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INTRODUCAO: O sequenciamento total do genoma, do inglés whole genome
sequencing (WGS) é um método para analisar genomas inteiros. Essa técnica
€ baseada em leituras de regides que estdo alinhadas com bancos de dados
de sequéncias gendmicas, fornecendo informacdes genéticas maximas sobre
determinado organismo.'? Sua utilizagéo ainda é limitada, pois é um método
laborioso, demorado e possui elevado custo, ndo sendo viavel seu uso na
rotina laboratorial; porém, é uma técnica extremamente importante em estudos
de estrutura populacional e epidemiologia.™?* OBJETIVO: O objetivo deste
estudo foi avaliar as aplicacdes e as vantagens do WGS. METODOLOGIA: Foi
realizada uma revisao de literatura, do tipo descritiva exploratéria, conduzida
por meio de busca nas bases de dados United States National Library of
Medicine (PubMed), Scientific Electronic Library Online (SciELO), Literatura
Latino-Americana e do Caribe de Informacdo em Ciéncias da Saude (LILACS)
e Centro Latino-americano de Informacdo em Ciéncias da Saude (BIREME)
envolvendo os descritores: "sequenciamento total do genoma”, "vantagens",
"usos" e "aplicacfes" e seus respectivos termos em inglés. A escolha dos
artigos se deu através da leitura do titulo e do resumo e como critérios de
inclusdo foram considerados os estudos que contemplassem o tema proposto,
entre 2014 a 2022. RESULTADOS E DISCUSSAO: As tecnologias de
sequenciamento de DNA existem desde o inicio da década de 1970.3
Entretanto, 0 WGS vem sendo aplicado mais recentemente e condiz com o
sequenciamento de todo o genoma, identificando variantes raras nas regides
entre os genes.? Esta técnica é amplamente utilizada em pesquisas ou no
diagndstico clinico, e no segundo caso, especialmente quando os pacientes ja
foram triados por outras metodologias de sequenciamento e ha duvidas na
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anélise.*®* O método é capaz de encontrar todas as formas de variacBes
gendmicas, sendo Util na descoberta de novos genes causadores de doencas.*
Em estudo realizado recentemente, através desta metodologia foi possivel
diagnosticar disturbios neurologicos hereditarios, como a sindrome do X fragil,
doenca de Huntington, ataxia de Friedreich e deméncia frontotemporal, as
quais geralmente exigem inimeros testes para diagnéstico.” Desta forma, esse
sequenciamento possibilita um novo conceito na medicina, que busca tratar o
paciente de maneira exclusiva, baseando-se nas caracteristicas individuais
(genética, ambiente e comportamento) para otimizar a prevencao, deteccéo e
tratamento.>® Quando utilizado em microbiologia, 0 WGS é considerado uma
inovagdo com potencial para a vigilancia epidemioldgica e andlises de surtos
hospitalares, incluindo a investigacdo da resisténcia bacteriana frente aos
antimicrobianos, além dos fatores de viruléncia.>®® Através da utilizacéo desta
nova tecnologia, foi possivel alcancar um progresso consideravel na
identificacdo de etapas que levam ao desenvolvimento e disseminacdo da
resisténcia, ja que a mesma é capaz de fornecer a evolugdo do microrganismo,
através da comparacdo do seu genoma com O de seus ancestrais e seus
semelhantes.”>® No que se refere as vantagens, o WGS identifica as regides
codificantes e ndo codificantes do genoma, possui capacidade de detectar
rearranjos estruturais, como por exemplo, translocacfes e inversdes, além de
ter melhor cobertura e taxas de diagndstico quando comparado as outras
técnicas de sequenciamento.’®! Ainda, quando se refere a determinadas
doencas, como as neuroldgicas hereditarias, 0 método realiza o diagndstico de
forma mais rapida, ja que para a deteccdo destas doencas usualmente sdo
necessarios Vvarios exames, realizados ao longo de meses ou anos. '
CONCLUSAO: O WGS geralmente é utilizado em pesquisas por ser uma
metodologia nova, de alto custo e para alguns casos demorada. Apesar dos
fatores limitantes, seu uso deveria ser mais frequente, especialmente na préatica
clinica, ja que possibilita a identificacdo de todos os genes de um organismo
identificando as variantes raras. Ainda, dependendo do uso, pode ser
considerada rapida, especialmente para as doencas neurologicas hereditarias.
Com o sequenciamento de milhares de genomas humanos, essa técnica se
tornara predominante para analise genética, sendo fundamental para a analise
das variantes nas caracteristicas de determinadas doencas.

Palavras-chave: Sequenciamento total do genoma, vantagens, usos,
aplicacoes.
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