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RESUMO

O material genético das células pode ser visualizado em microscépio 6ptico, quando técnicas de cultivo e
preparo de laminas é empregado. Os cromossomos estdo presentes durante a reproducéo celular e, durante
investigacao laboratorial, sdo utilizados para avaliar muta¢des. Tais mutacBes podem ocorrer em sua
estrutura ou em ndamero e sdo estudadas através da cariotipagem; a Sindrome de Down, por exemplo, pode
ser rapidamente diagnosticada através da presenca de trés cromossomos vinte e um. Outros tipos de
alteracdes, que ndo sao visiveis em microscopia Optica, estao presentes em diversas sindromes e devem ser
investigadas por técnicas moleculares, como a técnica de PCR. A reacdo em cadeira da polimerase permite
identificar alteracdes nas bases nitrogenadas que levam ao desenvolvimento da sindrome do X fragil, da
surdez e outras. Dado o crescente nimero de alteragcdes genéticas apresentadas na populacdo mundial e a
inexisténcia de um servico publico na regido de Maringd, a existéncia de um laboratério de genética humana
para realizar a analise por cariotipagem e de PCR deste populacdo local se faz muito necessaria. Com a
criacdo deste laboratério pudemos realizar atendimentos de individuos que buscam elucidar diagndsticos
equivocados, incompletos ou mesmo inexistentes, e também investigar causas de infertilidade entre casais,
para receberemsuporte cientifico para a realizagdo de uma conduta precisa. Além dos beneficios para a
populacdo, o académico estagiario do laboratério é apresentado a uma ampla carga teérica e préatica de
conhecimento, permitindo o aprimoramento pessoal e profissional.

PALAVRAS-CHAVE: Aconselhamento genético; Sindromes genéticas; Biologia molecular; Cari6tipo;
Sindromes genéticas.

1. INTRODUCAO

As doencas genéticas sao causadas por alteracdes no DNA dos individuos. Existem
diversas alteragdes, seja no niumero de cromossomos e/ou ha sua estrutura adicionando,
retirando ou fazendo as trocas de bases existentes no genoma. Algumas dessas alteracdes
sdo causadas por doencas hereditarias, além de serem também condicionadas a fatores
do ambiente, desencadeando os sintomas da doenca (VIDAL, 2018). Segundo a
Organizacdo Mundial da Saude, estima-se que 13 milhdes de pessoas apresentam
doencas genéticas e outras hereditarias no Brasil, sendo que cerca de 6 mil condi¢cdes
foram descritas relacionadas a doencas genéticas, hereditarias ou relacionadas a genes.
Além das enfermidades de origem genética, a atual populacdo enfrenta outro desafio: a
tendéncia dos casais em adiar a procriacéo. Tal préatica tem acarretado, entre outros fatores
possiveis que nado foram ainda avaliados no casal, um aumento significativo na dificuldade
de conceber descendentes (VIEIRA, 2018).

Visto que as doengas genéticas ndo tém cura, e pensando no sentido de diagndstico
precoce e qualidade de vida, é de suma importancia a existéncia dos laboratorios de
genética humana, pois com a andlise do material genético dos pacientes e familiares pode-
se emitir laudos que colaboram para viabilizar melhor o entendimento da doenca e assim
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focar em tratamentos especificos para cada caso (GIUGLIANI, 2021). Consoante a isso, a
existéncia dos laboratérios de genética viabiliza, por testes especificos, uma esperanca aos
casais que desejam engravidar. Os exames laboratoriais de ambito genético sdo onerosos
para a maioria da populacdo e, ainda que existam muitos laboratérios espalhados pelo
Brasil, aqueles que viabilizam o suporte a maior parte da populacdo ainda o fazem de
maneira particular. Além disso, o suporte laboratorial realizado pelo SUS faz com que a
populacdo espere muito tempo por um resultado, o que implica no inicio tardio da terapia e
atraso na elucidacdo de muitas doencas genéticas (VIEIRA et al., 2013; IRIART et al.,
2019).

Verifica-se que em Maring4 (PR) e regido ndo existem laboratorios que oferecam
exames geneéticos e moleculares gratuitamente. Mesmo reconhecida sua importancia,
existem poucos laboratérios no territério brasileiro que possam colaborar para o
reconhecimento das doencas genéticas. Além disso, soma-se a dificuldade de
encaminhamentos para esses servigos especializados. Diante dessa realidade, enfatiza-se
a relevante necessidade de estabelecer um laboratério especializado em genética humana,
visando fornecer assisténcia a individuos com suspeitas de doencas genéticas e casais
enfrentando problemas de fertilidade.

A criacdo deste laboratério, tem por objetivo, portanto, oferecer a populacdo a
realizacdo de diagndsticos precisos, possibilitando o acesso a tratamentos adequados no
ambito do Sistema Unico de Salde (SUS), e, assim, proporcionando o apoio necessario de
forma mais agil e eficiente.

2. MATERIAIS E METODOS

Inicialmente, realizou-se uma revisao bibliografica abrangente para identificar a
relevancia e a utilidade de um laboratério genética médica, destacando a importancia do
diagnéstico precoce de doencas genéticas e a necessidade de oferecer suporte e
tratamento adequado para as familias e individuos afetados. Em seguida, conduziu-se uma
pesquisa abrangente da disponibilidade de servicos de genética médica no territorio
brasileiro, com foco especial nas regifes préximas a Maringa. I1sso permitiu uma andlise
comparativa das lacunas existentes em relacdo a oferta de atendimento e diagndstico
genético gratuito, especialmente para os usuarios do SUS. Essa pesquisa também
identificou as instituicdes de saude que fornecem servicos semelhantes e seus respectivos
modelos de atendimento.

