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No ambito da genética humana, é ja hoje possivel realizar um diag-
néstico mais rapido e informativo através da sequenciagao de um
painel de genes, associados a uma doenga especifica ou grupo de
doencas, ou do conjunto de todos 0s genes humanos (exoma).

Na &rea das doencas infeciosas, 0s estudos do conteudo gendmi-
co de amostras complexas (metagendémica) podem dar informacgao
sobre a constituicdo das comunidades de microrganismos que co-
lonizam o corpo humano, como sejam as do trato respiratério ou in-
testinal.

No ambito da saude publica, esta nova técnica possibilita um
melhor conhecimento da etiologia das infegdes, tendo em vista
a adogao de estratégias terapéuticas mais adequadas. Recorda-
mos, a titulo de exemplo, a identificagdo em tempo recorde da
estirpe Escherichia coli 0104;H4 responsavel pelo surto de into-
xicagOes alimentares na Alemanha em 2011.

As possibilidades das tecnologias de sequencia¢ao de nova gera-
¢ao n&o estao, no entanto, limitadas a sequenciacao de genomas.

Por exemplo, é também possivel sequenciar o0 conjunto de todas
as moléculas de RNA de uma célula ou de uma populacéo de cé-
lulas (transcritoma), para determinar a identidade dos genes que
estao a ser expressos e quantificar os respetivos transcritos, ou
ainda, as regides do genoma onde se ligam determinadas prote-
inas, como as histonas ou os fatores de transcrigao, permitindo
obter um melhor conhecimento dos mecanismos de regulacéo da
expressao génica.

Do ponto de vista epidemiolégico, estas aplicagoes podem escla-
recer a funcao bioldgica de variantes genéticos associados com a
susceptibilidade da populagéo a doenca ou com a resposta a tra-
tamentos farmacoldgicos.

Dadas as multiplas vantagens das aplicagcdes da sequenciacao de
nova geragao na saude publica, o Instituto Nacional de Saude Dou-
tor Ricardo Jorge (INSA) ndo poderia deixar de acompanhar a evo-
lugéo tecnoldgica na sequenciagao de DNA.

Assim, o INSA foi a primeira instituicdo em Portugal a adquirir uma
plataforma de sequenciacdo do principal fabricante mundial
(llumina), a qual esta em pleno funcionamento na Unidade de Tec-
nologia e Inovagao (UTI) desde junho de 2013.

Em pouco mais de 1 ano de atividade, foram sequenciados 150
genomas completos de diferentes microrganismos e sequencia-
das mais de 300 amostras humanas para identificacdo de altera-
¢des em individuos com doencas genéticas.

Estes trabalhos resultaram de colaboragGes entre a Unidade de
Tecnologia e Inovagao (UTI) e varios grupos de investigagdo dos
Departamentos de Genética Humana, Doengas Infeciosas e Epi-
demiologia.

A evolugao tecnoldgica na sequenciacao de DNA continua a exibir
um ritmo acelerado, pelo que é de esperar, nos proximos anos, o
surgimento de novas aplicagdes na area da salde, acompanhadas
de uma progressiva diminui¢cao dos custos.

A UTI tentara acompanhar o melhor possivel estes novos desen-
volvimentos, permitindo assim ao INSA manter-se como uma insti-
tuicao de referéncia nesta area de investigacao epidemiolégica.
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