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RESUMO

Introducéo: Nas ultimas décadas os avancos na genética e na biologia molecular tém
revolucionado o entendimento acerca da diversidade e complexidade do genoma
humano. A capacidade de sequenciar e analisar DNA em grandes niveis permitiu
descobertas antes inimaginaveis, relacionando-as diretamente a salde e o
desenvolvimento humano. Dentro desse contexto, 0 mosaicismo cromossomico
ganhou destaque por suas implicacdes e suas revelacdes surpreendentes sobre a
variagdo gendmica. O mosaicismo € decorrente de erros na divisdo mitdtica no
momento da anafase, onde as cromatides nao se separam corretamente, acarretando
a presencga de células aneuploides, ou seja, com numeros distintos de cromossomos
em um mesmo individuo No mosaicismo, as mutacfes génicas se acumulam durante
o desenvolvimento embrionario e pds-natal, ou seja, quanto antes surge uma mutacao
Nno organismo, maior € seu risco potencial. Ademais, 0 mosaicismo nao ocorre apenas
na fase embrionéario, podendo ser um mecanismo responsavel pelo envelhecimento
humano. Na maioria dos contextos, a aneuploidia tem efeitos profundos na fisiologia
celular das células sométicas humanas, e apenas em algumas excecfes sao
compativeis com a vida, embora acompanhadas de diversas patologias. A sindrome
de Down, que corresponde a trissomia do 21, em mosaico, possui células com 46
cromossomos e células com trissomia no cromossomo 21, fazendo com que o
individuo possua duas linhagens celulares. A trissomia 21 em mosaico acontece no
embrido, apés a fase de zigoto, devido a uma incorreta separacdo dos cromossomos
homélogos. O mosaicismo associado a essa corresponde a outro diagnéstico genético
e normalmente apresenta menos caracteristicas clinicas da sindrome de Down. Dessa
maneira, € possivel observar a correlacdo entre as mutagcdes em mosaico e suas
mudancas na fisiologia do corpo humano. Objetivo: Analisar e descrever as causas,
caracteristicas e impactos na fisiologia humana proporcionadas pelo mosaicismo
destacando a importancia de se conhecer a condicdo desde o estagio de embrido e
como ela pode existir mesmo na fase adulta, principalmente durante o evelhecimento.
Ainda correlacionar o mosaicismo a sindromes cromossdmicas, especialmente a
Sindrome de Down. Metodologia: Através de uma revisdo bibliografica somada a
aspectos documentais o presente estudo visar analisar sobre 0 mosaicismo e seus
impactos na fisiologia humana ao longo da vida. Primeiramente, foram obtidos artigos
através da pesquisa nos bancos de dados Google Académico e PubMed, ambos
direcionando para revistas referentes aos assuntos pré-estabelecidos. Na pesquisa
de palavras-chave iniciais foram utilizados os termos “mosaicism”, “physiology”,
“somatic mosaicism”, “mosaicismo”, “trisomy”, “Down’s Syndrome”, “phenotype” e
“tryssomi 217, excluindo teses de conclusao de curso (TCC), teses de Mestrado e
Doutorado e artigos que nao estivessem em portugués, inglés ou espanhol. Por meio
dessas palavras-chaves, foram encontrados aproximadamente 100 artigos relevantes
pelo titulo, apos andlise dos resumos, foram selecionados 38 artigos. Com a
realizacdo de levantamento bibliografico, obteve-se a analise e a organizacédo das
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informacBes mais pertinentes sobre a influéncia do mosaicismo no codigo genético
humano. A andlise dos dados visara explicar a influéncia do mosaicismo no
comportamento humano desde seu desenvolvimento intrauterino até a fase adulta.
Resultados Esperados: Ao final da pesquisa, espera-se resultados de cunho
cientifico que validem a proposta visada pelo presente projeto, trazendo um
conhecimento aplicavel, e acessivel sobre os mecanismos envolvidos/modificado pelo
mosaicismo e seu comportamento fisiolégico durante todo o curso da vida do
individuo. O mosaicismo pode ser mais comum do que se imagina, muitas das vezes
sem consequéncias aparentes e pode ter influéncia no processo de envelhecimento
humano, acredita-se que cada vez mais estudos entorno dessa temética surgirdo e
este podera contribuir para futuros. Além disso, espera-se que sua correlacdo com as
sindromes cromossdmicas seja cada vez mais levada em consideracdo, pois pode
influenciar no fenotipo e a maneira como a sindrome se manifesta no individuo, sendo
mais branda ou mais grave. Dessa maneira, acredita-se que o presente estudo podera
contribuir para pesquisas futuras, ampliando cada vez mais os horizontes ao redor
dessa temética, visto que o mosaicismo engloba muito mais condi¢cbes do que se
suspeitava no momento de sua descoberta. Finalmente, a pesquisa e a ciéncia sao
fundamentais para o aprimoramento da saude de toda populagdo, assim, estudos
como este podem auxiliar cada vez mais na promoc¢ao de novas praticas terapéuticas
para as doencas e mutagcdes cromossoémicas, em especial 0 mosaicismo.
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