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Resumo: As malformacgodes neuroldgicas sédo desafios clinicos e emocionais, afetando a vida das pessoas
que convivem com elas todos os dias. Entre elas, a malformacgao da Sindrome Arnold Chiari tipo | se
destaca por provocar sintomas que vao de dores de cabega na regido do pescogo (nuca) a disturbios
motores e zumbidos entre varios outros sintomas. Este trabalho foi desenvolvido ndo apenas para termino
de curso, mas para entender uma curiosidade da experiéncia pessoal vivida: sou portadora da Sindrome
de Arnold-Chiari e conviver com essa patologia despertou em mim o desejo de entender as interrogacdes
por tras dessa condigao e de alguma forma contribuir para que outros pacientes tenham diagnésticos mais
réapidos e precisos. Realizei uma revisdo narrativa da literatura, explorando bases nacionais como SciELO,
LILACS, BVS Brasil, Periédicos CAPES e BDTD, além de bases internacionais como PubMed e Google
Scholar, abrangendo o periodo de 2015 a 2025. Este estudo reuniu informagdes sobre os aspectos clinicos
e genéticos da malformacéao, destacando genes como COL1A1, COL3A1, GDF6, CHD3 e CHD8, que se
relacionam ao desenvolvimento craniofacial, @ matriz extracelular e ao neurodesenvolvimento. Também
sao discutidas as contribuicbes do biomédico no diagndstico molecular, na interpretagdo de variantes
genéticas e na colaboragdo com equipes multiprofissionais. Por fim, reforgco que a Biomedicina ocupa
papel essencial entre ciéncia e cuidado, ajudando a transformar resultados laboratoriais em decisoes
clinicas mais seguras e humanizadas.

Palavras-chaves: biomedicina. genética. malformagdes neuroldgicas. malformagao de Chiari tipo I.
COL1A1. COL3A1. GDF6. CHD3. CHDS.

Abstract: Neurological malformations are clinical and emotional challenges, affecting the lives of those
who live with them every day. Among them, Arnold-Chiari type | malformation stands out for causing
symptoms ranging from headaches in the neck region to motor disorders and tinnitus, among many other
symptoms. This work was developed not only for course completion but also to understand a curiosity from
my personal experience: | have Arnold-Chiari Syndrome, and living with this pathology has awakened in me
the desire to understand the questions behind this condition and, in some way, contribute to other patients
having faster and more accurate diagnoses. | conducted a narrative literature review, exploring national
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databases such as SciELO, LILACS, BVS Brasil, CAPES Journals, and BDTD, as well as international
databases such as PubMed and Google Scholar, covering the period from 2015 to 2025. This study gathered
information on the clinical and genetic aspects of the malformation, highlighting genes such as COL1A1,
COL3A1, GDF6, CHDS, and CHDS8, which are related to craniofacial development, the extracellular matrix,
and neurodevelopment. The contributions of biomedical professionals in molecular diagnosis, the
interpretation of genetic variants, and collaboration with multidisciplinary teams are also discussed.
Finally, | emphasize that Biomedicine plays an essential role between science and care, helping to
transform laboratory results into safer and more humanized clinical decisions.

Keywords: Biomedicine. Genetics. Neurological malformations. Chiari malformation type |. COL1A1.
COL3A1. GDF6. CHD3. CHDS8.

