit cerebral, deficiência auditiva e crises 

convulsivas. Nesse contexto, para os recém-nascidos que são acometidos ou não pela 
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síndrome, e apresentaram quadro ictérico existe atualmente um tratamento que faz 

uso da fototerapia utilizando lâmpadas de fibra óptica ou até mesmo as convencionais 

foram comprovadas sendo eficientes e não invasivas, uma alternativa ideal para a 

redução da hiperbilirrubinemia neonatal (Santos et al, 2015). 

Bernardo 2012, argumenta que existem algumas medidas que podem ser 

executadas com objetivo de minimizar situações que consideramos como “gatilhos” 

com o intuito de controlar a bilirrubina indireta, sendo necessário evitar o jejum 

intermitente, esforço excessivo, desidratação, estresse entre outras circunstâncias 

deverão ser desviadas com o propósito extinguir a sintomatologia citada acima. 

 
CONCLUSÃO 
 

Portanto, através deste estudo foi possível compreender que o diagnóstico 

através da genética proporciona maiores benefícios, bem como diferenciação de outras 

condições evitando reconhecimento incorreto, orientação familiar útil para 

aconselhamentos genéticos, informações acerca do prognostico evidenciando que a SG 

não está associada a complicações graves. Entretanto, dentro dessa perspectiva ainda 

existem alguns desafios que devem ser superados ao longo dos anos, principalmente 

envolvendo o custo e acesso, visto que, essa tecnologia costuma ser cara e nem sempre 

está disponível dentro da realidade de algumas regiões ou pacientes. Outro fator a ser 

analisado também, diz respeito a interpretação e limitação dos testes genéticos, já que 

existe a possibilidade de nem todas as variantes serem devidamente identificadas, 

demonstrando resultados ambíguos ou de difícil análise (Monteiro et al, 2020). 

Vale salientar, é de suma importância que a sociedade tenha conhecimento das 

patologias genéticas e como discorrem o seu diagnostico convencional e diferencial. 

Seguindo essa vertente, a visibilidade está relacionada em conseguir proporcionar uma 

investigação precoce seguido de tratamentos personalizados, e que trabalhem também 

toda parte de conscientização, suporte psicológico e educação para indivíduos que 

sejam afetados. Desse modo, as tecnologias genéticas dispostas atualmente são vistas 

como ferramenta de prevenção permitindo ao paciente uma qualidade de vida e 

monitoramento completo das possíveis alterações que podem ser expressas em seu 

material genético (Garcia et al, 2020). 
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