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RESUMO

Introducgdo: A Sindrome de Gilbert (SG) faz referéncia a uma condicao genética
hereditaria de carater autossémico recessivo, acometendo principalmente o
metabolismo da bilirrubina. Cerca de 4 a 10% da popula¢do mundial sdo afetadas por
essa doenca, as manifestacdes comegam a ocorrer logo no inicio da adolescéncia, com
o sexo masculino sendo o mais incidente. Objetivo: proporcionar a visibilidade dessa
patologia genética e elucidar como ocorre o seu diagndstico convencional e diferencial
através das metodologias dispostas atualmente. Materiais e métodos: revisdo
bibliografica exploratdria de carater qualitativo, no qual foram utilizados como fontes
de pesquisas artigos cientificos publicados nas bases de dados SCIELO, Pubmed,
Statpearls e Google académico no intervalo de junho 2023 a agosto de 2024. Revisdo
de literatura: A origem da fisiopatologia esta relacionada a fatores genéticos ligados a
uma “deficiéncia da enzima UGT1A1 e comprometimento da conjugacdo da bilirrubina
na hiperbilirrubinemia hereditaria ndo conjugada, que inclui a sindrome de Gilbert”
acometida pela mutacdo genética. Conclusao: através desse estudo foi possivel

compreender que o diagnéstico por meio da genética do portador proporciona maiores
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beneficios, bem como a diferenciacao dessa patologia com outras condic¢des, evitando
reconhecimento incorreto. Entretanto, ainda existem alguns desafios que devem ser
superados ao longo dos anos, principalmente envolvendo o custo e acesso, a

interpretacao e limitacdo dos testes genéticos.

Palavras-Chave: Sindrome de Gilbert. Hiperbilirrubinemia. Diagndstico genético.

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.
INTRODUCAO

A Sindrome de Gilbert (SG) faz referéncia a uma condicdo genética hereditaria
de carater autossomico recessivo, acometendo principalmente o metabolismo da
bilirrubina. Conforme Fan et al. (2015) os dados epidemioldgicos revelam que cerca de

4 a 10% da populacdo mundial sdo afetadas por essa doenca, as manifestagoes
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comecam a ocorrer logo no inicio da adolescéncia, com o sexo masculino sendo o mais
incidente. No que diz respeito a fisiopatologia, estd intimamente ligada a uma reducio
da atividade enzimatica ocasionada por um disturbio fisiolégico hepatico, fazendo com
que exista uma concentracao excessiva de pigmento ndo conjugado na corrente
sanguinea, ocorrido em virtude de uma mutacdo genética (Santos et al, 2021).

O processo para a sintese de bilirrubina ocorre majoritariamente por
consequéncia da deterioracio do grupo Heme, advindo das “hemoglobinas
envelhecidas, dos eritrdcitos da medula 6ssea por eritropoiese ineficaz 3-5 e, em menor
parte, formada a partir da degradacdo de outros complexos proteicos”. Martinele
(2012) indica que o termo “hiperbilirrubinemia” esta relacionado ao aumento dessa
substdncia que pode ser apontada como um sinal em doencas hepaticas agudas ou
cronicas, por cometerem manifestacoes clinicas semelhantes. Em situagdes fisiologicas,
os hepatdcitos responsabilizam-se em conjugar a bilirrubina indireta através da
atividade enzimatica, porém, na SG esse mecanismo acontece de forma ineficiente,
comprometendo o funcionamento do metabolismo.

Nessa sindrome, os principais sinais clinicos envolvem recorrentes episddios de
ictericia, termo que “significa amarelo, a partir das varia¢des do latim icterus. Martinele
(2012, p.01), relata que essa alteragdo caracteriza um depodsito anormal de bilirrubina
indireta em regides ricas em elastina, expressadas principalmente na pele, mucosas e
no plasma sanguineo. A literatura descreve ainda, que os fatores ambientais
vivenciados durante o cotidiano podem agravar o quadro ictérico, sendo eles: jejum
prolongado, desidratacao, atividade fisica intensa, menstruacao, privacao de sono e até
mesmo a instabilidade emocional sao avaliadas como fatores de risco (Almeida et al,
2020).