Resumen: Las malformaciones neurolégicas representan desafios clinicos y emocionales que afectan la
vida de quienes las padecen adiario. Entre ellas, la malformacién de Arnold-Chiari tipo | destaca por causar
sintomas que van desde cefaleas en la regidn cervical hasta trastornos motores y tinnitus, entre muchos
otros. Este trabajo se desarrollé no solo para completar el curso, sino también para comprender una
curiosidad de mi experiencia personal: padezco el sindrome de Arnold-Chiari, y vivir con esta patologia ha
despertado en mi el deseo de comprender las preguntas que subyacen a esta condicién y, de alguna
manera, contribuir a que otros pacientes obtengan diagndsticos mas rapidos y precisos. Realicé una
revision narrativa de la literatura, explorando bases de datos nacionales como SciELO, LILACS, BVS Brasil,
Revistas CAPES y BDTD, asi como bases de datos internacionales como PubMed y Google Scholar,
cubriendo el periodo de 2015 a 2025. Este estudio recopild informacion sobre los aspectos clinicos y
genéticos de la malformacién, destacando genes como COL1A1, COL3A1, GDF6, CHD3y CHD8, que estan
relacionados con el desarrollo craneofacial, la matriz extracelular y el neurodesarrollo. También se
discuten las contribuciones de los profesionales biomédicos en el diagndstico molecular, la interpretacion
de variantes genéticas y la colaboracién con equipos multidisciplinarios. Finalmente, enfatizo que la
Biomedicina juega un papel esencial entre la ciencia y la atencion, ayudando a transformar los resultados
de laboratorio en decisiones clinicas mas seguras y humanizadas.

Palabras clave: Biomedicina. Genética. Malformaciones neurolégicas. Malformacién de Chiari tipo I.
COL1A1. COL3A1. GDF6. CHD3. CHDS8.

1 Introducao

As malformacgodes neurolédgicas representam um conjunto diverso de alteracoes
que surgem durante o desenvolvimento do sistema nervoso central e muitas vezes,
impactam na qualidade de vida de quem as possui. Entre as condi¢cbes, estdo desde os
defeitos do tubo neural, como a espinha bifida, até as anomalias craniovertebrais, que
podem comprometer tanto a estrutura quanto o funcionamento do encéfalo e da medula
espinhal entre outras (Souza et al.,2021; Menezes,2017; De Figueiredo,2021).

Entre as malformacdes do sistema nervoso central, a malformacao de Arnold-
Chiari tipo | (CM-I) se destaca por ser uma das mais frequentemente identificadas nos
exames de imagem. Essa condigao € caracterizada pela descida das tonsilas cerebelares
através do forame magno, o que pode causar compressao do tronco encefalico e alterar
a circulagdo do liquido cefalorraquidiano (LCR), levando a manifestacdes clinicas
variaveis, como cefaleia occipital, tontura e disturbios motores (Souza et al., 2021). Nos
ultimos anos, os diagndsticos da Sindrome de Arnold-Chiari “tornaram-se mais
frequentes, em parte devido as melhorias nas imagens do cérebro e da coluna vertebral
por meio da ressonancia magnética” (Ellenbogen, 2022, p.12).

A malformacéao de Chiari (CM-I) muitas vezes é considerada apenas uma alteracao
anatdmica, cujo tratamento se concentrava praticamente em procedimentos cirurgicos
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de descompressdo como a craniectomia. Com as pesquisas avangando, novas
evidéncias comegaram a mostrar que a causa pode ser bem mais complexa, envolvendo
ndao sO aspectos estruturais, mas também fatores genéticos e mecanismos do
neurodesenvolvimento (Smith et al., 2023). Hoje, entendemos que variantes em genes
relacionados ao colageno, a fatores de crescimento e até mesmo a reguladores
epigenéticos podem influenciar o quadro clinico e tentar explicar por que os sintomas
variam tanto de pessoa para pessoa (Capra et al., 2019; Urbizu et al., 2021).

Aforma de enxergar essa patologia, faz com que buscamos relacionar e entender a
genética, morfologia e biomecéanica. De uma forma que traga uma enorme relevancia
para a Biomedicina, pois amplia as possibilidades de atuacdao do biomédico. O
profissional busca relacionar achados moleculares e interpretar variantes genéticas que
possam auxiliar nas decisdes clinicas. A presenca do biomédico nas equipes
multiprofissionais contribui para diagnésticos mais rapidos, buscando por tracar planos
terapéuticos personalizados e, no aconselhamento genético de pacientes e familiares
quando necessario (Richards et al., 2015). Classificar corretamente essas mutacodes é
fundamental tanto para a pratica clinica quanto para o aconselhamento genético de
pacientes e familiares. Aqui no Brasil, o Conselho Federal de Biomedicina, por meio da
Normativa n® 001/2022, reconhece essa atuagao, habilitando o biomédico a exercer o
papel de Conselheiro Geneticista. Isso reforga o quanto a presenca desse profissional
nas equipes multiprofissionais faz diferenga no diagndstico molecular e no cuidado com
o paciente (CONSELHO FEDERAL DE BIOMEDICINA, 2022).