Com base nos dados obtidos na revisdo bibliografica e na pesquisa da
disponibilidade de servicos, realizou-se uma analise de viabilidade para a implantacdo de
um laboratorio de Genética Humana na UniCesumar. Nessa analise, consideraram-se
fatores como a demanda potencial de pacientes, a capacidade técnica da instituicdo, a
infraestrutura necesséria para o funcionamento do laborat6rio, bem como as parcerias que
poderdo ser estabelecidas com ambulatérios e hospitais da regido. Por fim, a implantacéo
do laboratorio de genética humana seguiu um planejamento detalhado, levando em conta
todas as informacdes coletadas durante a revisao bibliografica, pesquisa de disponibilidade
e analise de viabilidade.

O laboratério de Genética Humana foi instalado no Bloco 6, segundo andar, no
mesmo local onde atualmente funciona o laboratério de Biologia Molecular. Dada a
proximidade das técnicas utilizadas, o laboratério de Genética Humana compartilha dos
equipamentos e instalagdes.

3. RESULTADOS E DISCUSSOES
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Em meados de 2021, foi criado o laboratério de Genética Humana para estruturar o
atendimento a populagdo de Maringa e regido, oferecendo exames de cariotipagem e
biologia molecular. Esse laboratério atende pessoas de instituicdes, associacdes e outros
usuarios do SUS da Regional de Maringa, bem como aqueles provenientes de servigos
nao-SUS.

Atualmente, o laboratoério utiliza o modelo de exames de cariétipo e PCR X fragil,
uma vez que estas técnicas permitem a analise das mais comuns alteracdes genéticas. Em
parceria com o0 ambulatério pediatrico da UBS Aclimacao e o ambulatério de Fertilidade do
Hospital Metropolitano de Maringa, os pacientes sao atendidos clinicamente nesses
ambulatérios e, posteriormente, encaminhados para coleta de sangue e/ou mucosa oral
para analise cariotipica e/ou PCR no laboratorio.

A média mensal de exames realizados € de aproximadamente 8 exames, podendo
ser ampliada conforme a demanda. Os estagiarios de Biomedicina, Ciéncias Bioldgicas e
Medicina, académicos regulares da UniCesumar, preparam e analisam os exames sob a
supervisdao de uma técnica contratada para o laboratério. Os laudos sdo emitidos pelo
coordenador do laboratério, em duas vias, fornecidas aos meédicos responsaveis pelo
paciente para discusséo de possiveis prognosticos e tratamentos.

Em Maring4, Parana, contamos com cerca de 67.000 pessoas vivenciando ao menos
uma forma de deficiéncia, correspondendo a 19% da populacao local (IBGE, 2012). Apesar
desse nimero grande, temos uma caréncia de atendimento genético no estado do Parana
em relacdo a crescente demanda por esse servico, concentrando os atendimentos
disponiveis para pacientes do SUS em Curitiba. Aliado a isso, muitos casais hoje tém filhos
mais tarde e com isso muitas sdo as dificuldades, que podem estar aliadas a possiveis
alteracbes genéticas dos mesmos. Estes recorrem aos exames mediante o SUS, porém
tais exames muitas vezes demoram muito a ficarem prontos, o que prolonga ainda mais a
espera do casal.

Entretanto, ainda ndo ha nenhum servico de atendimento disponivel em Maringa
capaz de suprir a demanda regional, levando os pacientes a buscar atendimento em outras
regides ou laboratérios particulares. Tendo em vista essas questdes e a necessidade
identificada, justificou-se a criagdo do servico especializado em Genética Humana,
instalado na Unicesumar, para atender pessoas e familias com suspeitas de doencas
genéticas ou manifestacdes clinicas de deficiéncia mental e/ou fisica, sejam elas isoladas
ou multiplas. Essa iniciativa buscou suprir uma demanda importante e proporcionar o devido
suporte as pessoas afetadas por essas condi¢des, trazendo beneficios significativos para
a comunidade local.

4. CONSIDERACOES FINAIS

Conclui-se que o laboratério de Genética Humana instalado na Unicesumar
desempenha um papel indispensavel no atendimento das pessoas e familias em Maringa
gue apresentam suspeita de doencas genéticas ou manifestagdes de doengas mentais, ou
fisicas, fornecendo todo o auxilio, acolhimento e diagndsticos necessarios, com o Sistema
Unico de Saude (SUS). Notavelmente, esse servico é de carater gratuito, diferentemente
de estabelecimentos particulares. Diante 0 aumento da procura dos servigos e diagnosticos
genéticos, o laboratorio facilita o acesso das pessoas com suspeitas de doencas genéticas
a possuirem seu diagndstico de maneira gratuita e de facil acesso, permitindo que o
paciente tenha um tratamento focado na sua condicao.

Importa destacar a relevancia de identificar precocemente essas manifestagoes,
possibilitando um diagndéstico e tratamento mais ageis, com vistas a promover uma melhor
gualidade de vida e expectativa para o paciente. Além disso, o laboratério proporciona aos
casais com dificuldades de engravidar um aconselhamento genético, buscando caminhos
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gue Ihes permitam a possibilidade de terem filhos. Essa abordagem é de suma importancia
para auxiliar na tomada de decisdes e na compreensao das opc¢des disponiveis para a
construcdo de uma familia. Ressalta-se, ainda, que esse laboratorio oferece uma rica
oportunidade de aprendizado e aquisi¢cao de diversas técnicas laboratoriais para os alunos
estagiarios, contribuindo significativamente para a formacéo de profissionais capacitados e
competentes, prontos para enfrentar os desafios do mercado de trabalho.
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