No diagnostico da SG, sera investigado a hiperbilirrubinemia indireta que
geralmente ndo excede mais do que 4,0 mg/dL no plasma sanguineo, mas que possui a
capacidade de expressar o quadro ictérico no paciente. Dentre as condutas realizadas
pelo profissional responsavel, é comumente solicitado exames laboratoriais
complementares afim de proporcionar uma avaliacdo geral do estado de saude do
paciente. Curiosamente, os testes que envolvem a averiguacdo do perfil hepatico,
hemograma completo e outros métodos tendem a apresentarem normalidade nos seus

resultados, por isso, que na maioria dos casos a confirmagdo clinica pode ocorrer por
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exclusdo de patologias, sendo que para o diagnéstico o mais indicado é a pesquisa
através do mapeamento genético (Pereira et al, 2021).

Dessa forma, surge a seguinte questdo norteadora: como o diagnéstico da
Sindrome de Gilbert, associado a exames complementares e estudos genéticos, pode
impactar o manejo clinico e a qualidade de vida dos pacientes? Assim, essa pesquisa
tem como principal objetivo proporcionar a visibilidade dessa patologia genética e
elucidar como ocorre o seu diagnostico convencional e diferencial através das

metodologias dispostas atualmente.

MATERIAL E METODOS

Nesse estudo evidenciou-se uma abordagem de revisdo bibliografica
exploratoéria de carater qualitativo, no qual foram utilizados como fontes de pesquisas
artigos cientificos publicados nas bases de dados SCIELO, Pubmed, Statpearls e Google
académico com o uso dos descritores “sindrome de Gilbert, hiperbilirrubinemia,
diagndstico genético durante o intervalo de junho 2023 a agosto de 2024. Foram
selecionados 57 artigos, sendo descartados 42 trabalhos utilizando como critério de
exclusdo artigos que nao condiziam com a tematica do estudo e com o objetivo da
pesquisa. Como critério de inclusdo, utilizaram-se 30 artigos em portugués e inglés que
abordam sobre a fisiopatologia e diagnostico da sindrome de Gilbert.

Segundo Ferreira e Lima (2021) “A pesquisa cientifica é uma investigacao
metddica acerca de um determinado assunto com o objetivo de esclarecer aspectos em
estudo”. Partindo dessa vertente, fica evidente que a revisao bibliografica se baseia na
andlise de materiais ja publicados, onde o pesquisador devera efetuar uma leitura
minuciosa afim de sistematizar as obras que se adequam a sua tematica abordada, para
que entdo, o objeto de estudo seja capaz de proporcionar o desenvolvimento do

conhecimento cientifico e despertar a formacao do pensamento critico nos leitores.

REVISAO DE LITERATURA
Fisiopatologia da Sindrome de Gilbert

0 metabolismo da bilirrubina ocorre conforme as hemacias vao envelhecendo
ao longo dos 120 dias, pois comegam a demonstrar a perda de sua funcionalidade.

Entdo, elas serdo direcionadas principalmente ao bago para serem destruidas através
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do rompimento celular natural ou processo de fagocitose. Quando acontece a hemoélise
dessas células, o produto presente em seu interior (hemoglobina) é desdobrado em
duas partes importantes: globina e grupo Heme (Jones; Wayne, 2005).

Consequentemente, o grupo Heme sofrera biotransformacgdes para se tornar
bilirrubina indireta, e ela estara ligada a albumina para ser transportada, afinal, trata-
se de uma molécula lipossoluvel que ao ser encaminhada para o figado, sofre atividade
enzimatica da glucuronil-transferase que possui a funcdao de modificar a bilirrubina nao
conjugada. A bilirrubina direta ou conjugada: é a bilirrubina que é produzida no figado
a partir da bilirrubina indireta e esta associada a um acgucar. Essa bilirrubina sofre acao
direta da bile no intestino e é eliminada nas fezes e na urina (Lemos et al, 2022).

