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Department of Human Genetics of INSA: 50 years of activity in diagnosis, prevention, and research of genetic

disease in Portugal

Celebrar os cinquenta anos da Genética Humana no
Instituto Nacional de Salde Doutor Ricardo Jorge é revisitar
uma trajetoria alicercada na viséo, no pioneirismo € no
compromisso com a saude publica em Portugal. Foi em
1975, num periodo de mudanga e renovacao, que se langou
a base de um percurso cientifico que viria a transformar
profundamente a forma como se compreendem, diagnosticam

e acompanham as doencas genéticas no pais.

Ao longo destas cinco décadas, o Instituto acompanhou os
avangos cientificos e tecnolégicos que marcaram as Ultimas
décadas, mantendo inalterada a sua missdo essencial:
colocar o0 conhecimento ao servico das pessoas. Do
diagndstico pré-natal, neonatal e pés-natal ao longo da vida,
a investigacdo em citogenética, molecular e bioguimica; da
caracterizacéo de doencas raras e gendmicas a avaliagéo
do impacto das interagdes gene-ambiente, cada etapa deste
percurso do Departamento de Genética Humana espelha
ndo apenas a inovacao, mas também a dedicacéo, o rigor e
o0 sentido de responsabilidade institucional.

Este nimero especial do Boletim Epidemiolégico Observagdes
constitui mais do que uma retrospetiva. Representa um
testemunho vivo da relevancia da genética humana no
passado, um reconhecimento do impacto que assume no
presente e uma projecao confiante para o futuro, no qual a
investigacdo translacional, a colaboragéo internacional e a
aposta em metodologias emergentes continuardo a produzir
efeitos transformadores na vida de inimeras pessoas e

familias.

O percurso aqui apresentado evidencia uma constante
capacidade de adaptacdo e evolucdo, acompanhando 0s
extraordinarios avangos tecnolégicos das Ultimas décadas.
Do diagnostico citogenético convencional as metodologias
de alta resolucdo, da implementacdo pioneira do rastreio
neonatal a integragdo da gendémica funcional e da medicina
personalizada, o Departamento de Genética Humana
consolidou-se como uma referéncia nacional e internacional

na area da genética médica e da saude publica.

Assinalar este meio século é, sobretudo, prestar homenagem
a todos aqueles que, com o seu trabalho, competéncia e
visao, contribuiram para construir esta histéria e projeta-la no

futuro.

Gldria Isidro

Coordenadora do Departamento de Genética Humana
Instituto Nacional de Saude Doutor Ricardo Jorge

gloria.isidro@insa.min-saude.pt

03