Olhando pelo ponto de vista cientifico, € impossivel ignorar o impacto humano e
social dessa condi¢do. Muitos pacientes convivem por anos com dores, limitagdes
funcionais e ansiedade diante da incerteza do diagndstico e por muitas vezes sdo dados
erroneamente. Avangar no entendimento genético da CM-| nado é apenas uma questao
cientifica, mas também ter empatia: significa tentar buscar respostas mais claras e
rapidas, ajudando no diagndstico e evitar procedimentos muitas vezes invasivos e talvez
desnecessarios e melhorar a qualidade de vida de quem enfrenta essa realidade no dia a
dia (Bernier et al., 2014).

A escolha deste tema é profundamente pessoal. Sou portadora da Sindrome de
Arnold-Chiari e convivo com os desafios que acompanham essa condicdo no meu dia a
dia. Desde o diagndstico que veio depois de anos convivendo com os sintomas que foram
interpretados de forma errada. A falta de reconhecimento inicial da doenca e a demora
na investigacao fizeram com que o tratamento fosse iniciado tarde. Infelizmente isso
ocorre com muitos pacientes no Brasil.

Conviver com essa doenca e seus desafios despertaram em mim o desejo de
compreender, de forma mais detalhada e cientifica, as causas e 0s processos
envolvidos, acreditando que obtendo esse conhecimento poderia de alguma forma
ajudar outras pessoas a terem um diagndstico melhor, mais rapido e um tratamento mais
humano. Unindo a minha experiéncia com as pesquisas nesse tema.

Além disso, no Brasil, 0 acesso a exames genéticos ainda é bastante limitado no
sistema publico de salide, o que acaba atrasando diagndsticos e tornando o caminho
dos pacientes pelo diagnéstico mais longa (De Figueiredo, 2021).

Este trabalho tem como objetivo revisar o papel do biomédico no estudo das bases
genéticas das malformagdes neuroldgicas, com énfase na malformacao de Chiari tipo I,
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revisar genes candidatos implicados (COL1A1, COL3A1, GDF6, CHD3, CHDS8); discutir
metodologias moleculares modernas e os avancos futuros de edigcado genética que possa
oferecer um melhor entendimento sobre essa doenga e seus possiveis tratamentos.

2 Metodologia

Este estudo é uma revisao narrativa da literatura, conduzida entre julho e novembro
de 2025. Foram consultadas as seguintes bases de dados: SciELO, LILACS e BVS Brasil
(literatura latino-americana e brasileira), Periédicos CAPES e BDTD (producéao
académica nacional), além de PubMed e Google Scholar (literatura internacional).

Para a realizacdo da pesquisa, foram utilizados descritores baseados nos
vocabularios controlados DeCS (Descritores em Ciéncias da Saude) e MeSH (Medical
Subject Headings), combinados por operadores booleanos (AND, OR). Na busca o que
mais utilizei, destacaram-se: “malformacao de Chiari”, “Chiari Type 1”7, “biomedicina”,
“genética”, “colageno”, “COL1A1”, “COL3A1”, “GDFe6”, “CHD3”, “CHD8” e
“neurodesenvolvimento”.

Os critérios utilizados abrangeram artigos originais, revisoes, teses e dissertagdes
publicados entre 2015 e 2025, nacionais e internacionais, que relacionasse a
importancia entre a genética e a biomedicina nas malformacgdes. Exclui artigos que nao
apresentavam relevancia para os objetivos desse trabalho.

Foi realizada uma pesquisa informal com portadores da sindrome de Arnold-Chiari
tipo I, em um grupo de WhatsApp do qual fago parte, para investigar a possivel relagao
genética familiar da sindrome.