Ja a bilirrubina indireta, quando circulando livremente é capaz de oferecer risco
de toxicidade ao corpo humano, especialmente a regido encefalica. A literatura
descreve que as fracdes de ndo conjugadas representam no maximo 1% dos

subprodutos excretados na bilis (Lemos et al, 2022).
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Fonte: Carlomagno, 2023. Adaptado

Causas Mais Comuns da Sindrome de Gilbert

A origem da fisiopatologia esta relacionada a fatores genéticos ligados a uma

“deficiéncia da enzima UGT1A1 e comprometimento da conjugac¢do da bilirrubina na
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hiperbilirrubinemia hereditaria ndo conjugada, que inclui a sindrome de Gilbert”
acometida pela mutagdo genética (Baltimore et al, 2017).

Além disso, a sindrome descreve ainda varias ocorréncias de sinais clinicos
causados pela hiperbilirrubinemia transitdria. O quadro ictérico possui a possibilidade
de se agravar com base em fatores ambientais vivenciados durante o cotidiano
envolvendo jejum prolongado, desidratagdo, atividade fisica intensa, menstruagao,

privacao de sono e o desequilibrio emocional (Chandrasekhar et al, 2023).

Fatores Genéticos: O Papel do Gene UGT1A1

O padrao de transferéncia da SG fornece um cendrio autossémico recessivo, ou
seja, para doencas recessivas, ha 25% de chance de a crianga ser afetada, e 50% de
chance de que eles sejam portadores do gene, mas ndo sejam afetados pela doenca. H4
também 25% de chance de ndo receber nenhum gene mutado. As doengas recessivas
sdo mais susceptiveis de vir como uma surpresa a uma familia, porque os pais de uma
crianca afetada sao portadores ndo afetados, e que a doenga pode nao ter aparecido por
varias geragoes (Retina, 2002).

Uma pesquisa realizada por Martinelli (2012) relata que o fundamento genético
dessa doeng¢a ocorre em razdo de uma variante do gene UGT1 posicionado no
cromossomo 2q37, encarregado de codificar uma proteina cuja funcionalidade esta em
promover a glucuronidacdo de varios substratos, incluindo principalmente, a
bilirrubina ndo conjugada oriunda da deteriora¢do das hemes proteinas. Efetivamente,
essa mutacdo proporciona a insercao de 2 nucleotideos [TA] na sequéncia do alelo,
onde ele passara a apresentar sete repeticoes de A[TA]7TAA, ultrapassando a
quantidade fisiolégica caracterizada por possuir apenas seis repeticoes de
nucleotideos.

Outro trabalho realizado por (Silva et al, 2021) enfatiza que a patogénese
genetica afeta diretamente a UDP-glucuronosiltransferase, uma enzima responsavel
pela catalizacao da bilirrubina indireta, evidenciando que cerca de aproximadamente
30% da atividade enzimatica ficara comprometida em virtude da transcrigdo mutada
do gene, colaborando assim, para a expressao crénica da hiperbilirrubinemia.

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

estudos contrarios aos expostos na literatura sobre a SG, apontando em suas pesquisas
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que a reducdo da atividade exercida pela enzima UGT1A1, corresponde a auséncia de

70% da glucuronidacdo em populagdes caucasianas homozigéticas.

Fatores Ambientais

Como ja descrito anteriormente, a SG refere-se a uma desordem benigna que é
frequentemente acionada pelos fatores ambientais. O jejum prolongado, por exemplo,
pode levar a uma diminui¢do da capacidade hepatica de metabolizar a bilirrubina,
resultando em um aumento dos niveis dessa substdncia no sangue durante esses
periodos, onde a produgdo de bilirrubina pode ser exacerbada devido a hemolise e a
restricdo calorica, afetando diretamente o funcionamento do organismo (Martins et al,
2023).

Além do jejum, o estresse também despenha um papel significativo no
desenvolvimento da sindrome. As situacdes estressantes podem interferir nos niveis
hormonais e prejudicar a funcionalidade do figado, potencializando a elevacdo da
bilirrubina. Outros fatores, como infecgdes e exercicios extenuantes, também podem
contribuir para essa alteracdo. Ja as infeccdes podem provocar uma resposta
inflamatéria que influencia na metabolizacdo da bilirrubina, enquanto exercicios
intensos podem causar a ruptura dos eritrdcitos e aumentar ainda mais a producao
desse metabolito bioquimico (Costa et al, 2022).

