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MEDICINA DE PRECISAO E O PAPEL DO ACONSELHAMENTO GENETICO
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Introdugéo: A medicina de precisdo utiliza dados genéticos para personalizar tratamentos, destacando
0 sequenciamento de nova geracdo (NGS) e o0 sequenciamento de exomas. Apesar dos avancos, a
interpretacdo de variantes genéticas, incluindo variantes de significado incerto (VUS), e o mangjo de
achados incidentais sdo desafios clinicos e bioéticos. O presente trabalho revisa o impacto do NGS na
medicina de precisdo bem como o papel do aconselhamento genético. Objetivo: Revisar a literatura
sobre 0 uso do sequenciamento de exoma na medicina de precisdo, focando no aconselhamento
genético, classificagdo de variantes e desafios bioéticos de achados incidentais. M ateriais e M étodos:
Foram incluidos estudos de 2010 a 2023, abordando NGS e exomas em medicina de precisio,
aconselhamento genético, e achados incidentais. As bases de dados PubMed, Scopus e Web of Science
foram usadas, e a selegdo resultou em 50 estudos. Os dados extraidos incluiram tecnologias de
sequenciamento, classificacdo de variantes, achados incidentais e implicagdes clinicas. Resultados: O
sequenciamento de exoma identificou variantes genéticas em 85% dos casos analisados, com 20%
sendo VUS. Aproximadamente 15% dos pacientes tiveram achados incidentais, como mutagtes nos
genes BRCA1 e BRCA2. A comunicagdo dos resultados por meio de aconselhamento genético foi
considerada crucial, especialmente para VUS e achados incidentais, que levantam questdes bioéticas
importantes. Conclusdo: A interpretacdo de VUS continua sendo um grande desafio. O
aconsel hamento genético é fundamental para a comunicacéo eficaz desses resultados. A revisdo sugere
gue protocolos mais claros sdo necessarios para 0 manejo de achados incidentais e a reanélise
periddica dos resultados, & medida que novos conhecimentos genéticos surgem .O NGS trouxe
diversos avancos a medicina de precisdo, mas desafios na interpretacdo de variantes e manejo de
achados incidentais persistem. O aconselhamento genético especializado é fundamental para um
direcionamento terapéutico eficaz, e novas diretrizes devem ser criadas para otimizar 0 uso dessas
tecnologias.
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