TECNOLOGIA, GENETICA E ENVELHECIMENTO: O PAPEL DO TESTE
GENETICO NA SAUDE MUSCULOESQUELETICA E NA PROMOCAO DE UM
ENVELHECIMENTO SAUDAVEL

Rafaela Pereira do Amaral'; Sagiorato, B.!; Matheucci Jr., E.
DNA Consult Genética e Biotecnologia, Sao Carlos - SP, Brasil.
1. INTRODUCAO

O envelhecimento populacional no Brasil avanca em ritmo acelerado. Estimativas da
Organizagdo Mundial da Satde (OMS) indicam que o pais ja ultrapassa os 28 milhdes de
habitantes com 60 anos ou mais, representando cerca de 13% da populacdo. Conforme
projecoes divulgadas pelo IBGE em 2018, esse contingente devera crescer significativamente
nas proximas décadas, reflexo direto da queda continua nas taxas de natalidade e das
transformagdes demograficas em curso (BRASPEN, 2021).

O envelhecimento pode ser compreendido sob duas perspectivas distintas: o
envelhecimento bioldgico e o envelhecimento usual. O primeiro refere-se as mudangas
fisiologicas naturais e universais que ocorrem com o passar do tempo, independentemente de
condicdes externas. Ja o envelhecimento usual incorpora, além dessas alteracdes biologicas, a
presenga crescente de doencas cronicas, oriundas sobretudo da interagdo entre fatores genéticos
e habitos ndo sauddveis como alimentagdo desequilibrada, tabagismo, consumo excessivo de
alcool e inatividade fisica, contribuindo para um processo de desgaste cumulativo do
organismo, acentuando a ineficiéncia metabolica e rompendo o equilibrio da homeostase
corporal. Esse desequilibrio, por sua vez, aumenta a vulnerabilidade a danos organicos e
favorece o surgimento das chamadas doencas cronicas nao transmissiveis (DCNT), como
hipertensao, diabetes tipo 2, osteoporose e doencas cardiovasculares. Tais condi¢des impactam
diretamente a capacidade funcional do idoso, podendo limitar ou até inviabilizar a realizagdo
auténoma de atividades diarias e, consequentemente, prejudicar sua qualidade de vida de forma
significativa (RBGG, 2012).

Entre as condi¢des que se desenvolvem como consequéncia natural do envelhecimento,
a sarcopenia ganha destaque. De acordo com o mais recente consenso europeu, trata-se de uma
doenca muscular progressiva causada por multiplos fatores acumulados ao longo da vida, sendo
caracterizada pela reducdo da forca e da massa muscular. Quando essa combinagdo estd
associada a um baixo desempenho fisico, o quadro ¢ classificado como sarcopenia severa. A
presenca da sarcopenia esta diretamente relacionada a um maior risco de quedas, fraturas, perda
de funcionalidade e aumento da mortalidade. Além disso, essa condigdo contribui para maiores
taxas de hospitalizagdo e elevacao dos custos com cuidados em satde durante a internacao
(RODRIGUES, A. A. G. S. etal., 2023).

O declinio na saide musculoesquelética associado ao envelhecimento é uma
preocupacao crescente, especialmente devido ao aumento do risco de quedas e fraturas em
populagdes idosas. Estima-se que cerca de 30% dos adultos acima de 65 anos sofrem quedas
anualmente, tornando-as a principal causa de hospitalizagdes por lesdes, como fraturas de
quadril, que frequentemente resultam em perda de independéncia e deterioragdo da qualidade
de vida. Esse cenario ¢ ainda mais agravado pela osteoporose, condi¢do que faz com que
aproximadamente 1 em cada 2 mulheres e 1 em cada 5 homens acima de 50 anos apresentem
risco elevado de fraturas relacionadas a osteoporose. As fraturas de quadril destacam-se entre
as mais graves, estando fortemente associadas ao aumento da morbidade e mortalidade. Com
o envelhecimento progressivo da populagdo, espera-se um aumento significativo na carga de
quedas e fraturas, tornando essencial a identificagdo de novos fatores de risco para aprimorar a
eficacia das praticas de triagem atualmente em uso (SEMENOVA, E. A. et al., 2023).

