
A história da genética na medicina teve 
seu começo no início do século XX 
através do reconhecimento por Garrod 
e seus colaboradores, de que as leis de 
Mendel  poderiam explicar a recorrência 
de certas doenças em famílias. Durante 
os últimos 100 anos a genética médica 
cresceu de uma pequena subespeciali-
dade composta por um pequeno grupo 
de afecções, para uma importante área 
da medicina cujos conceitos e métodos 
de investigação diagnóstica são usados 
no entendimento de problemas tanto 
comuns como raros na rotina clínica. 
Essa crescente importância da área foi 
amplifi cada após a determinação do 
conteúdo completo do genoma huma-
no através do Projeto Genoma Huma-
no, fruto da colaboração de vários paí-
ses com o objetivo comum. 
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A genética médica foca não apenas no 
paciente,  mas em toda família. O reco-
nhecimento da história familiar é fun-
damental, e o primeiro passo para o 
diagnóstico de uma entidade, sendo ou 
não inicialmente pensado na possibili-
dade de ser uma doença de base gené-
tica. Alguns autores chegam a defender 
que não pesquisar a história familiar 
leva a uma  medicina de má qualidade. 
A obtenção da história familiar através 
da anamnese e em  alguns casos com-
plementada também pela semiologia de 
outros integrantes da prole, pode for-
necer informações sobre o diagnóstico, 
tipo de herança envolvida assim como 
o seu prognóstico, através da histó-
ria natural da doença e expressividade 
entre os seus membros. Além de que o 
próprio aconselhamento genético para 
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e comportamental, prevenção de dis-
funções musculoesqueléticas, baseadas 
na cinesioterapia, integração sensorial, 
facilitação neuromuscular propriocep-
tiva, posicionamento terapêutico, trata-
mento neuroevolutivo e outros.1,6

A fi sioterapia se faz necessária desde o 
momento da admissão até a alta do recém 
nascido de risco, pois é nesse momento 
que as informações de cuidados espe-
ciais e encaminhamentos para serviços 
que desempenham o acompanhamento 
do desenvolvimento são realizadas.
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entidades é o cariótipo com banda 
G capaz de detectar a maioria das 
afecções deste tipo, todavia micro-
deleções ou microduplicações só são 
detectadas através de uma técnica 
chamada de micro-array. 

2 Gênicas - causadas por mutação de 
genes individualmente Em alguns ca-
sos a mutação está em um gene con-
tido nas mitocôndrias e não no nú-
cleo. Em todos os casos a causa é um 
erro na informação genética que é 
carreada por estes genes. São exem-
plos de afecções causadas por este 
mecanismo: a Fibrose Cística, Ane-
mia Falciforme, síndrome de Marfan, 
Doença de Wilson, Leucodistrofi a, 
erros inatos do metabolismo, dentre 
muitas outras. Podemos também di-
vidir as doenças gênicas segundo o 
seu padrão de herança genética em: 
autossômica dominante (só basta um 
alelo afetado para que se manifeste a 
afecção), autossômica recessiva (são 
necessários 2 alelos com mutação), 
Ligado ao cromossomo sexual X e as 
de herança mitocondrial (necessaria-
mente herdadas da mãe). A maioria 
das afecções causadas por esta etio-
logia são raras individualmente afe-
tando no total cerca de 2% da popu-
lação, porém se a juntarmos em um 
grupo serão responsáveis por signifi -

cante causa de morbi mortalidade. 

3. Herança multifatorial - é responsável 
pela maioria das doenças que tem al-
guma contribuição da genética, e são 
evidenciadas pelo risco aumentado 
de aparecimento  das mesmas entre 
familiares de indivíduos afetados, en-
tre gêmeos idênticos.  Corresponde a 
grande parte de malformações con-
gênitas isoladas (Hirschsprung, fenda 
palato labial, defeitos cardíacos), do-
enças degenerativas em que há uma 
interação importante com o meio 
como a doença de Alzheimer (há tam-
bém forma gênica descrita), diabetes, 
hipertensão arterial, psoríase entre 
outras. Parece não haver defeito es-
pecífi co de algum gene isoladamente 
e sim mutações em vários genes que 
conjuntamente com fatores ambien-
tais resultaria em doenças. 

  
É notório o imenso avanço que houve 
no campo da genética nos últimos 50 
anos, que compreendeu desde o desco-
brimento da estrutura do DNA até o ma-
peamento completo do genoma huma-
no, e a seguir neste passo podemos ter 
certeza que estamos no início de uma 
revolução em que a genética e a genô-
mica estarão totalmente integradas na 
prática de saúde pública e em todas as 
áreas da medicina.
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as pessoas se faz extremamente funda-
mental. 

Nos últimos anos o Projeto Genoma 
Humano possibilitou o sequenciamen-
to completo de todo DNA humano, 
isso permitiu a identifi cação de todos 
os genes humanos, que são em torno 
de 25000, além da variação deles em 
diferentes populações, e delineamen-
to de como as essa variações  contri-
buem para a saúde e para a doença. Em 
suma este projeto tem revolucionado a 
medicina através do conhecimento da 
origem genética de diversas afecções e 
dando instrumentos para novos exames 
complementares, além de medidas pre-
ventivas de recorrências de doenças. 

