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Genetics: an essential tool for the pediatrician
of the 21st century

Genética: uma ferramenta indispensavel para o pediatra do século XXI

Magda Lahorgue Nunes'

O impacto da genética na medicina, que ndo era ainda vis-
lumbrado de modo muito claro quando Watson e Crick des-
creveram a estrutura do DNA em 1953, foi se tornando
progressivamente mais visivel ao longo dos 50 anos seguin-
tes, com os diversos marcos que foram sendo estabelecidos
nessa area, destacando-se a descoberta do codigo genético,
o estabelecimento de técnicas para manipulagdo do material
genético e a decifracdo da sequéncia do genoma humano,
completado em 2003.

Uma quantidade significativa de informagdo vem sendo
progressivamente gerada, e aimensa maioria dos periddicos
médicos vem sendo tomada por artigos que abordam os fato-
res genéticos da doenca e/ou utilizam ferramentas genéticas
para a sua compreensdo, diagndstico ou tratamento, com
impacto direto na atividade do médico clinico.

A necessidade de compreender essas novas informagdes
ja é necessaria ndo apenas para o geneticista, mas também
para o especialista e mesmo para o pediatra geral, uma vez
que ja estad chegando a hora em que essa “revolugdo gené-
tica” comeca a ter impacto sobre o processo diagndstico a ser
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conduzido, as condutas terapéuticas a serem tomadas e o
aconselhamento a ser prestado a familia envolvida.

Outro aspecto que diz muito a respeito do impacto do
desenvolvimento da genética na pratica médica, e principal-
mente na do pediatra, é a relevancia das informacgdes obtidas
em um paciente para todo o nucleo familiar, o que gera novas
questdes éticas que precisam ser discutidas.

Este suplemento ndo pretende abordar o conjunto das
mais de 5.000 doencas genéticas hoje conhecidas, mas sim
trazer para o pediatra alguns exemplos relevantes sobre a
repercussao das novas tecnologias genéticas para a pratica
clinica, tragando um panorama resumido das mudangas
recentes que estdo ocorrendo na maneira de enfrentar as
doencas, decorrentes dos avangos na genética.

Foram escolhidos temas que sao muito presentes na pra-
tica clinica do pediatra e autores com experiéncia nos temas
selecionados. Os textos foram redigidos ndo somente com o
objetivo de atualizar o pediatra nos avangos da genética, mas
também de orientar sobre o que ja é possivel levar deste con-
junto de novas informagoes para a atividade do dia-a-dia.

Boa leitura!
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