
INTRODUCÃO AO 
TESTE GENÉTICO:

Como funciona e quem deve considerar o teste



O que e teste genet ico?

- Os genes sa?o as instruc?o?es que dizem ao nosso corpo como 
funcionar. Temos mais de 20.000 genes e cada um tem uma 
func?a?o especi?fica. Quando um gene na?o esta? funcionando 
corretamente, ele pode fazer com que o corpo se desenvolva ou 
funcione de maneira diferente do esperado.

- O teste genetico e? uma maneira de analisar o co?digo dos genes 
relacionados a uma condic?a?o especi?fica que uma pessoa esta? 
experimentando para ver se esses genes esta?o funcionando ou 
na?o corretamente. O teste pode ser feito com uma amostra de 
sangue, saliva ou ce?lulas da bochecha.

- Se o código genético tem uma diferença que faz o gene não 
funcionar corretamente, dizemos que ele tem uma " variante 
patogênica"  ou uma " mutação" .

Para que serve o teste genet ico?

- Se o teste gene?tico encontrar uma anormalidade em um gene 
relevante para a condic?a?o de uma pessoa, isso pode ajudar a 
explicarpor queessa pessoa desenvolveu a condic?a?o que ela 
apresenta.

- Esse resultado gene?tico pode ajudar a determinar quais 
especialistas algue?m deve consultar ou sugerir mudanc?as no 
manejo me?dico ou triagem. Por exemplo, se uma pessoa com 
deficie?ncia intelectual e? diagnosticada com uma condic?a?o 
gene?tica que afeta o intelecto e a func?a?o cardi?aca, pode ser 
recomendado que a pessoa seja acompanhada por um 
cardiologista.

Quem deve considerar o teste genet ico?

Testes geneticos podem ser recomendados devido ao histo?rico pessoal 
ou familiar de uma condic?a?o da pessoa. Pode-se considerar o teste 
genetico se a pessoa ou um membro da fami?lia tiver convulso?es, autismo 
ou deficie?ncia intelectual, por exemplo. Pode-se tambe?m considerar o 
teste genetico se a pessoa ou um membro da fami?lia estiver buscando 
explicac?o?es para problemas me?dicos que afetam o corac?a?o, a visa?o, 
a audic?a?o, os rins, os pulmo?es ou o sistema endo?crino.

Tipos de resultados:

Existem quatro tipos possi?veis de resultados de testes geneticos:

- Posit ivo: Isso significa que uma ?variante patoge?nica? ou uma 
?mutac?a?o? foi encontrada em um gene especi?fico que explica 
a condic?a?o de uma pessoa. O gene na?o esta? funcionando 
corretamente.

- Outros membros da fami?lia podem ter essa 
anormalidade, ou a anormalidade gene?tica pode ser 
nova para a pessoa que fez o teste gene?tico. Testes 

adicionais podem ser recomendados para membros da 
fami?lia, como pais, irma?os e filhos.

- A pessoa pode ser encaminhada para consultas com 
especialistas ou alterar seu plano de cuidados atual.

- Pode haver um grupo de apoio para indivi?duos 
diagnosticados com a mesma condic?a?o gene?tica.

- Negat ivo: Isto significa que, com nosso entendimento atual da 
genética e os testes genéticos específicos feitos, nenhuma 
anormalidade foi encontrada. Ainda existe a possibilidade de que os 
sintomas de uma pessoa possam ser genéticos. Outros testes podem 
estar disponíveis no futuro" . (A redação também foi alterada aqui).

- Inconclusivo: Isso significa que uma variac?a?o no co?digo genetico 
foi encontrada, mas na?o ha? evide?ncias suficientes para determinar 
se a variante causa um problema de sau?de. Pessoas com variantes 
inconclusivas devem retornar ao profissional que solicitou o teste ao 
longo do tempo para obter atualizac?o?es.

- Inesperado: Tos testes genéticos podem ocasionalmente revelar que 
uma pessoa tem uma condição que ela não percebeu. Além disso, 
com testes familiares, os testes genéticos podem ocasionalmente 
revelar que os membros da família estão relacionados de uma forma 
inesperada.

Discriminac?a?o genet ica

O Genetic Information Nondiscrimination Act (GINA) de 2008 e?uma lei 
federal que protege os indivi?duos da discriminac?a?o genetica para a 
maioria das apo?lices de seguro de sau?de e status de emprego; o custo dos 
pre?mios de seguro me?dico na?o pode ser aumentado e os empregadores 
na?o podem alterar seu status de emprego com base nos resultados dos 
testes geneticos. O GINA na?o protege pessoas com seguro me?dico 
fornecido por pequenas empresas e para militares, pacientes de VA, 
funciona?rios federais ou servic?os de sau?de indianos. Ale?m disso, o GINA 
na?o protege contra aumento de custo ou negac?a?o de cobertura de 
seguro de vida, seguro de invalidez e seguro de cuidados de longo prazo; 
esse aspecto e? mais preocupante para indivi?duos que sa?o levemente 
afetados ou que ainda na?o apresentam sintomas no momento do teste, mas 
que, por meio do teste, apresentam um risco aumentado para uma 
determinada condic?a?o, como ca?ncer ou doenc?a cardi?aca. Visite este site 
para obter mais informac?o?es sobre o GINA:http:/ /ginahelp.org.

Gostaria de discut ir os testes gene?t icos em mais detalhes com um 
especialista em gene?t ica - O que eu fac?o em seguida?

- Converse com um membro de sua equipe de sau?de e informe que 
voce? esta? interessado em consultar um profissional de genetica.

- E? necessa?rio um encaminhamento para ver um membro da Equipe de 
Gene?tica Pedia?trica/Adulta do Boston Medical Center. Se seu me?dico 
tiver du?vidas sobre o encaminhamento, ele pode ligar para 
617-414-4841 ou enviar um encaminhamento por fax para 617-638-6756.

- Os fornecedores locais de genetica tambe?m podem ser localizados por 
co?digos postais nos seguintes links:

- https://findageneticcounselor.nsgc.org
- https://clinics.acmg.net/
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