Os princípios da genética não estão 
restritos a uma área da medicina, e sim 
servindo de base para afecções em qua-
se todas as áreas médicas, tomemos al-
guns exemplos: 

- uma criança com malformações con-
gênitas múltiplas e que já tem um ca-
riótipo normal pode ser submetida a 
um teste genômico de alta resolução 
capaz de detectar pequenas deleções 
ou duplicações; 

- uma mulher jovem com história fa-
miliar para câncer de mama pode re-
ceber aconselhamento direcionado 
para prevenção; 

- um obstetra colhe amostra de vilosi-
dade coriônica para citogenética; 

- um hematologista que investiga uma 
história de fenômenos tromboembólicos 
em uma família usará de testes genéticos 
para as trombofi lias hereditárias; 

- o estudo de expressão gênica  de um 
tumor pode fornecer informações de 
seu prognóstico e mesmo de conduta 
terapêutica; 

- um patologista forense usa de amos-
tras de DNA para que seja elucidado 
um caso policial. 

- um neurologista infantil através da 
história familiar que sugira alguma 
forma de transmissão genética, con-
segue direcionar a dosagem de uma 
enzima específi ca ou de um substrato 
para esclarecer o diagnóstico etioló-
gico de uma leucodistrofi a ou de um 
erro inato do metabolismo. 

Entre as afecções que são totalmente 
ou parcialmente determinadas geneti-
camente, podemos identifi car três me-
canismos etiológicos principais: 

1. Cromossomopatias - o defeito é decor-
rente de um excesso ou defi ciência de 
genes contidos em um cromossomo 
inteiro ou em um grande segmento 
do mesmo. As anormalidades podem 
ser numéricas ou estruturais e po-
dem envolver cromossomos autos-
sômicos ou sexuais. O impacto clíni-
co e social destes tipos de problemas 
é enorme. Temos como exemplos 
clássicos de afecções numéricas: a 
síndrome de Down, Edwards, Patau,  
e de alterações estruturais podemos 
citar a síndrome de Cri Du Chat de-
corrente de deleção parcial do bra-
ço curto do cromossomo 5, ou as 
que podem também ser decorrentes 
de dissomias como as síndromes de 
Angelman e Prader-Willi. O méto-
do principal para diagnóstico de tais 

Genética médica: qual a realidade atual e perspectivas na medicina moderna

42         Rev. Saúde Criança Adolesc., 1(1): 41 - 44, jul./dez., 2009



entidades é o cariótipo com banda 
G capaz de detectar a maioria das 
afecções deste tipo, todavia micro-
deleções ou microduplicações só são 
detectadas através de uma técnica 
chamada de micro-array. 

2 Gênicas - causadas por mutação de 
genes individualmente Em alguns ca-
sos a mutação está em um gene con-
tido nas mitocôndrias e não no nú-
cleo. Em todos os casos a causa é um 
erro na informação genética que é 
carreada por estes genes. São exem-
plos de afecções causadas por este 
mecanismo: a Fibrose Cística, Ane-
mia Falciforme, síndrome de Marfan, 
Doença de Wilson, Leucodistrofi a, 
erros inatos do metabolismo, dentre 
muitas outras. Podemos também di-
vidir as doenças gênicas segundo o 
seu padrão de herança genética em: 
autossômica dominante (só basta um 
alelo afetado para que se manifeste a 
afecção), autossômica recessiva (são 
necessários 2 alelos com mutação), 
Ligado ao cromossomo sexual X e as 
de herança mitocondrial (necessaria-
mente herdadas da mãe). A maioria 
das afecções causadas por esta etio-
logia são raras individualmente afe-
tando no total cerca de 2% da popu-
lação, porém se a juntarmos em um 
grupo serão responsáveis por signifi -

cante causa de morbi mortalidade. 

3. Herança multifatorial - é responsável 
pela maioria das doenças que tem al-
guma contribuição da genética, e são 
evidenciadas pelo risco aumentado 
de aparecimento  das mesmas entre 
familiares de indivíduos afetados, en-
tre gêmeos idênticos.  Corresponde a 
grande parte de malformações con-
gênitas isoladas (Hirschsprung, fenda 
palato labial, defeitos cardíacos), do-
enças degenerativas em que há uma 
interação importante com o meio 
como a doença de Alzheimer (há tam-
bém forma gênica descrita), diabetes, 
hipertensão arterial, psoríase entre 
outras. Parece não haver defeito es-
pecífi co de algum gene isoladamente 
e sim mutações em vários genes que 
conjuntamente com fatores ambien-
tais resultaria em doenças. 

  
É notório o imenso avanço que houve 
no campo da genética nos últimos 50 
anos, que compreendeu desde o desco-
brimento da estrutura do DNA até o ma-
peamento completo do genoma huma-
no, e a seguir neste passo podemos ter 
certeza que estamos no início de uma 
revolução em que a genética e a genô-
mica estarão totalmente integradas na 
prática de saúde pública e em todas as 
áreas da medicina.

