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The past ...
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By February 2001 a working draft had been completed and published 
The final sequencing mapping of the human genome was  concluded on April 14, 2003.



1865 - 2001

2001 - 2010

https://www.yourgenome.org/facts/timeline-history-of-genomics

https://www.yourgenome.org/facts/timeline-history-of-genomics
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The Present 
continuous ...
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Visão 14-12-2017
+ Minority report
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The Future
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Cálculo do Risco
Os testes genéticos 

permitem detetar a 

predisposição para 

determinadas doenças  

(Ex Risco para cancro da 

mama)

Prevenção
Adopção de comportamentos, 

estilos de vida e tratamentos 

Ex Não fumar diminui o risco 

de cancro de pulmão e de 

bexiga. As cirurgias da 

Angelina Jolie 

Diagnóstico precoce
Deteção precoce / pré-

sintomática  da patologia 

ao nível molecular          

(Ex Intolerância à frutose, 

argininemia)

Diagnóstico
O diagnóstico das causas 

permite adoptar uma 

estratégia de tratamento 

personalizada (Ex Fibrose 

quistica, cancro, FH)

Tratamento
Melhoria da saúde através da 

adopção de terapias 

direcionadas e redução dos 

efeitos laterais 

(Ex Imunoterapia, Abacavir).

Gestão
Monitorização ativa da 

resposta ao tratamento e 

progressão da doença.

(Biópsia liquida aplicada à 

monitorização do cancro e 

do transplantes)

Medicina Genómica  
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Medicina Genómica - É uma área médica emergente que envolve a utilização da 

informação  genética de um indivíduo como parte do seu processo clínico  para:

1. diagnóstico, 

2. cálculo de risco (prevenção)

3. prognóstico e

4. tratamento farmacológico adaptado.

Farmacogenética - É uma área da farmacologia que relaciona a presença de variantes num 

gene com a diferença na resposta terapêutica a um determinado fármaco.

Ex: Deleções no gene  CYP2D6  condicionam a conversão do tamoxifeno na forma ativa endoxifeno.

Farmacogenómica - Refere-se à forma como os genes no seu conjunto influenciam a 

resposta aos medicamentos  (efeito terapêutico, neutro, adverso).
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1. Modelo terapêutico convencional

2. Modelo baseado na Farmacogenómica (PGx)

Terapêutica idêntica para todos

Teste de PGx

Tratamento padrão com o 
fármaco e doses habituais

Tratamento  com fármaco 
em doses alternativas  h

Tratamento  com fármaco 
ou doses alternativas i

Tratamento  com fármaco 
alternativo

Estratificação dos doentes

Farmacogenómica
Refere-se à forma como os genes no 
seu conjunto influenciam a resposta 
aos medicamentos  (efeito terapêutico, 
neutro, adverso).



Objectivos da Farmacogenómica

 Maximizar o efeito terapêutico do medicamento

 Minimizar a toxicidade do medicamento e reduzir as RAMs

 Ser capaz de predizer que subgrupo de doentes respondem à terapêutica

 Auxiliar no desenvolvimento de novos medicamentos

 O conhecimento do background genético dos doentes permitirá no futuro 

seleccionar medicamenos mais apropriados com base nessa informação.
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Pharmacogenomics: 
the future

is now 



1. Opportunities, resources, and techniques for implementing genomics in clinical care
2. Pharmacogenomics
3. Genomic medicine for undiagnosed diseases
4. Family health history: underused for actionable risk assessment
5. Building evidence and measuring clinical outcomes for genomic medicine

Published: August 5, 2019The Lancet, Vol. 394, No. 10198
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17https://www.genome.gov/health/Genomics-and-Medicine/accomplishments#pharmacogenomics
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Farmacogenética  
Farmacogenómica

Farmacocinética  
Farmacodinâmica
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Farmacocinética

A D M E

Farmacodinâmica

Farmacogenes



Existem 4 tipos de metabolizadores resultantes da 
combinação das variantes genéticas presentes

Lento 

Intermédio

Normal 

Rápido / Ultra-rápido

Níveis 
Terapêuticos

Níveis Tóxicos

Nota: Profármacos ordem invertida
tempo

co
n

ce
n

tr
aç

ão
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Projeto Europeu  
de PGx – UPGx 



X
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https://www.youtube.com/watch?v=X2KK_FfsrS4&feature=youtu.be

https://www.youtube.com/watch?v=X2KK_FfsrS4&feature=youtu.be
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CODEÍNA e CYP2D6
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VOL 53: JA NUARY • JA NVI ER 2007
Canadian Family Physician • Le  Médecin de 
famille canadien

VOL 53: JA NUARY • JA NVI ER 2007 Canadian Family Physician • Le Médecin de famille canadien
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https://www.pharmgkb.org/
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Genes candidatos para o metabolism da  codeína

https://www.pharmgkb.org/


The Clinical Pharmacogenetics Implementation Consortium (CPIC) foi criado em 2009 como um 

projeto conjunto da  PharmGKB and the Pharmacogenomics Research Network (PGRN). 

A função deste consórcio internacional é estabelecer guidelines clínicas que permitam a translação

dos resultados dos testes laboratoriais de farmacogenética em decisões de prescrição clínica para 

fármacos específico em consonância com o estado atual do conhecimento .

https://cpicpgx.org/


https://cpicpgx.org/




Comparação entre o CPIC e o DPWG

Clin Pharmacol Ther. 2018 Apr; 103(4): 599–618

DPWG = KNMP

Oct - 2019 
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https://www.knmp.nl/patientenzorg/medicatiebewaking/farmacogenetica/pharmacogenetics-1
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Pharmacogenomics: 
the future

is now Pharmacogenomics: 
the future

is now
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• Implementação da Metodologia Laboratorial - genes com guideline do 
CPIC e do DPWG – em curso

• Participação no programa de controlo de qualidade externo estudo 
piloto ENMQ 2019  - OK

• Primeira sessão de divulgação externa da Farmacogenómica  “ As 
potencialidades da Farmacogeómica aplicada à pediatria” – Centro 
Materno infantil - Porto - Outubro 2019 - OK

• Acordo com a OF para divulgação do inquérito sobre farmacogenómica  
conseguido ontem.

• 1º Teste de Farmacogenética para Tamoxifeno DPS 
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Pharmacogenomics: 
the future

is now 

isn´t it ?


