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Applications of molecular biology in the prenatal diagnosis of hereditary diseases
Aplicaciones de la biologia molecular en el diagnostico prenatal de enfermedades hereditarias

Giovanna Victoria Silva Alves
Dr. Jhones Do Nascimento Dias

RESUMO

Introducdo: O diagndstico pré-natal desempenha um papel fundamental na identificagdo precoce de
alteracOes genéticas e doengas hereditarias durante a gestacao. O presente estudo teve como objetivo
analisar as aplicagdes das técnicas de biologia molecular no diagndstico pré-natal, destacando seus
beneficios, limitacdes e a atuacdo do biomédico nesse contexto. Metodologia: Trata-se de uma
pesquisa qualitativa desenvolvida por meio de revisdo bibliografica. O levantamento foi realizado nas
bases Google Académico, SciELO, LILACS e PubMed, utilizando os descritores "Prenatal
Diagnosis", "Molecular Biology" e "Mutation", combinados pelos operadores booleanos AND e OR.
Ap6s aplicagdo dos critérios de inclusdo e exclusdo, foram selecionados 10 artigos publicados entre
2020 e 2025. Resultados: Os estudos demonstraram que técnicas como PCR, FISH, NGS,
sequenciamento de exoma e teste pré-natal ndo invasivo apresentam elevada sensibilidade na
detecgdo de alteracdes genéticas fetais. O NIPT destacou-se por reduzir procedimentos invasivos e
ampliar a seguranca materno-fetal. O sequenciamento do exoma e do genoma permitiu identificar
mutagdes associadas a doengas hereditarias e anomalias cromossomicas. Tecnologias recentes
também demonstraram maior precisdo diagndstica em alteragdes genéticas complexas. Observou-se,
ainda, a importancia do biomédico na execucao, valida¢do e interpretacdo de exames moleculares.
Discussao: Os avangos da biologia molecular ampliaram a precisdo diagnostica e fortaleceram a
medicina de precisdo. Entretanto, ainda persistem desafios relacionados ao custo das tecnologias, a
infraestrutura laboratorial e a interpretacdo de variantes genéticas. Consideracdes finais: Conclui-se
que as técnicas de biologia molecular constituem ferramentas essenciais para o aprimoramento do
diagnostico pré-natal de doencas hereditarias.

Descritores: Diagnostico pré-natal; Biologia molecular; Doengas hereditarias; Sequenciamento de
nova geracdo; Teste pré-natal ndo invasivo.

1 INTRODUCAO

O diagnodstico pré-natal constitui uma importante ferramenta da medicina moderna,
permitindo a detecgdo precoce de alteragdes genéticas e cromossOmicas, bem como de
malformagdes fetais, ainda durante a gestacdo. Essa abordagem possibilita ndo apenas o
acompanhamento adequado da saude materno-fetal, mas também o aconselhamento genético e a
tomada de decisoes reprodutivas mais seguras (SANSEVERINO; KESSLER; BURIN, 2020;
SILVA etal., 2022).

Tradicionalmente, o pré-natal envolve um conjunto de agdes clinicas e laboratoriais,
incluindo exames de imagem, como a ultrassonografia morfoldgica, e testes bioquimicos maternos,
utilizados para rastreamento de anomalias fetais, especialmente trissomias. Apesar de sua
relevancia, esses métodos apresentam limitagdes quanto a precisdo diagnostica, o que impulsionou

o desenvolvimento de técnicas mais sensiveis e especificas (YANG; TAN, 2020; PETERSEN et al.,
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2021).

Nesse contexto, a biologia molecular revolucionou o diagndstico pré-natal ao introduzir
métodos capazes de analisar diretamente o material genético fetal. Técnicas como a
Reacdao em Cadeia da Polimerase (PCR), a Hibridizagdo in situ por fluorescéncia (FISH) e o
Sequenciamento de Nova Geracdo (NGS) ampliaram significativamente a capacidade de detecgdo
de alteracdes genéticas, permitindo identificar desde aneuploidias até mutacdes pontuais associadas
a doencas hereditarias (BERISHA, 2020).

Um dos maiores avangos recentes ¢ o desenvolvimento do teste pré-natal ndo invasivo
(NIPT), baseado na analise do DNA fetal livre circulante (cffDNA) no plasma materno. Esse método
apresenta alta sensibilidade e especificidade para o rastreamento de anomalias cromossdmicas,
reduzindo a necessidade de procedimentos invasivos, como amniocentese e biopsia de vilo
coridnico, associados a riscos gestacionais (MORTAZAVIPOUR, 2022; MOFFARREJ; BIANCHI,
2023).