A quantidade e a qualidade do musculo esquelético apresentam uma ampla variabilidade
entre os individuos, mesmo quando expostos as mesmas condigdes bioldgicas (como idade e
sexo) e ambientais (como nivel de atividade fisica e dieta). Essa variabilidade €, em parte,



determinada por fatores genéticos, com alta herdabilidade observada tanto para a forga
muscular (variando entre 49% e 56%) quanto para a massa livre de gordura (com uma
herdabilidade entre 45% e 76%) (URZL, F. et al., 2021).

Aliado a esses fatores, caracteristicas que pioram o quadro e a qualidade de vida em
pessoas idosas tém marcadores genéticos associados que podem ajudar a compreender a
predisposi¢ao genética, como a osteoartrite (ZHENGTAO L.V. et al., 2024), artrite reumatoide
(MINAL CALISKAN et. Al., 2021), artrose do joelho (ZHENGTAO LV et al., 2024), perda
ossea (MORRIS, J. A. et al., 2018), lesdes tendineas (WANG, C. et al., 2017) e diminuigao no
desempenho motor (MCHUGHEN, S. A. et al., 2009).

Manter a massa muscular, a for¢a e a funcionalidade do musculo esquelético ao longo do
envelhecimento ¢ fundamental para prevenir a sarcopenia. Assim, compreender as variantes
genéticas relacionadas a esses aspectos ¢ crucial para o desenvolvimento de estratégias eficazes
de prevengao (PRATT, J. et al., 2019).

2. OBJETIVO

Utilizar os marcadores genéticos mais relevantes para a sarcopenia e saude
musculoesquelética com o intuito de melhorar a compreensao sobre a predisposicao genética
ao declinio muscular, 6sseo e articular, ajudando na criacdo de intervencdes preventivas e
estratégias terapéuticas adaptadas para o envelhecimento saudavel, reduzindo, assim, o tempo
de internacao dos idosos, além de diminuir os custos com tratamentos prolongados.

3. MATERIAL E METODOS

Trata-se de um estudo transversal, descritivo e retrospectivo, baseado em dados

genéticos previamente coletados de uma base interna de pacientes. Foram avaliadas sete
condi¢oes relacionadas a sade musculoesquelética: osteoartrite, perda 6ssea, forca muscular,
artrite reumatoide, artrose de joelho, desempenho motor e lesdo tendinea.
Para cada paciente, o risco genético (classificado como baixo, médio ou elevado) foi estimado
por meio de escores de risco poligénico (PRS), construidos com base em variantes genéticas
(SNPs) previamente associadas a essas condi¢des. O algoritmo interno utilizado para célculo
dos PRS foi fundamentado em estudos de associagdo gendomica ampla (GWAS) e ponderado
conforme a relevancia de cada marcador, conforme descrito por Pratt et al. (2019) e Urzi et al.
(2021).

Os dados foram organizados e analisados de forma descritiva, com o objetivo de
identificar a distribuicao dos diferentes niveis de risco genético entre os pacientes (Tabela 1) e
subsidiar estratégias preventivas personalizadas voltadas ao envelhecimento saudavel.

Caracteristica Baixo risco Médio risco Alto risco
(percentual) (percentual) (percentual)
Osteoartrite 0,2 8,6 91,2
Perda déssea 22,1 72,8 5.1
Forca muscular 0 90,9 9,1
Artrite reumatoide 0 96.9 3,1
Artrose joelho 0 33 67
Desempenho motor 0 30,9 69,1
Lesao tendinea 0 10,6 89,4

Observou-se que caracteristicas como osteoartrite, artrose de joelho, lesao tendinea e
desempenho motor apresentaram maior concentragdo de pacientes com risco elevado, enquanto
perda oOssea, forca muscular e artrite reumatoide mostraram maior frequéncia de risco médio.



Poucos individuos foram classificados como baixo risco para a maioria das caracteristicas
avaliadas.

Além da analise individual de cada caracteristica, realizamos uma analise combinatoria
para identificar a propor¢ao de individuos com risco genético médio ou elevado em multiplas
condi¢des simultaneamente. Dentre os dados mais significativos, verificamos que 5% da
populagdo analisada apresentou risco médio a aumentado em todas as seguintes caracteristicas:
perda Ossea, forca muscular, artrite reumatoide, artrose de joelho e desempenho motor.