3 Resultados e Discussao

O campo de atuacao do biomédico é amplo, podendo atuar em varias areas na
saude e poder buscar especializagdes para compreender e ajudar nos diagnosticos
precoces e nos tratamentos das doencgas que nos rodeia. A area da pesquisa genética é
de extrema importancia para desvendar mistérios que habitam no nosso corpo humano.
Identificar e compreender as alteragcdes no nosso DNA é importante no combate as
doencas. As pesquisas de alteragdes genéticas em malformacgdes, vem crescendo
bastante e com isso amplia 0 campo de atuagao para o biomédico. Fazendo isso como
pecaimportante para ajudar médicos e pacientes a entenderem mais sobre as doencgas
(Costa et al., 2019; Souza et al., 2021).

No Brasil, essa atuacdo vem crescendo bastante, com o biomédico ganhando
espago em areas como genética e biologia molecular, ajudando a tornar os diagndsticos
mais rapidos e assertivos (COSTA et al., 2019).

Abaixo, um resumo das formas como o biomédico pode colaborar nessa situagéo:
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Tabela 1 - Mostra as areas de atuagao do biomédico na (CM-I) de forma organizada

Area de atuacio

Atividades possiveis

Contribuicao pratica

Genética e Biologia
Molecular

Triagem genética, analise de
variantes, interpretacao de
laudos

Identificacdo de alteragdes
genéticas associadas a
CM-I

Apoio diagndstico

Correlacao de achados
moleculares com imagem e
clinica

Auxilio na definicdo do
fendtipo e suspeita
sindrébmica

Pesquisa cientifica

Estudos sobre genes envolvidos
(COL1A1, COL3A1, GDF6, CHD3,
CHD8), coleta de dados

Geracéao de conhecimento
para diagnésticos mais
precisos

Aconselhamento
genético
multiprofissional

Apoio técnico em consultas
genéticas, explicagao dos
resultados laboratoriais

Clareza para familias sobre
riscos e hereditariedade

Integragcédo de informacdes

Contribuicao para planos
de cuidado mais

Medicina personalizada laboratoriais, fendtipo e

genealogia individualizados

Fonte: Elaborado pela autora (2025).

A seguir serao apresentados os principais tépicos tentando relacionar atuagéao do
biomédico com a pesquisa genética na malformagao de Chiari tipo 1 e os avangos
tecnoldgicos de forma mais simples, direta e facil compreenséo.

3.1 0 papel do biomédico na genética nas malformacgoes genéticas

O biomédico exerce um papel importante e fundamental na atuacao entre
laboratdrio e clinica: aplicando técnicas avancadas de biologia molecular como PCR,
NGS e outros. Com as especializagcdes de genética e biologia molecular, pode-se validar
os controles de qualidades necessarios para realizacao dos exames, interpreta variantes
genéticas, colaborando com as equipes multidisciplinares para tomadas de decisofes.
Elaborando os relatérios de forma clara que sejam compreensiveis para as equipes
médicas e pacientes entenderem os resultados moleculares, facilitando o melhor
planejamento dos tratamentos (Richards et al., 2015; Conselho Federal De Biomedicina,
2022). Além disso, pode conduzir pesquisas no campo de neurociéncia e da genética
(tabela 2).

Duna: Revista Multidisciplinar de Inovacéao e Praticas de Ensino (Anais da | Mostra Cientifica da Satde)
Fortaleza, v. 1, ed. Especial (Anais da | Mostra Cientifica da Saude UniFanor Wyden), p. 360-373 out./dez. 2025



i

N

C

Alessandra Mara Ferreira Escossio, Natassia Albuquerque Ribeiro

Tabela 2 - Situac6es em que a biomedicina pode ajudar baseadas nas pesquisas desse trabalho.