Além das aneuploidias, as técnicas de biologia molecular t€m permitido a identificacdo
precoce de diversas doencas hereditarias, incluindo hemoglobinopatias, doencas monogénicas e
condi¢cdes raras. No Brasil, destaca-se a relevancia do diagnostico de doengas como a anemia
falciforme e as talassemias, especialmente em populagdes com maior prevaléncia genética, o que
reforga a importancia do rastreamento direcionado em casais portadores (MINISTERIO DA
SAUDE, 2022; BENDER; HOBBS; WARE, 2021).

A incorporacdo de tecnologias como o NGS e os microarranjos cromossomicos também
ampliou o espectro diagnostico, permitindo a identificacdo de microdele¢des, microduplicagdes e
variantes genéticas com maior precisdo. Essas abordagens aumentam o rendimento diagnostico,
especialmente em casos de fetos com malformagdes estruturais, contribuindo para uma melhor
compreensdo da correlagdo gendtipo-fendtipo (BORRELL, 2023).

Apesar dos avancos tecnoldgicos, o uso dessas ferramentas exige a integragdo entre
profissionais de saude, uma infraestrutura laboratorial adequada e a interpretacao criteriosa dos
resultados. Questdes éticas, como o manejo de achados incidentais e de variantes de significado
incerto, também se tornam cada vez mais relevantes nesse cenario (LI; WANG; ZHANG, 2023).

Nesse contexto, destaca-se o papel do biomédico na implementacdo, na execucao € na
validacao dos testes moleculares. Esse profissional atua desde a escolha das metodologias e do
controle de qualidade até a analise bioinformatica e a interpretagdo dos dados, seguindo diretrizes
estabelecidas para garantir a confiabilidade dos resultados laboratoriais (ZHONG, 2021; BUSTIN,
2023).

Além disso, a consolida¢ao da medicina gendmica tem contribuido para a padronizacao de
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protocolos diagnosticos e para a ampliagdo do acesso as tecnologias, inclusive em contextos com
recursos limitados. A integragdo entre servigos de saude, laboratdrios especializados e politicas
publicas € essencial para garantir diagndsticos mais precisos, acessiveis e equitativos (LEISTNER,
2022; BRASIL, 2022).

Dessa forma, o presente trabalho tem como objetivo analisar as aplicacdes das técnicas de
biologia molecular no diagnoéstico pré-natal de doencas hereditarias, destacando sua importancia
para o avanco do diagnodstico precoce. Especificamente, busca investigar os principais métodos
utilizados nesse contexto, avaliar seus beneficios e limitagdes no diagnostico clinico e analisar a
contribuicdo do biomédico na aplicagdo, interpretacdo e validacdo desses testes, ressaltando seu

papel no aprimoramento da detec¢do de doengas hereditarias.

2 METODOLOGIA

O presente estudo ¢ uma pesquisa qualitativa, realizada por meio de revisdo bibliografica,
com foco no diagndstico pré-natal e em sua importancia para a identificagdo precoce de doengas
hereditarias. O levantamento bibliografico foi conduzido nas bases de dados Google Académico,
SciELO, LILACS e PubMed, sem restricao de idioma, abrangendo publicagdes dos ultimos cinco
anos (2020 a 2025). Foram utilizados os descritores "Prenatal Diagnosis", "Molecular Biology" e
"mutation", obtidos a partir dos Descritores em Ciéncias da Satde (DeCS), combinados com os
conectores booleanos AND e OR, a fim de refinar a busca.

Os critérios de inclusdo consideraram artigos publicados entre 2020 e 2025, de revisdo ou
experimentais, que apresentassem relagdo direta com o tema proposto. Foram excluidos os artigos
pagos, os de conteudo incompleto ou os que fugissem do tema. Embora o recorte temporal da
pesquisa tenha sido de 2020 a 2025, foram incluidas algumas referéncias anteriores, consideradas

essenciais para a fundamentagdo tedrica e a contextualizagdo historica do tema.

3 RESULTADOS

A partir da busca estruturada realizada nos bancos de dados, foram identificados 832 artigos. Por
meio da leitura de titulos, resumos e aplicagao dos critérios de inclusao e exclusao selecionou-se 10

artigos (Figura 1) para o corpus de analise
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Corpus Inicial
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Google académico 154 duplicidade
TOTAL 832 TOTAL: 301
LEITURA DE TITULOS
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Figura 1. Fluxograma da sele¢ao de artigos.