Segundo Cohen (2018, p.04)., em um estudo desenvolvido em 2018, mostram
que a desidratacao e o consumo de alcool excessivamente estdo associados ao aumento
dos niveis de bilirrubina em individuos com predisposi¢do a sindrome de Gilbert. Outro
fator importante de destacar envolve a desidratacao, ela resulta em uma concentragao
acentuada de substdncias no sangue, incluindo a bilirrubina, enquanto o consumo
excessivo de alcool pode danificar e aumentar a carga hepatica. Alguns sintomas como
dores abdominais, diarreia, fraqueza, nausea, cansago também podem ser observados.
Dessa forma, para atenuar os sinais e sintomas clinicos referentes a sindrome, sera
necessario estar atento aos fatores ambientais para entender como as situacdes
cotidianas podem precipitar ou agravar essa condicdo aparentemente in6cua (Silva et

al, 2021).

Diagnostico da Sindrome de Gilbert
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Na SG os seus indices epidemiolégicos indicam que entre 4 e 10% da populacao
sao afetados pela patologia, podendo evoluir até chegar em 16%, com o publico quatro
vezes superior no sexo masculino na fase do inicio da adolescéncia. Geralmente, os
pacientes sao assintomaticos e o aparecimento se da por meio ocasional em exames
laboratoriais de rotina ou em razdo investigativa para outro quadro clinico
(Chandrasekhar et al, 2023).

Geralmente, pacientes com SG tendem a expressar niveis de bilirrubina totais
inferiores a 4 mg/dL evidenciando uma predominancia de hiperbilirrubinemia
indireta. Portanto, para conseguir um diagnédstico fidedigno deve-se antes realizar
exames laboratoriais para avaliar a funcdo hepdatica completa, buscando excluir
patologias subjacentes que estejam ligadas ao aumento da bilirrubina. Caso os
parametros hepaticos verificados se encontrem normais, faz-se interessante a
solicitacdo de um hemograma a fim de acompanhar a investigacdao por meio da

contagem de reticulécitos (Chandrasekhar et al, 2023).

Exames Complementares

Os exames complementares sdo indispensaveis pois oferecerem uma analise
generalista do estado de saude do paciente. Geralmente, uma anamnese detalhada do
historico clinico acompanhada do exame fisico é suficiente para apontar a origem da
ictericia, e caracterizar se estar relacionada ao hepatobiliar ou se surgiu de forma
adjacente em virtude de uma doenca de base. A investigacdo laboratorial é utilizada
principalmente para realizar o diagnostico diferencial das hiperbilirrubinemia e
classificar se a origem corresponde em pré-hepatica, hepatocelular ou obstrutiva.
Dentre as analises solicitadas normalmente estdo hemograma completo, perfil
hepatico, e as fra¢des de bilirrubina sdo as mais comuns para compor a investigacao e
direcionamento na fase inicial (Rodrigues, 2024).

Na SG, cada teste corresponde a um importante no estudo da doenga, por
exemplo, o hemograma sera valido para verificar se ha uma diminuicdo na
concentra¢do de bilirrubina, além disso, podem englobar contagem de reticulécitos
com intuito de observar se existe um aumento da distribui¢do dos eritrdcitos e efetuar
uma andlise das distensdes sanguineas pesquisando transformag¢des morfoldgicas

ligadas a anemias hemoliticas. Na func¢dao hepatica, os testes de AST e ALT visam
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principalmente o monitoramento da integridade dos hepatdcitos, conhecidos por
representar a celularidade especifica do figado (Rodrigues, 2024).