Pessoa ALS

     Rev. Saúde Criança Adolesc., 1(1): 41 - 44, jul./dez., 2009       43

as pessoas se faz extremamente funda-
mental. 

Nos últimos anos o Projeto Genoma 
Humano possibilitou o sequenciamen-
to completo de todo DNA humano, 
isso permitiu a identifi cação de todos 
os genes humanos, que são em torno 
de 25000, além da variação deles em 
diferentes populações, e delineamen-
to de como as essa variações  contri-
buem para a saúde e para a doença. Em 
suma este projeto tem revolucionado a 
medicina através do conhecimento da 
origem genética de diversas afecções e 
dando instrumentos para novos exames 
complementares, além de medidas pre-
ventivas de recorrências de doenças. 

Os princípios da genética não estão 
restritos a uma área da medicina, e sim 
servindo de base para afecções em qua-
se todas as áreas médicas, tomemos al-
guns exemplos: 

- uma criança com malformações con-
gênitas múltiplas e que já tem um ca-
riótipo normal pode ser submetida a 
um teste genômico de alta resolução 
capaz de detectar pequenas deleções 
ou duplicações; 

- uma mulher jovem com história fa-
miliar para câncer de mama pode re-
ceber aconselhamento direcionado 
para prevenção; 

- um obstetra colhe amostra de vilosi-
dade coriônica para citogenética; 

- um hematologista que investiga uma 
história de fenômenos tromboembólicos 
em uma família usará de testes genéticos 
para as trombofi lias hereditárias; 

- o estudo de expressão gênica  de um 
tumor pode fornecer informações de 
seu prognóstico e mesmo de conduta 
terapêutica; 

- um patologista forense usa de amos-
tras de DNA para que seja elucidado 
um caso policial. 

- um neurologista infantil através da 
história familiar que sugira alguma 
forma de transmissão genética, con-
segue direcionar a dosagem de uma 
enzima específi ca ou de um substrato 
para esclarecer o diagnóstico etioló-
gico de uma leucodistrofi a ou de um 
erro inato do metabolismo. 

Entre as afecções que são totalmente 
ou parcialmente determinadas geneti-
camente, podemos identifi car três me-
canismos etiológicos principais: 

1. Cromossomopatias - o defeito é decor-
rente de um excesso ou defi ciência de 
genes contidos em um cromossomo 
inteiro ou em um grande segmento 
do mesmo. As anormalidades podem 
ser numéricas ou estruturais e po-
dem envolver cromossomos autos-
sômicos ou sexuais. O impacto clíni-
co e social destes tipos de problemas 
é enorme. Temos como exemplos 
clássicos de afecções numéricas: a 
síndrome de Down, Edwards, Patau,  
e de alterações estruturais podemos 
citar a síndrome de Cri Du Chat de-
corrente de deleção parcial do bra-
ço curto do cromossomo 5, ou as 
que podem também ser decorrentes 
de dissomias como as síndromes de 
Angelman e Prader-Willi. O méto-
do principal para diagnóstico de tais 

Genética médica: qual a realidade atual e perspectivas na medicina moderna

42         Rev. Saúde Criança Adolesc., 1(1): 41 - 44, jul./dez., 2009



As novas tecnologias vêm alterando 
sobremaneira o tratamento clínico, 
através do aprimoramento de recursos 
diagnósticos e medicamentos diversos. 
De modo similar e em especial nas úl-
timas décadas, a Cirurgia também so-
freu os efeitos da modernização. Nes-
te sentido, surgiu a chamada “Cirurgia 
Minimamente Invasiva”, realizada com 
o uso de equipamentos óticos e câme-
ras de alta-resolução. Através dos cha-
mados trocartes (dispositivos tubulares 
com válvula), insufl a-se CO2 e inserem-
se pinças adaptadas (usualmente de 3 e 
5 mm) permitindo intervir em diversos 
espaços anatômicos. A laparoscopia e a 
toracoscopia, por exemplo, possibilitam 
a inspeção de órgãos intra-abdominais 
e intratorácicos, respectivamente.

Inicialmente empregadas em adultos, 
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muitas das abordagens vídeo-cirúrgicas 
já são realizadas de rotina em Pediatria. 
No início, as intervenções realizadas em 
crianças objetivavam tratar doenças co-
muns aos adultos: litíase biliar, refl uxo 
gastro-esofágico, apendicite. Mais re-
centemente, afecções específi cas pedi-
átricas, como estenose hipertrófi ca do 
piloro, fístula traqueo-esofágica e atre-
sia duodenal, têm sido também realiza-
das por este novo acesso. Diversas áreas 
da Pediatria têm presenciado a inserção 
cada vez mais rotineira da cirurgia mini-
mamente invasiva. Entre outras fi guram: 
gastroenterologia (fundoplicatura, cole-
cistectomia, abaixamento de cólon, bi-
ópsias de órgãos intra-abdominais como 
fígado e cólon); hematologia/ oncologia 
(esplenectomia, biópsias de tumores ab-
dominais e torácicos); nefrologia/urolo-
gia (nefrectomia, pieloplastia, abordagem 
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