Situacao Conduta sugerida

Priorizar painel com COL1A1/COL3A1; MLPA se

CM-I com sinais de tecido suspeita de CNV

conjuntivo
CM-| +
macrocefalia/dismorfismos

Incluir CHD3/CHDS; considerar exoma

Reanalise anual; correlacionar com fenétipo e

VUS em gene candidato -
familiares

Relatério claro, sem jargoes; incluir incertezas e
limites dos testes
Fonte: Elaborado pela autora (2025).

Comunicacao com paciente

O biomédico contribui para pesquisas de monitoramento de condicdes genéticas
como a CM-|, identificando padrdes hereditarios e fatores de riscos (Bernier et al., 2014;
Capra et al., 2019). Com isso apoia programas de rastreabilidade familiar e politicas de
saulde para tratamentos especificos. Assim o biomédico fortalece o conhecimento sobre
as doencas raras, além de contribuir para usar melhor os recursos de saude e garantir
que todos os pacientes recebam o mesmo cuidado (Urbizu et al., 2021).

Isso exige responsabilidade e sensibilidade, pois muitas vezes estamos falando
de condi¢cbes que impactam a vida inteira de uma pessoa.

3.2 A malformacao de Chiari tipo I: e os aspectos clinicos e diagnoésticos

A CM-| costuma provocar sintomas como dor de cabeca forte na parte de tras da
cabeca, conhecida popularmente com nuca (especialmente ao tossir ou fazer esforco),
formigamentos, tontura, zumbido e problemas de equilibrio. SGo muitos sintomas que
inclusive se confundem com diagndsticos de outras doengas (Menenzes, 2017; Souza et
al., 2021).

Além dos sintomas mais comuns, a CM-l pode trazer alteracdées como:
dificuldades de coordenagdo motora, problemas de meméoria, fadiga crénica e disturbios
do sono. Esses sintomas sédo relacionados ao comprometimento das funcgodes
cerebelares e medulares (Ciaramitaro et al., 2019; Joaquim, 2020).

A ressonéncia magnética ainda € o exame mais utilizado para diagnosticar a
doencga por visualizar a descidas das tonsilas cerebelares e a anatomia da fossa
posterior. A parte genética ndo substitui o exame de imagem, mas ajuda a entender por
que aquilo acontece, e se harisco familiar e se ha outras condi¢gdes associadas, por que
uma pessoa tem mais sintomas que a outra e simplesmente sdo assintomaticos
(Markunas et al., 2013).

Mesmo a ressonancia sendo a melhor escolha para identificar o Chiari, para dar
um diagndéstico é necessario verificar de forma detalhada o histérico familiar, os
sintomas que sao varios como citados e mutas vezes a gravidade dos mesmos nao esta
relacionado com a extensdo da descida cerebelar observada na imagem. A triagem
cuidadosa permite identificar casos assintomaticos ou ocultos na fase inicial da doenca.
Permitindo uma tomada de decisdo mais assertiva com intervencao cirdrgica ou apenas
acompanhamento (Ellenbogen, 2022).
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Figura 1 —-Imagem de ressonancia magnética cedida pelo préprio autor, identificando as descidas
cerebelares da malformacao de Chiari tipo I.

Fonte: Autor (2025).

3.3 As bases genéticas das malformacgoes neuroldgicas

As malformacgbes do sistema nervoso central podem se originalizar de varias
alteracodes genéticas. Algumas vao interferir no desenvolvimento do tecido conjuntivo,
outras na formacao dssea ou no préprio neurodesenvolvimento. No caso da CM-I,
estudos mostram que os genes relacionados ao colageno e reguladores epigenéticos
podem estar ligados ao surgimento da condigdo Smith et al., 2023, Capra et al., 2019;
Urbizu et al., 2021). Talvez isso possa explicar por que, em muitas familias podem ter
mais de um caso, porém nem todos sao afetados da mesma forma.

Além dos fatores genéticos mencionados que afetam o tecido conjuntivo e ésseo,
alteragcbes diretamente no cerebelo e tronco encefalico podem contribuir para
manifestacdo da CM-I. Os estudos relatam que a degeneracao cerebelar e alteracoes
estruturais podem ir surgindo devido a compressao crbnica dessas regides, podendo
explicar as variedades de sintomas entre familias com a mesma predisposi¢cao genética.
(Joaquim, 2020).

