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Populacoes Homogéneas:
- uma mais-valia para os estudos biomédicos

Um dos objetivos principais da investigacao biomédica
consiste na elucidacao dos fatores genéticos na base das
doencas. Conhecer as alteragdes nos nossos genes que
sdo capazes de originar doengas ou que a elas estao
associadas representa um ganho evidente: o acesso aos
testes genéticos devera permitir uma definicao “persona-
lizada” do nosso perfil de risco, fornecendo informagoes
que tém o potencial de orientar a prevencao ou de mini-
mizar o impacto dessas mesmas doencas. A identificacao
de alteragoes genéticas patoldgicas é ainda crucial por
permitir progressos na compreensao dos mecanismos
que conduzem ao processo de doenca e, por essa via,
oferecer oportunidades de identificacao de alvos terapéu-
ticos, ou seja, de altera¢des que possam ser contrariadas
ou minimizadas com farmacos especificos.

Para as doencas genéticas mais “simples”, causadas por
alteragdes num Unico gene, os progressos tém sido consi-
deraveis, existindo presentemente cerca de 4600 doen-
¢as cuja base genética é conhecida. A titulo exemplificati-
vo refira-se a fibrose quistica, uma das doencas genetica-
mente determinadas mais comuns em Europeus, cujo
gene causal foi identificado em 1989.

Os progressos na elucidagao das bases genéticas das
doencas multifatoriais, que decorrem de uma interacao
complexa entre varios genes e o ambiente, tém sido cla-
ramente mais lentos. Na Esquizofrenia, por exemplo, ape-
sar da extensa investigacao, as bases genéticas da doen-
¢a permanecem pouco esclarecidas e de aplicacao extre-
mamente limitada no contexto da clinica.

0 que justifica o ritmo lento ao qual se vao descobrindo

Uma parte importante das dificuldades encontradas nos estudos biomédicos pode ser obviada estudando grupos de doentes

provenientes de populagoes mais homogéneas.
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as bases genéticas das patologias? Reconhecem-se atual-
mente existir varios obstaculos: muitas doencas nao
estdo suficientemente definidas do ponto de vista clinico,
fazendo com que os estudos “misturem” inadvertidamen-
te varios tipos de participantes. Para além disso, os estu-
dos de “caca aos genes”, por necessitarem de incluir mui-
tos individuos para serem cientificamente validos, depen-
dem de grupos alargados de doentes com origens popu-
lacionais distintas e expostos a diferentes fatores
ambientais. Sabemos hoje que quanto mais variagao
(genética ou ambiental) existir entre os doentes incluidos
num determinado estudo, mais dificuldades vao existir
para se conseguir capturar o “sinal” de associacao entre
doenca e os varios genes relacionados impedindo, por
essa via, a identificacao destes dltimos. Uma parte
importante das dificuldades encontradas nos estudos bio-
médicos pode ser obviada estudando grupos homogé-
neos de doentes, derivadas de populacoes relativamente
pequenas as quais, por razoes relacionadas com a sua
origem e historia demografica, apresentam uma homo-
geneidade genética consideravel. Tais populagdes apre-
sentam varias vantagens para os estudos genéticos: a)
dada a homogeneidade ambiental e cultural, os doentes
tenderao a partilhar estilos de vida, tais como dieta e ati-
vidade fisica, estando assim expostos a condigoes

ambientais semelhantes; b) a partilha de ancestrais
comuns pelos varios doentes conduz a apresentagoes cli-
nicas mais uniformes; c) podem estar presentes num
nimero consideravel nestas populacoes doencas que
habitualmente sao raras, sendo que a obtengao de infor-
macao familiar extensa esta normalmente facilitada. A
estes fatores acresce o facto de em situacoes de distribui-
¢ao geografica restrita a taxa de participacao nos estudos
biomédicos ser habitualmente mais elevada, pela maior
facilidade com que o sequimento pode ser feito.

A importancia dos Acores no dominio dos estudos biomé-
dicos, concretamente dos associados ao conhecimento da
base genética das doencas esta bem demonstrada nos
trabalhos que vérias equipas regionais tém vindo a des-
envolver, em redes que integram investigadores interna-
cionais de centros de exceléncia. Realcam-se aqui os
exemplos da doenga de Machado-Joseph e da
Esquizofrenia, na Universidade dos Acores, bem como
das doengas reumaticas, no Hospital do Santo Espirito da
ilha Terceira. Para o caso particular da doenca de
Machado-Joseph os esforcos colaborativos, materializa-
dos no Consorcio Europeu ESMI, no qual a Universidade
dos Acores esta representada, estao neste momento cen-
trados na criacao de condigdes para a realizagao de
ensaios clinicos.
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European Spinocerebellar Ataxia Type 3/Machado-Joseph Disease
Initiative

Consorcio Internacional sobre doenca de Machado-Joseph
reine a 24 e 25 de maio em Ponta Delgada

A reuniao cientifica 3rdESMI@Azores, Machado-Joseph, entre os quais estarao  Associacdes de doentes de varios pai-
organizada por investigadores da acade-  os membros do Consorcio Europeu que  ses, bem como empresas farmacéuticas.

mia agoriana, promoverd o encontro de  integra o projeto ESMI (Iniciativa

A reunido tem o apoio da Direcao

um conjunto de especialistas internacio- ~ Europeia para a DMJ). Estardo também  Regional da Ciéncia e Tecnologia e da

nais que trabalham na doenca de

presentes representantes de

Camara Municipal de Ponta Delgada.
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