Entre os 10 artigos selecionados, foram analisadas as principais técnicas de biologia molecular
utilizadas no diagndstico pré-natal de doengas genéticas, como NGS, exoma, genoma, PCR e analise
de DNA fetal livre. Também foram avaliados o desempenho dessas técnicas, suas limitacdes e sua
aplicacdo clinica em gestantes. Detalhes dos artigos avaliados estdo disponiveis (informagdes

quanto ao titulo, autores, ano de publicagdo, objetivos e resultados) na Quadro 1

Quadro 1. Caracteristicas dos artigos cientificos selecionados, segundo o titulo, os autores, o ano de

publicacdo, o objetivo e os resultados.

Ano
2025

Resultados
O LRS melhora o diagnoéstico

Autores
LEE et al.

Titulo
Utilidade do

Objetivo
Investigar se o

sequenciamento de
leitura longa para
delinear uma delegao
rara e extensa do gene
da beta-globina nao
detectada pelo
sequenciamento de
Sanger no diagndstico
pré-natal em uma
familia com
persisténcia
hereditaria da
hemoglobina fetal

sequenciamento de leitura
longa de terceira geragao
(LRS) ¢ eficaz para
diagnosticar, no pré-natal,
a persisténcia hereditaria
da hemoglobina fetal
(PHHF) — uma forma
rara de talassemia beta
que pode ndo ser
detectada por métodos
tradicionais, como o
sequenciamento de
Sanger.

pré-natal de condigdes raras,
como a PHHF, superando as
limitagdes do
sequenciamento de Sanger.
Microarranjos
cromossomicos (CGH)
também ajudam a identificar
delegdes associadas a beta-
talassemia. Apenas o LRS
define com precisdo o
tamanho e os pontos de
quebra das dele¢des, com
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confirmagdo possivel por
PCR.

Translocacao ARDISIA et al. 2024 | Investigar e caracterizar Os resultados destacam a
reciproca alteragdes cromossomicas | alta sensibilidade do NIPT
desequilibrada em um feto de uma com sequenciamento
herdada com gestante portadora de paralelo em massa ¢ a
tetrassomia translocag@o reciproca utilidade das técnicas de
18pll1.32pll.21 ¢ balanceada, apods citogenética, citogendmica e
trissomia 9q34.3 em resultado de alto riscono | biologia molecular, em
um feto revelada por NIPT para aneuploidia do | sinergia, para caracterizar e
teste de DNA fetal cromossomo 18, por meio | confirmar os achados
livre de células de citogenética, FISH e positivos do NIPT.
(cffDNA): microarray.
caracterizagao
citogenética e
citogendmica no
diagndstico pré-natal
Diagnéstico pré-natal | CHEN et al. 2023 | Apresentar o diagnostico | O diagnoéstico pré-natal e a
¢ analise genética pré-natal e a analise analise genética molecular
molecular da trissomia genética molecular da confirmaram a trissomia 18
18 recorrente de trissomia 18 recorrente de | recorrente de origem materna
origem materna em origem materna em duas em duas gestagdes
duas gestagdes gestagdes consecutivas. consecutivas. O NIPT
consecutivas mostrou-se util para o
diagnostico pré-natal rapido
da trissomia 18 recorrente
nessas circunstancias.
Testes pré-natais ndo ABEDALTHAGAF | 2023 | Apresentar a evolucdo dos | O NIPT revolucionou o
invasivos: uma Letal testes pré-natais ndo rastreamento pré-natal por ser
jornada revolucionaria invasivos (NIPT), ndo invasivo e apresentar alta
nos testes pré-natais destacando suas bases precisdo em comparagdo com
tecnologicas e aplicagdes | outros métodos. Apesar dos
clinicas na detec¢do de avangos, € necessario avaliar
alteragdes genéticas cuidadosamente os
fetais, especialmente beneficios, riscos e
aneuploidias. evidéncias antes de ampliar
seu uso, especialmente em
condigdes raras. A expansao
deve ser ética, baseada em
evidéncias e com
aconselhamento adequado.
Analise de BORRELL et al. 2023 | Avaliar o uso do Foram avaliadas 59 gestantes
sequenciamento do sequenciamento do exoma | submetidas a exames
exoma pré-natal em para detectar variagdes no | invasivos devido a alteragdes
fetos com diversos numero de copias e ultrassonograficas fetais.
achados mutacdes genéticas Foram identificados
ultrassonograficos associadas a distirbios do | diferentes tipos de anomalias
desenvolvimento em fetos | e 6 casos de aneuploidias
com achados comuns, que foram excluidos
ultrassonograficos leves, da analise.
mas sem indicagdo prévia
para esse exame.
Avangos na medicina | BUSTIN; 2023 | Aplicagdo de técnicas A medida que a tecnologia de
molecular: JELLINGER moleculares para detectar | IA evolui, sua integragdo a

desvendando a
complexidade das
doengas e pioneirismo
na medicina de
precisao

e analisar biomarcadores
genéticos e moleculares
em amostras de pacientes,
definindo a era da
medicina personalizada.

