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Sinopse

The Gene Machine: How Genetic Technologies Are Changing the Way We Have Kids — and the Kids We Have”, de Bonnie Rochman.

Resumo do Livro

Esse livro nos guia através da nova fronteira da tecnologia genética e aborda uma variedade de tópico, indo do câncer de mama até Tay-Sachs, diversas tecnologias de mapeamento genético no pré-natal, sequenciação do genoma, diagnósticos de doenças raras, silenciamento de gene, e reparação de defeitos genéticos através da utilização de ferramentas de edição (CRISPR). Também abrange questionamentos acerca de testes para Síndrome de Down e aborto, e a toda a sorte de decisões morais e emocionais que os indivíduos são obrigados a tomar quando confrontando as informações relevadas pelos testes.

Autora

Bonnie Rochman é uma jornalista premiada e ex-colunista sobre saúde e competências parentais da revista Time. “The Gene Machine” é seu primeiro livro e foi inspirado em uma matéria de capa que escreveu para a Time.

Nota Importante Sobre Esse Guia de Estudo

Esse guia é um resumo e não uma crítica ou resenha do livro. Não oferece julgamento ou opinião sobre o conteúdo do livro. Esse resumo não está organizado na ordem dos capítulos, mas oferece uma perspectiva das ideias centrais, pontos de vista e argumentações do livro integralmente. Não deve ser tomado como uma substituição da leitura do livro original, mas sim uma suplementação para revisar as premissas originais e provir comentários e recursos adicionais.


Introdução

A triagem de recém-nascidos é um programa fomentado pelo governo para analisar crianças após o parto e identificar uma listagem de condições tratáveis. Boa parte desse mapeamento é feita nos primeiros dois dias de vida, quando os níveis metabólicos e enzimáticos são mensuráveis. A cada ano o programa identifica milhares de crianças que possuem distúrbios genéticos com consequências severas e, frequentemente, mortais.

Após completar o Programa Genoma Humano em 2003, cientistas identificaram mais de quatrocentas mutações de DNA que podem causar doenças genéticas. O sequenciamento do DNA pode informar os indivíduos acerca da possibilidade de desenvolverem câncer e auxilia a ajustar tratamentos específicos para o perfil genético de cada paciente.

Nos últimos anos, testes genéticos têm se expandido em uma vasta gama de opções disponíveis no pré-natal, pós-natal e até mesmo antes da concepção. Análises mais direcionadas têm permitido que as mulheres possam eliminar embriões insalubres antes mesmo de tentarem a gravidez. Sequenciação de genomas fornece um modelo da criança, incluindo predisposições à doenças, como por exemplo Síndrome de Down, Alzheimer precoce ou câncer de mama. O panorama muda constantemente. Testes são substituídos com tanta celeridade por versões novas e mais compreensíveis que até mesmo consultores genéticos profissionais encontram dificuldade em manter-se atualizados.

 Ter acesso a tantas informações pode dar empoderamento, ciência, confusão e permite que os pais decidam encerrar a processo gestativo. Esse livro não lida com respostas certas ou erradas, mas traz uma orientação na nova fronteira genética, mostrando como a tecnologia genética transforma a medicina e introduz novos dilemas que muitos pais enfrentam nessa era.

Capítulo 1

Como os Judeus Venceram Tay-Sachs

Mapeamento Em Busca de Doença Antes
da Gravidez

Tay-Sachs
é uma doença neurológica hereditária fatal que afeta bebês e
crianças. Judeus asquenaze, cujas raízes encontram-se na Europa
ocidental, são mais propensos a serem portadores – 4% dos
asquenazes nos Estados Unidos é portador, comparado aos 0.4% do
resto da população.

Tay-Sachs é uma doença
recessiva autossômica causada por um defeito genético no cromossomo
15. É considerada recessiva pois o indivíduo precisa receber dois
genes defeituosos, um de cada pai, para tornar-se afetado. Se
possuir somente uma das cópias, passa a ser portador. O indivíduo
não será afetado, mas poderá passar adiante o gene defeituoso para
os filhos. Quando uma criança é concebida por um casal em que ambos
são portadores da doença, ela tem 25% de chance de não ser afetada,
50% de ser portadora e 25% de ter a doença.
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