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MEDICINA PERSONALIZADA: A GENOMICA APLICADA A SURDEZ
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Introducao: A surdez hereditaria é uma deficiéncia auditiva congénita causada por
alteragoes genéticas, sendo a maioria dos casos de surdez ndo-sindromica (herancga
autossomica dominante, recessiva, ligada ao cromossomo X ou mitocondrial). No caso das
mutagoes genéticas, a surdez pode ser identificada pela realizagdo de testes genéticos
nas familias, rastreando mutagoes intronicas (sequenciamento de éxons) e sinonimas
(alteragoes que ndo mudam a sequéncia de aminoacidos da proteina) no sequenciamento
do exoma completo (WES) de individuos vulneraveis a condigdo. Ademais, a medicina
personalizada, relacionada ao tratamento dessa deficiéncia, atua no diagnostico, a partir
dos testes genéticos. Objetivos: Avaliar a efetividade do WES e a importancia da
medicina personalizada e da genémica quanto as técnicas de rastreio da surdez
hereditaria. Metodologia: Foram coletados dados na plataforma Pubmed (MEDLINE),
utilizando os descritores “Genomics”, “Heredity”, “Deafness”, “Precision medicine”,
pesquisados juntos. Foram selecionados e analisados estudos completos gratuitos,
publicados entre 2020 e 2025. Em seguida, os artigos selecionados foram analisados
qualitativamente por todos os autores e os resultados foram reunidos, compondo uma
revisao narrativa. Resultados: A analise dos artigos selecionados constatou a
importancia do sequenciamento genético no rastreio de mutacoes (exons e regioes
flanqueadoras de genes comuns de surdez), destacando que mutagdes intronicas e
sinonimas sao facilmente perdidas pelo WES. Ademais, foi salientado que fatores, como a
necessidade de aprimoramento tecnoldgico e a disponibilidade de dados clinicos
precisos, interferem significativamente nos estudos genéticos. Por fim, é fundamental
destacar a importancia da medicina de precisao e da gendmica no rastreio da surdez
hereditaria, visto que todos os trabalhos analisados abordaram essa relevancia dentro do
contexto dessa patologia. Conclusao: A medicina personalizada permite o
aprimoramento do diagnostico e da conducgao clinica dos individuos com surdez
hereditaria, contribuindo para um manejo mais eficiente e direcionado da condigao.
Porém, o WES, demonstrou-se limitado, pois pode deixar de detectar mutagdes intronicas
e sindnimas relevantes, sendo insuficiente e necessitando de aprimoramento tecnoldgico
para uma ampliacao de sua eficacia. Portanto, a medicina personalizada e a gendmica
contribuem efetivamente para o desenvolvimento eficiente das técnicas de rastreio da
surdez hereditaria.
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