Isso ajuda a entender por que os sintomas variam tanto de pessoa para pessoa.
Cada caso pode ter fatores genéticos diferentes influenciando.

3.4 Os genes associados: COL1A1, COL3A1, GDF6, CHD3 e CHDS8

Os genes COL1A1 e COL3A1 estao associados a producgao de colageno tipos | e
[ll, essenciais para a integridade do tecido conjuntivo e da estabilidade craniovertebral
(Urbizu et al., 2021).

Diversos estudos apontam que a CMI esta relacionada a genes que controlam o
desenvolvimento ésseo da base craniana e do tecido conjuntivo, como GDF6, COL1A1 e
PAX1, entre outros (Capra et al., 2019). O GDF6 pode estar diretamente associado as
alteracdes estruturais. Participa da formacgéo 6ssea da base do crénio. Se ele sofre
alteracbes, o volume da fossa posterior pode ser diferente, facilitando a descida das
tonsilas cerebelares.
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A analise de ligacao do genoma completo estratificada da malformacao de Chiari
tipo | implica genes ja conhecidos da sindrome de Klippel-Feil, como GDF6 e GDF3,
como possiveis candidatos a doenca, sugerindo que tanto variantes codificantes quanto
regulatdrias podem contribuir para a manifestagcdo da doenga (Markunas et al., 2013).

Os genes CHD3 e CHDS8 atuam na regulacdo da expressao de outros genes
importantes no desenvolvimento do cérebro (Bernier et al., 2014; Snijders Blok et al.,
2018). Alteracdoes neles ja foram associadas a macrocefalia, dismorfismos cranianos e
caracteristicas que podem se sobrepor aos achados de CM-I.

Tabela 3 - Genes organizados de forma simples e direta informando suas funcgées e evidéncias
clinicas na relagdo com o CM-I.

Gene Funcao/ Papel Bioldgico Fenotipos Associados In.1pl|<fa<';oes parao
Biomédico

Investigar sindrome do

tecido conjuntivo,

recomendar

acompanhamento

ortopédico e fisioterapico.

Codifica colageno tipol, Hipermobilidade
essencial para a matriz ligamentar, alteragdes
extracelular e craniovertebrais, dor
estabilidade estrutural. musculoesquelética.

COL1A1

Produz colageno tipo lll,

. Fragilidade tecidual, Indicar avaliagéo
importante para . . . .
COL3A1 . . risco de aneurismas, cardiovascular e orientar
integridade vascular e a . .
frouxidao articular. rastreamento familiar.

tecidos moles.

Fusao vertebral,

. Correlacionar achados
anomalias de fossa

radiolégicos e genéticos

Fator de crescimento da
familia TGF-B, envolvido

GDF6 - . . posterior, ..
na formacéo craniofacial - para definir conduta
malformacgdes s
e vertebral. - cirurgica.
esqueléticas.
Remodelador de Atraso motor, .
. . . Recomendar painel NGS e
cromatina, regula dismorfismos
CHD3 . oA . . acompanhamento
expressao génica do craniofaciais,

. ~ . neuropsicoldgico precoce.
neurodesenvolvimento. alteragbes cognitivas.

Sugerir avaliagao
multidisciplinar e
monitoramento do
neurodesenvolvimento.

Regulador epigenético, Macrocefalia, atraso de
CHD8 associado a macrocefalia linguagem, fendtipo
e TEA. sindrémico.

Fonte: Elaborado pela autora (2025).

3.5Foco em CHD3 e CHD8: conexoes com CM-I

Os genes CHD3 e CHD8 chamam bastante atengao, embora nao sejam exclusivos
da CM-I, mas aparecem relacionados a varias condi¢des que podem causar a doenca.