medicina molecular
impulsionard melhorias
significativas, moldando o
futuro da saude para um
cuidado mais preciso e
personalizado.

C

(@Mel

Este é um artigo publicado em acesso aberto (Open Access) sob a licenca CreativeCommons Attribution, que permite uso, distribuicao e
reproducao em qualquer meio, sem restricdes desde que o trabalho original seja corretamente citado.




(@Mel

»>. RCMOS - Revista Cientifica Multidisciplinar O Saber.

ISSN: 2675-9128. Sao Paulo-SP.

Ano VII, v.1 2026 | submissao: 15/05/2026 | aceito: 18/05/2026 | publicacio: 21/05/2026

Invasivos:
perspectivas atuais e
desafios futuros

quanto a prevaléncia de
doengas hereditarias, que
tém forte impacto nos
aspectos psicologicos e
econdmicos da vida das
pessoas e representam
onus para os sistemas
nacionais de saude.

Tecnologia de SATAM et al. 2023 | Visao geral abrangente da | O futuro do NGS ¢ altamente
sequenciamento de tecnologia NGS, promissor, com potencial
nova geracao: destacando seu impacto para impulsionar descobertas
tendéncias e avangos transformador em cientificas e gerar avangos
atuais diversas areas, incluindo significativos na saude, na
gendmica clinica, agricultura, no meio
pesquisa sobre cancer, ambiente ¢ em diversas
doengas infecciosas, outras areas.
vigilancia e analise do
microbioma.
Tecnologias LIU; VOSSAERT 2022 | Fornecer uma visdo geral | A experiéncia do diagnostico
emergentes para o dos avancos recentes e genético pos-natal tende a
diagndstico pré-natal: demonstrar como podem orientar e moldar as
a aplicagdo do superar as limitagdes dos | expectativas analiticas quanto
sequenciamento de métodos clinicos atuais no | a sua aplica¢do no contexto
genoma completo e de diagnostico pré-natal de pré-natal.
RNA doengas genéticas.
Aplicagdo do ZHONG et al. 2021 | Apresentar as tecnologias | As tecnologias NGS e as
sequenciamento de atuais de sequenciamento | ferramentas de
nova geracgio na (leitura curta ¢ longa) e bioinformatica continuardo a
medicina laboratorial destacar a aplicagdo evoluir e se tornardo os
clinica do NGS em principais meios de
doengas hereditarias, na diagnostico e o padrao de
oncologia e em doengas atendimento para analises
infecciosas. gendmicas, atendendo as
crescentes demandas da
medicina de precisio.
Testes pré-natais ndo CARBONE et al. 2021 | Reduzir tanto a incidéncia | Devido a questdes técnicas, o

NIPT permanece um teste de
rastreio ¢ ndo de diagndstico.
Entretanto, a crescente
precisdo da metodologia é
promissora, inclusive para
ampla difusdo desse teste no
rastreio de doengas
monogeénicas.

4 DISCUSSAO

O diagnostico pré-natal desempenha um papel fundamental na identificagdo precoce de alteragdes

genéticas e doencas hereditarias, contribuindo para o acompanhamento adequado da gestagao e para

a tomada de decisdes clinicas mais seguras. Nos ultimos anos, os avancos da biologia molecular

ampliaram significativamente a capacidade diagnostica no periodo gestacional, permitindo maior

precisdo na detec¢do de anomalias fetais por meio de técnicas moleculares cada vez mais sensiveis

e especificas (ABEDALTHAGAFI et al., 2023; LIU; VOSSAERT, 2022).

Os resultados desta revisdo evidenciam que as técnicas de biologia molecular tém desempenhado

um papel central no avanco do diagnostico pré-natal de doengas hereditérias, especialmente com a

incorporagdo de tecnologias como o sequenciamento de nova geragao (NGS), o teste pré-natal nao
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invasivo (NIPT) e o sequenciamento de exoma. Esses achados estdo em conformidade com a
literatura, que destaca uma transicdo significativa dos métodos tradicionais para abordagens
moleculares mais sensiveis e especificas, ampliando a capacidade de deteccdo de alteracdes
genéticas fetais (ZHONG et al., 2021; SATAM et al., 2023).

