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1 INTRODUÇÃO 

A Doença de Alzheimer (DA) é uma afecção neurodegenerativa, progressiva e 

irreversível, que causa perda da memória e distúrbios cognitivos relacionados com o raciocínio 

e anomalias de comportamento, atingindo mais de 45 milhões de pessoas. Avanços nos estudos 

genéticos elegeram a interação autossômica dominante de três genes (APP, PSEN1 e PSEN2) 

envolvidos na forma precoce e o gene (APOE) com o caráter tardio da doença. 

 

2 OBJETIVO 

Compreender se os mecanismos genéticos da Doença de Alzheimer podem ser 

utilizados como ferramentas eficientes no diagnóstico precoce da doença.  

 

3 METODOLOGIA 

O estudo é uma revisão sistemática. A busca e seleção dos artigos foram feitas nas 

principais bases de dados, como: MEDLINE, PubMed e Scielo. Os artigos obtidos foram 

analisados de acordo com os seguintes critérios de inclusão: estudos genéticos sobre DA, genes 

de interesse para diagnóstico e análise dos biomarcadores. Os artigos selecionados foram 

avaliados quanto à qualidade metodológica através da escala PEDro. Estudos com baixa 

qualidade e informações repetidas foram excluídos, assim 17 artigos compuseram este estudo.  

 

4 RESULTADOS 

A deposição de fragmentos β-amiloide e emaranhados neurofibrilares da proteína TAU 

são as principais evidências histopatológicas do surgimento da doença de Alzheimer, sendo a 

via amiloide o principal alvo da investigação genética. O β-amiloide é um fragmento gerado da 

clivagem inadequada da Proteína Precursora Amiloide (APP), encontrada em alta concentração 

nas células nervosas. A expressão da APP é dada por um gene localizado no cromossomo 

21q21, evidenciando a relação da Síndrome de Down e a DA. Estudos evidenciaram que 

mutações nos genes que codificam as proteínas Presenilinas (PSEN1 e PSEN2) localizados nos 

cromossomos 14q24 e 1q31-q42, respectivamente, aumentam o risco de acúmulo das placas 
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amiloides. Assim, há um elo entre as mutações ocorridas nos genes APP, PSEN1 e PSEN2 e a 

produção das placas amiloides, aumentando o risco de surgir a forma precoce da DA. O gene 

da Apolipoproteína E (APOE), outro componente da placa amiloide, também possui interesse 

na DA, tal gene está localizado no cromossomo 19q13. O alelo APOE4 é resultado de mutações 

e o seu aumento associa-se com casos de origem tardia e familiar da doença.  

 

5 CONCLUSÃO 

As mutações em genes relacionados com a DA mostram-se uma ferramenta promissora 

de diagnóstico precoce, pois podem ser utilizadas como biomarcadores na identificação de 

pacientes potencialmente em risco. 

 

Palavras-chave: Doença de Alzheimer, biomarcadores, diagnóstico precoce. 
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