Alguns estudos mostraram que mudancgas nos genes CHD3 e CHDS8, que séo da
familia de proteinas helicases-DNA, podem estar ligadas a problemas no
desenvolvimento do cérebro, e em alguns casos, essas alteragdes podem contribuir para
a malformacéo de Chiari tipo | (CM-I) (Bernier et al., 2014; Snijders Blok et al., 2018).
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O CHDS ¢ importante para organizar o DNA dentro das células do cérebro, e
quando ele ndo funciona direito, pode causar alteracdes na forma da cabeca, atrasos na
fala e outras mudancas no cérebro que, as vezes, influenciam o espago onde o cerebelo
fica (forame magno). Ja o CHD8 ajuda a controlar o crescimento e o formato do cérebro,
e mutacdes nesse gene podem afetar o desenvolvimento cerebral de forma que favorecga
a descida das tonsilas cerebelares, caracteristica da CM-| (Bernier et al., 2014).

Figura 2 - Eixos genéticos relacionados a malformacéao de Chiari tipo I. Genes com asterisco (*)
representam marcadores complementares descritos na literatura, incluidos apenas para fins de
contextualizagao tedrica.

[ EIXOS GENETICOS }

I
I I I |

A DESENVOLVIMENTO NEURO-
[ COLAGENO ] [ OSSEO ] DESENVOLVIMENTO] [(CRESCIMENTO]
« COL1A1 « GDF6 « CHD3 * GH1
e COL3A1 * RUNX2* « CHD8 * IGF1/1F1R*
* FGFR2* e SHH*

Estrutura da Formagdo 6ssea ~ * HOX* Regulacao do
base craniana craniovertebral o PAX6* crescimento e
e fossa posterior Kitraiian Fatores de_ :’g;figlr?agla
Alteracoes — malformacdes desenvelvimento
fragilidade da vertebrais e do SNC Alteracoes -
fossa posterior craniocervicais Alteracdes - discrepancias

entre estruturas

malformacoes » e
dsseas e encefalicas

cerebelares

Observacgéao: Os genes com asteriscos nao fazem parte diretamente da pesquisa. Coloquei para mostrar
que existem muitos outros marcadores ao eixo genético que se relacionam com o Chiari, reforcando a
complexidade da doenga. Sem precisar falar de cada um.

Fonte: Elaborado pela autora (2025)

Ainda nao se sabe exatamente como essas alteragcbes causam a CM-I, mas
entender esses genes ajuda os médicos e pesquisadores a relacionarem os sinais
clinicos com fatores genéticos, possibilitando diagndsticos mais rapidos e tratamentos
mais direcionados (Richards Et Al., 2015; Capra et al., 2019).

3.6 Pesquisa informal com portadores de Chiari tipo | em grupo de WhatsApp

Buscando uma melhor compreensao e relacionar da melhor forma possivel a
relagao familiar com o CM-I, foi realizado uma pesquisa informal em grupo de portadores
de Chiari e Siringomielia, tendo em média 200 pessoas. No total, 65 responderam ao
pequeno questionario com as seguintes perguntas: se tinham conhecimento de algum
familiar com a sindrome, se ndo tinham conhecimento ou ndo sabiam informar! Das 65
pessoas, 20 (30,7%) responderam que sim, que possuiam outros familiares com a
mesma sindrome, 30 (46,1%) afirmaram que nao tinham e 15 (23%) ndo sabiam informar.
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Esses resultados, mesmo sendo informais sugerem que pode haver alguma
ligacao genética presente no meio familiar. E também estdo de acordo com os artigos de
pesquisados sobre a sindrome CM-|, relacionando a influéncia das variantes genéticas
dos genes como COL1A1, COL3A1, GDF6, CHD3 e CHDS8 (Capra et al., 2019; Markunas
etal., 2013; Urbizu et al., 2021).