Os exames de bilirrubina sérica sdo de suma importancia em todo processo, pois
eles vao proporcionar o direcionamento acerca da sindrome. Conforme descreve o
processo de diagndstico diferencial da hiperbilirrubinemia indireta, iniciando com a
investigacdo clinica por meio de anamnese, exame fisico e avaliagdo de enzimas e
funcao hepatica. Caso esses parametros estejam alterados, investiga-se uma possivel
hepatopatia. Se estiverem normais, seguem-se os exames de hemodlise (DHL,
haptoglobina e reticuldcitos) para verificar a presenca de destruicdo excessiva de
hemadcias. Se a hemdlise for positiva, investiga-se a sua causa; se negativa, continua-se
com a avaliacdo da bilirrubina indireta. Niveis de bilirrubina menores que 5 mg/dL sdo
sugestivos de sindrome de Gilbert, necessitando confirmacdo com teste gendmico do
gene UGT1A1. ]Ja niveis entre 6-25 mg/dL indicam sindrome de Crigler-Najjar tipo I
(mais frequente na pediatria), e acima de 25 mg/dL, a sindrome de Crigler-Najjar tipo
IL.

Atualmente, para o diagnéstico da SG é realizada uma investigacdo de
hiperbilirrubinemia indireta, conforme demostra o fluxogramal. Inicialmente, avalia-
se o0 paciente por meio de anamnese, exame fisico, enzimas hepaticas e fun¢do hepatica.
Se esses exames estiverem alterados, investiga-se uma hepatopatia; caso estejam
normais, sdo realizados exames de hemdlise (como DHL, haptoglobina e contagem de
reticuldcitos) para verificar a presenca de destruicao excessiva de hemacias. Se esses
exames forem positivos, segue-se a investigacdo de hemolise. No entanto, se forem
negativos, prossegue-se com a avaliacdo da bilirrubina indireta. Para valores menores
que 5 mg/dL, sugere o diagnostico da Sindrome de Gilbert. Para confirmac¢do do
diagnostico é feito a analise do DNA do paciente através de um teste gendmico para

identificar mutag¢des nesse gene (shapiro, 2014).
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Fluxograma 1: Diagndstico diferencial de hiperbilirrubinemia indireta, com investigacdo da
sindrome como Gilbert.

‘ Hiperbilirrubinemia indireta ‘

1

Anamnese, exame fisico
; o v —" Alterados ‘
Enzimas e fungdo hepéticas T
‘ Norfnais | Investigar hepatopatia |
]
| T Exames de hemadlise :
Positivos |~— i .. —r| Negativos |
T (DHL, haptoglobina, reticuldcitos) T
‘ Investigar hemdolise ‘ ‘ Bilirrubina indireta ‘
‘ <5 mg/dL ‘ 6-25 mg/dL ‘ ‘ =25 mg/dL ‘
1 1 ]
‘ Sindrome de Gilbert* Sindrome Crigler-Najar Sindrome Crigler-Najar
l Provavel tipo [** Provavel tipo I1**

Teste gendmico
UGT1A1

*Adolescentes/adultos
**Fgixa neonatal/pedidtrica

Fonte: Sawada, 2023. Adaptado

Estudos Genéticos

Sabe-se que nas ultimas décadas houve um grande avango cientifico e
principalmente tecnolégico abrangendo as areas 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 nao terem
condic¢Oes financeiras de realiza-lo. Os estudos genéticos envolvendo participantes
humanos sao procedimentos bastante rigidos e criteriosos, que necessitam estar de
acordo com os padroes éticos dos comités de pesquisa institucional ou nacional,
amparando o paciente através do termo de consentimento exigido para a efetivacao do
estudo (Silveira et al, 2021).

A biologia molecular tornou-se uma grande contribuidora para o diagndstico da
SG, principalmente no que diz respeito a identificacdo da insercao [TA] promovida no
gene UGT1A1 que se caracterizou como um importante marcador genético desta
patogénese. A utilizacdo da técnica molecular auxilia na descoberta de outras diversas

mutac¢des, evidenciando até aquelas com um grau mais elevado de complexidade e
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servindo como base para além do diagndstico genético, abrangendo também o
aconselhamento e investigacdo pré-natal (Costa, 2004).