A elevada sensibilidade do NIPT observada nos estudos analisados refor¢a sua relevancia como
ferramenta de rastreamento pré-natal, especialmente para aneuploidias como a trissomia 18. Esses
resultados corroboram os achados de Abedalthagafi et al. (2023), que apontam o NIPT como uma
tecnologia revolucionaria devido a sua precisao e ao carater ndo invasivo. No entanto, conforme
também destacado por Carbone et al. (2021), o teste ainda deve ser interpretado como um método
de triagem, sendo necessaria a confirmagao por meio de técnicas invasivas e complementares, o que
evidencia a importancia da integracao entre diferentes metodologias diagnosticas.

Além disso, o uso do sequenciamento de exoma e genoma demonstrou grande potencial para
identificar mutagodes associadas a distirbios do desenvolvimento fetal, especialmente em casos com
achados ultrassonograficos inconclusivos. Esse resultado estd alinhado com Borrell et al. (2023),
que evidenciam o aumento do rendimento diagnostico com o uso dessas tecnologias, o que permite
a deteccdo de variantes genéticas que ndo seriam identificadas por métodos convencionais. Dessa
forma, observa-se um avanco significativo na correlagdo entre gendtipo e fendtipo, o que contribui
para diagnosticos mais precisos.

Outro ponto relevante identificado foi a superioridade de tecnologias mais recentes, como o
sequenciamento de leitura longa (LRS), na deteccdo de alteragcdes genéticas complexas, como
grandes delegdes génicas. Conforme demonstrado por Lee et al. (2025), essa abordagem supera as
limitagdes do sequenciamento tradicional, como o método de Sanger, permitindo maior precisao na
identificacdo de pontos de quebra e de variacdes estruturais. Esse avanco reforga a tendéncia de
evolugdo continua das técnicas moleculares no contexto do diagndstico pré-natal.

Nesse contexto, destaca-se o papel do biomédico na aplicagdo de técnicas de biologia molecular no
diagnostico pré-natal. A utilizagdo de metodologias avancadas, como NGS, NIPT e sequenciamento
de exoma, demanda a atuacdo de profissionais capacitados para a execucdo dos exames, o controle
de qualidade e a andlise dos dados gerados. Assim, o biomédico atua diretamente na garantia da
confiabilidade dos resultados laboratoriais, especialmente diante da complexidade das anélises
genéticas e da necessidade de interpretacdo baseada em evidéncias cientificas (ZHONG et al., 2021;
BUSTIN; JELLINGER, 2023).

Apesar dos avangos, os estudos também evidenciam limita¢cdes importantes. Entre elas, destacam-
se o0 alto custo das tecnologias, a necessidade de infraestrutura especializada e a complexidade na

interpretagdo de variantes de significado incerto. Esses achados sdo consistentes com os de Liu e

C

@ @ Este é um artigo publicado em acesso aberto (Open Access) sob a licenca CreativeCommons Attribution, que permite uso, distribuicao e
reproducao em qualquer meio, sem restricdes desde que o trabalho original seja corretamente citado.



RCMOS - Revista Cientifica Multidisciplinar O Saber.
ISSN: 2675-9128. Sao Paulo-SP.

Ano VII, v.1 2026 | submissao: 15/05/2026 | aceito: 18/05/2026 | publicacio: 21/05/2026

Vossaert (2022), que ressaltam que, embora as tecnologias emergentes ampliem o potencial
diagnéstico, ainda existem desafios técnicos e analiticos a serem superados para sua ampla
implementacao clinica.

Além das limitagdes técnicas, questdes éticas também se tornam cada vez mais relevantes,
especialmente no que se refere ao manejo de descobertas genéticas inesperadas no contexto do
diagnostico pré-natal. Conforme discutido por Abedalthagafi et al. (2023), a expansdo do uso do
NIPT deve ser conduzida com cautela, com base em evidéncias cientificas e acompanhada de
aconselhamento genético adequado, a fim de garantir que os beneficios superem os possiveis
impactos psicoldgicos e sociais sobre os pacientes.