3.7 0S AVANCOS TECNOLOGICOS E POSSIBILIDADES FUTURAS NO DIAGNOSTICO
MOLECULAR

Nos ultimos anos, as técnicas de diagndstico molecular avancaram bastante,
ajudando muito a identificar mutacdes associadas a doencas como a CM-I. Atualmente,
é possivel usar desde métodos mais simples como PCR e Sanger até exames mais
complexos, como painéis de NGS, exoma clinico e genoma completo (Richards et al.,
2015). O papel do biomédico tornou-se ainda mais relevante

Vale destacar que novas tecnologias estdo surgindo como o CRISPR-Cas9, como
umas das grandes promessas para o futuro. Esta ferramenta vem sendo usada em
pesquisas e no desenvolvimento de terapias voltadas para doencgas infecciosas, como o
HIV, corrigindo mutagdes genéticas de forma direta (Escdssio et al., 2019).

Com o surgimento de novas tecnologias no diagnostico molecular € de imagem
facilitam a identificacdo da malformacao de Chiari tipo I. As pesquisas mais recentes
informam que o uso de algoritmos de aprendizado de maquina e redes neurais
convolucionais (CNN) podem analisar as imagens da ressonédncia magnética com uma
boa precisdo, conseguindo identificar os padrées mortométricos e integrar com as
informacgodes genéticas e clinicas. A interagao entre essas informagdes permite detectar
de forma mais precoce da CM-| e contribuir para um melhor acompanhamento. Isso
evidencia ainda mais o papeldo biomédico nasinovagdes tecnoldgicas entre laboratdrio,
clinica e a pesquisa (Tetik et al., 2021; Tanaka et al., 2022).

Consideracoes finais

O papel do biomédico na investigacdo das malformacoes genéticas de Chiari tipo
1, é bastante ampla. Essa atuacdo ocorre desde aplicacbes de metodologias
moleculares avancgadas, na ligacao entre clinica e laboratério analisando, elaborando e
auxiliando as equipes multiprofissionais ainterpretar os resultados, possibilitando novos
tratamentos e aconselhamentos genéticos familiares. As praticas biomédicas
encontram se em constante evolucéo, tentando sempre buscar inovagdes cientificas
paraesclareceras demandas que aparecem na saude publica em varias areas, como das
malformacgdes neuroldgicas.

Os estudos dos genes COL1A1, COL3A1, GDF6, CHD3 e CHD8, quando realizados
de forma detalhada e com as metodologias certas, tornam-se possiveis desvendar um
pouco do mundo complexo que contribuem para as manifestagdes clinicas das
malformacgdes. Os genes estudados demonstraram o quanto a base genética pode
influenciar na malformacao do Chiari Tipo 1, com alteracdo na formacao da fossa
posterior, no tecido conjuntivo e no neurodesenvolvimento.

Com as pesquisas se desenvolvendo e avancando nesse tema, tem em vista que a
malformacao CM-I ndo pode ser mais vista apenas como uma anomalia anatémica, mas
sim como uma condicao multifatorial, no qual mutacdes e variagdes genéticas tém papel
importante no surgimento e na gravidade dos sintomas. Os avang¢os techolégicos como
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os painéis de NGS, exoma clinico e na edi¢ao genética como o CRISPR-CAS9, mesmo
ainda em desenvolvimento podem contribuir para futuramente reverter alguns sintomas
ou possivelmente ajudar a prevenir a doenga. Com isso, reforca a atuagao do Biomédico
como forma essencial compondo as equipes multidisciplinares, ajudando no
aconselhamento genético, realizando pesquisas de forma ética, responsavel e se
mantendo em constante atualizagdao académica.

Integrar o conhecimento técnico, com a experiencia pessoal, por ser portadora da
sindrome. Traz a necessidade de uma abordagem mais humana e empatica na conducao
dessa narrativa, assim fazendo com que os achados tenham mais relevancia ao caso.
Podemos realcar que a combinacao dos avangos tecnoldgicos e a visdo humana sao
essenciais para superar os desafios que essa malformacéo impode.

Por fim, esse estudo mostra que o biomédico obtendo o conhecimento a partir da
investigacdo dos genes, mostra a complexidade dessa doenga e amplia novas
possibilidades para o diagnostico, tratamentos e muda o cenario onde podemos buscar
ocupar um papel ativo na busca de solugdes para essa doenca.
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