Para amplificar fragmentos de DNA por PCR convencional (também chamada de
PCR semiquantitativa), é necessario um par de iniciadores oligonucleotideos
especificos (chamados iniciadores de desoxirribonucleotideo trifosfato) que
reconhecem o DNA que deve ser amplificado e um polimero de DNA (por exemplo, Taq
DNA polimerase), amplamente utilizado em testes moleculares. O ciclo de PCR inclui
desnaturacao das fitas duplas de DNA, ruptura das ligacdes de hidrogénio,
reconhecimento do primer (recozimento ou hibridiza¢do) com fragmentos especificos
de DNA e, em seguida, polimerizacao da nova fita de DNA através da incorporagdo de
nucleotideos no primer. .3, entdo a corrente se estende na direcdo 5'-3' (Nascimento
etal, 2010).

Neste contexto, surge a biomedicina como a area da ciéncia responsavel desde
as analises até os monitoramentos das doencas. O profissional biomédico é
importantissimo nesse cenario da SG, pois além de poder participar diretamente dos
meétodos laboratoriais convencionais, ele possui a habilitagdo geneticista que sera
fundamental no processo do diagnostico genético. Recentemente, a RDC publicada pelo
CFBM que regulamenta a atuacdo do biomédico geneticista relata que “Art. 4¢ O
conselheiro geneticista deve esclarecer que a realizacdo do diagndstico de uma
condi¢do genética envolve ndo sé o paciente analisado, como também outros membros
de uma familia, os quais podem ter o risco de serem portadores da mesma condicao

investigada” (Brasil, 2018).

A Importancia do Diagndstico da Sindrome de Gilbert

O tratamento para a sindrome de Gilbert pode ser considerado dispensavel, pois
se trata de uma condi¢cdo benigna e ndo ha razdes para proceder com testes
desnecessarios. Apesar de ndo oferecer riscos maiores a saude dos individuos afetados,
é de suma importancia que o seu diagnostico seja evidenciado para que a bilirrubina
indireta seja controlada, visto que, em altas concentracdes podem ocorrer uma
neurotoxicidade levando ao quadro de encefalopatia aguda ou crénica, e
consequentemente, resultar em déficit cerebral, deficiéncia auditiva e crises

convulsivas. Nesse contexto, para os recém-nascidos que sdo acometidos ou ndo pela
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sindrome, e apresentaram quadro ictérico existe atualmente um tratamento que faz
uso da fototerapia utilizando lampadas de fibra 6ptica ou até mesmo as convencionais
foram comprovadas sendo eficientes e ndo invasivas, uma alternativa ideal para a
reducdo da hiperbilirrubinemia neonatal (Santos et al, 2015).

Bernardo 2012, argumenta que existem algumas medidas que podem ser
executadas com objetivo de minimizar situacdes que consideramos como “gatilhos”
com o intuito de controlar a bilirrubina indireta, sendo necessario evitar o jejum
intermitente, esforco excessivo, desidratacao, estresse entre outras circunstancias

deverao ser desviadas com o proposito extinguir a sintomatologia citada acima.

CONCLUSAO

Portanto, através deste estudo foi possivel compreender que o diagnéstico
através da genética proporciona maiores beneficios, bem como diferenciacao de outras
condi¢cdoes evitando reconhecimento incorreto, orientacdo familiar util para
aconselhamentos genéticos, informacgdes acerca do prognostico evidenciando que a SG
ndo esta associada a complicacdes 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
esta disponivel dentro da realidade de algumas regides ou pacientes. Qutro fator a ser
analisado também, diz respeito a interpretacdo e limitacdo dos testes genéticos, ja que
existe a possibilidade de nem todas as variantes serem devidamente identificadas,
demonstrando resultados ambiguos ou de dificil analise (Monteiro et al, 2020).

Vale salientar, € de suma importancia que a sociedade tenha conhecimento das
patologias genéticas e como discorrem o seu diagnostico convencional e diferencial.
Seguindo essa vertente, a visibilidade esta relacionada em conseguir proporcionar uma
investigacdo precoce seguido de tratamentos personalizados, e que trabalhem também
toda parte de conscientizacao, suporte psicoldgico e educagdo para individuos que
sejam afetados. Desse modo, as tecnologias genéticas dispostas atualmente sdo vistas
como ferramenta de prevencdo permitindo ao paciente uma qualidade de vida e
monitoramento completo das possiveis alteragdes que podem ser expressas em seu

material genético (Garcia et al, 2020).
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