4. RESULTADOS E DISCUSSAO

A analise dos dados genéticos de pacientes com foco na saide musculoesquelética
revelou uma prevaléncia significativa de risco genético elevado para diversas condig¢des
associadas ao envelhecimento, especialmente aquelas relacionadas a integridade estrutural e
funcional do sistema musculoesquelético.

Entre os resultados mais marcantes, observou-se que caracteristicas como osteoartrite
(91,2%), artrose de joelho (67%), desempenho motor (69,1%) e lesdao tendinea (89,4%)
apresentaram uma alta concentracdo de individuos com risco genético elevado. Tais achados
refletem a influéncia de variantes genéticas previamente associadas a degradagao articular e a
diminui¢do da funcionalidade motora, conforme evidenciado por estudos de associagdo
genomica ampla (GWAS)

Em contrapartida, as condig¢des perda ossea (72,8%), forca muscular (90,9%) e artrite
reumatoide (96,9%) apresentaram maior frequéncia de risco médio, o que sugere uma
predisposi¢do genética relevante, embora ndo critica, exigindo acompanhamento e estratégias
preventivas continuas.

A baixa presenca de individuos classificados como de baixo risco genético para a
maioria das condigdes investigadas destaca a importancia de abordagens preventivas
amplamente direcionadas, considerando que mesmo os perfis genéticos moderadamente
suscetiveis podem evoluir para quadros clinicos relevantes se combinados a fatores ambientais
e comportamentais desfavoraveis (ex.: sedentarismo, ma alimentacao, tabagismo).

Outro aspecto relevante identificado foi que 5% da amostra analisada apresentou risco
genético médio ou alto em todas as cinco caracteristicas combinadas: perda Ossea, forca
muscular, artrite reumatoide, artrose de joelho e desempenho motor. Esses individuos podem
ser considerados prioritarios para intervengdes precoces € programas de acompanhamento
intensivo, especialmente porque representam um perfil de maior vulnerabilidade ao declinio
funcional progressivo.

Esses achados corroboram a literatura recente, que aponta uma herdabilidade
significativa para caracteristicas como for¢a muscular (49-56%) e massa magra corporal (45—
76%). Tal variabilidade interindividual, mesmo sob condi¢des ambientais semelhantes, reforca
o papel dos fatores genéticos na determinagdo do risco a sarcopenia e suas comorbidades.

A aplicacdo de escores de risco poligénico (PRS) se mostra, portanto, uma ferramenta
promissora no contexto da medicina preventiva geridtrica, permitindo uma estratificacdo de
risco mais precisa e a personalizacao de estratégias terapéuticas. Essa abordagem estd alinhada
a tendéncia da saude personalizada, contribuindo diretamente para a reducdo de
hospitalizagdes, complicacdes clinicas e custos associados ao cuidado prolongado de idosos.

Por fim, ¢ importante destacar que a interpretacao dos riscos genéticos deve sempre ser
feita em conjunto com dados clinicos e habitos de vida do paciente. A tecnologia genética nao
deve ser vista como um fator determinista, mas como um instrumento de apoio a tomada de
decisdo, orientando praticas de promogao da satide e envelhecimento ativo.

5. CONCLUSOES E RELEVANCIA



A andlise genética revelou alta prevaléncia de risco para condigdes
musculoesqueléticas, como osteoartrite, artrose de joelho e tendinopatia, indicando
vulnerabilidade significativa entre os individuos avaliados. A utilizacdo de escores de risco
poligénico permite identificar precocemente aqueles com maior predisposi¢ao ao declinio
muscular e funcional, viabilizando intervengdes preventivas personalizadas. Essa abordagem
contribui para a promog¢ao do envelhecimento saudavel, a redugdo do risco de quedas e fraturas,
e a diminuicdo de hospitalizagdes e custos com tratamentos prolongados. Integrar testes
genéticos ao cuidado geriatrico representa um avango estratégico na personalizagdo da satde,
com impactos positivos na qualidade de vida e na sustentabilidade do sistema de saude.
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