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APLICACOES DO MAPEAMENTO GENI'-:‘.TICO DO GENE
TMPRSS6 NA PREDICAO E PREVENCAO DA ANEMIA
FERROPRIVA
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Fundamentacio/Introducio: O mapeamento genético tem se consolidado como ferramenta
essencial na medicina personalizada, especialmente na interface entre genética e nutri¢do.
Nesse contexto, o gene TMPRSS6 destaca-se por sua associagdo com a deficiéncia de ferro e a
predisposicdo a anemia ferropriva. A identificagdo de suas variagdes permite diagndstico
precoce, condutas terapéuticas individualizadas e acompanhamento clinico mais direcionado.

Objetivos: Avaliar a relagdo entre variantes do gene TMPRSS6 e a deficiéncia de ferro,
destacando o papel do mapeamento genético no diagndstico e manejo clinico da anemia
ferropriva.

Delineamento e Métodos: Revisdo bibliografica realizada entre outubro de 2025 e marco de
2026, com busca nas bases PubMed e ScienceDirect, utilizando os descritores "Genetic Testing",
“TMPRSS6” e “Iron Deficiency”, incluindo estudos publicados entre 2012 € 2025 e selecionados
conforme a estratégia PICO.

Resultados: Observa-se que mutagdes no TMPRSS6, interferem na regulagdo da hepcidina,
proteina hepatica fundamental para a homeostase do ferro. Alteragdes na via reduzem a absor¢ao
intestinal e a mobilizacdo do ferro armazenado, resultando em anemias microciticas e
hipocromicas resistentes a suplementacgdo oral. Individuos portadores de mutagdes nesse gene
apresentam baixa saturacdo de transferrina, niveis séricos reduzidos de ferro e resposta parcial
a terapia intravenosa, o que reforca a necessidade de identificar precocemente esses perfis
genéticos Além disso, a associagdo de diferentes variantes genéticas, como a V736A, mutacao
que leva a redugdo da atividade da proteina matriptase-2 (MT-2), essencial para a absor¢ao
eficiente de ferro, com parametros hematologicos e bioquimicos adicionais, tais como
hemograma, dosagens séricas de ferro e indice de saturacdo de transferrina, mostra-se
fundamental para o acompanhamento clinico. Esses achados destacam o potencial do
mapeamento genético na predi¢do do risco e da gravidade da deficiéncia de ferro em diferentes
populagdes.

Conclusdes/Consideracées Finais: Conclusdes: conclui-se que o mapeamento genético
representa um recurso estratégico para a prevencdo, o diagndstico € o manejo precoce de
distarbios carenciais, permitindo a tomada de decisdes clinicas mais assertivas e eficazes. A
integracao entre dados gendmicos e exames laboratoriais favorece a satide preditiva, amplia a
personalizacgdo terapéutica e contribui para uma gestdo mais eficiente dos recursos em saude,
impactando diretamente a qualidade de vida e o bem-estar dos pacientes.
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