No que diz respeito as implicagdes praticas, os resultados desta pesquisa indicam que a
incorporagdo das técnicas de biologia molecular no diagnoéstico pré-natal contribui
significativamente para a medicina de precisdo, permitindo intervengdes mais precoces e
direcionadas. Além disso, essas tecnologias auxiliam na tomada de decisdo clinica ¢ no
aconselhamento genético, promovendo um melhor planejamento reprodutivo e a redugdo de riscos
(BUSTIN; JELLINGER, 2023).

Dessa forma, evidencia-se que o biomédico desempenha um papel estratégico na consolidacdo da
medicina gendmica e no avango do diagnostico pré-natal de doengas hereditarias. Sua atuagao
integrada a equipes multiprofissionais contribui para a implementagdo segura e eficaz dessas
tecnologias na pratica clinica. Além disso, a capacitacdo continua desses profissionais torna-se
essencial para acompanhar a evolucdo das técnicas moleculares e garantir a qualidade dos servigos
laboratoriais (SATAM et al., 2023; ZHONG et al., 2021).

Sob a perspectiva tedrica, o avanco dessas metodologias refor¢a a consolidacao da gendmica como
pilar fundamental da medicina moderna. A tendéncia ¢ que o NGS e outras tecnologias continuem
evoluindo e se tornem padrdo no diagnostico genético, ampliando ainda mais o acesso a essas
ferramentas em diferentes contextos clinicos (ZHONG et al., 2021).

Por fim, os achados desta revisdo reforcam que as técnicas de biologia molecular vém
transformando significativamente o diagndstico pré-natal, ampliando a precisdo na detec¢do de
doengas hereditérias e contribuindo para a consolidacdo da medicina de precisdo. No entanto, para
que esses avangos sejam efetivamente incorporados a pratica clinica, ainda € necessaria a superagao
de desafios relacionados a padronizagdo dos métodos, a interpretagdo de variantes genéticas e a
ampliacdo do acesso as tecnologias. Nesse contexto, futuros estudos devem concentrar-se no
aprimoramento das ferramentas bioinformaticas e na validacdo clinica dessas metodologias,
especialmente no diagndstico de doencas monogénicas e de condi¢cdes raras, a fim de tornar o

diagnostico pré-natal cada vez mais seguro, acessivel e eficaz (SATAM et al., 2023; LIU;
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VOSSAERT, 2022).

CONSIDERACOES FINAIS

O presente estudo permitiu analisar as aplicagdes da biologia molecular no diagndstico pré-natal de
doengas hereditarias, evidenciando a relevancia dessas técnicas para a deteccdo precoce de
alteracdes genéticas e cromossdmicas durante a gestacdo. A partir da revisao bibliografica realizada,
observou-se que métodos como PCR, FISH, NGS, sequenciamento de exoma e o teste pré-natal nao
invasivo (NIPT) representam avancos significativos na medicina diagnostica, proporcionando maior
sensibilidade, especificidade e seguranca na avaliagdo fetal.

Os resultados analisados demonstraram que as tecnologias moleculares vém contribuindo para a
identificacdo precoce de doencas hereditarias, incluindo aneuploidias, hemoglobinopatias e doencas
monogénicas, permitindo um melhor acompanhamento gestacional e um aconselhamento genético
mais assertivo. Além disso, verificou-se que o NIPT revolucionou o rastreamento pré-natal ao
reduzir a necessidade de procedimentos invasivos, diminuir os riscos materno-fetais e ampliar a
precisdo diagnostica.

Apesar dos avangos tecnoldgicos, ainda existem limitacdes relacionadas ao alto custo das
metodologias, a necessidade de infraestrutura laboratorial especializada e a interpretagdo de
variantes genéticas de significado incerto. Também foram identificados desafios éticos relacionados
ao uso dessas tecnologias, especialmente quanto ao manejo de achados incidentais e a ampliagao do
acesso aos testes moleculares.

Nesse contexto, destaca-se a importincia do profissional biomédico na execugdo, validagdo e
interpretagdo de exames moleculares, garantindo qualidade, confiabilidade e seguranca dos
resultados. O biomédico exerce papel fundamental no desenvolvimento da medicina gendmica e na
integragao das novas tecnologias ao diagnostico clinico.

Por fim, conclui-se que a biologia molecular desempenha papel essencial no aprimoramento do
diagnostico pré-natal, contribuindo para uma medicina mais precisa, personalizada e preventiva.
Sugere-se que futuras pesquisas explorem a ampliagdo da aplicabilidade clinica do sequenciamento
genético, bem como estratégias que favorecam a democratizagdo do acesso as tecnologias

moleculares no sistema de saade.
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