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INTRODUCAO: Atualmente, no Sistema Unico de Satide(SUS), existem muitos pacientes com doencas que apresentam sintomas
inespecificos e evolugdo imprevisivel pelo simples acompanhamento clinico, sendo essas caracteristicas fortes indicios de
doengas relacionadas a alteragdes no genoma. Nesses casos, a solugao para chegar a um correto diagndstico pode levar muito
tempo, compreendendo uma série de consultas com especialistas, uma variedade de testes moleculares tradicionais e outros
tipos de procedimentos. Um teste que examine a maioria dos genes sem requerer um conhecimento prévio do diagnéstico em
potencial pode ser vantajoso. Para tanto, propde-se o oferecimento pelo SUS do sequenciamento gendmico.

OBJETIVOS: Evidenciar os beneficios e os desafios para a inclusdo do sequenciamento gendmico no SUS.

METODOLOGIA: Revisdao de bibliografia disponivel nas bases de dados PubMed e SciELO.

RESULTADOS E DISCUSSAO: 0 sequenciamento gendmico completo atualmente apresenta um custo de cerca de 30.000 reais,
sendo, portanto, inviavel para utilizacdo diagnéstica em larga escala no SUS. Uma alternativa é o sequenciamento completo
do exoma, que consiste no sequenciamento das regides codificantes de proteinas (éxons) e constitui aproximadamente 1-2%
do genoma, onde sdao encontradas 85% das mutagdes herdaveis causadoras de doencgas. Apresenta como vantagem o custo mais
reduzido, cerca de 1.500 reais, e rapidez nos resultados. O sequenciamentogendmico pode revelar um diagnéstico preciso ao
paciente e, pela consideragdo do padrdao de metabolizacdo de farmacos, auxiliar na eleicdo do tratamento mais eficaz, além de
eventuais achados incidentais que podem levar o paciente a prevenir ou tratar precocemente diversas patologias para as quais
ndo apresenta sintomatologia evidente. Tudo isso pode ter repercussdes financeiras ao estado, diminuindo os custos finais no
diagnoéstico e tratamento desses pacientes. Além de repercussdes psicoldgicas, agindo no alivio ao sofrimento do paciente e dos
familiares pela determinacdo rapida da etiologia de seus sintomas e escolha de tratamentos eficazes mais adequados. Porém,
apesar de todas as vantagens, ainda é necessario treinamento em nivel de atencdo bdsica e especializada para reconhecer
possiveis doencas genéticas, assim como adequacdo de estrutura e centros especializados para oferecer esse tipo de exame
diagnoéstico. Ademais, a analise inequivoca dos resultados requer uma equipe multidisciplinar com especialistas em genética,
da clinica ao aconselhamento genético.

CONCLUSAO: Fica claro que a pratica médica tem evoluido no sentido de uma interface clinico-laboratorial sofisticada,
sendo a incorporacgdo do diagndstico genético um caminho inevitavel. No entanto, para o sequenciamento gendémico se tornar
uma realidade no SUS, é necessario transcorrer as barreiras para a sua implementacdo, pois ndo existem ainda diretrizes e
condigdes minimas para oferecer esse tipo de exame diagndstico, o que resulta em um grande volume de casos indefinidos

onerando o estado e a sociedade.
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