Apresentacao

O desenvolvimento cientifico tem aumentado esxponencialmente. Especificamente,
nas Ciéncias Biologicas nenhuma drea iguala o avanco espetacular da Genética.

As primeiras observacées do monge Gregor Mendel em 1865, em ervilhas,
sugeriram que as célulars continham vdarios pares de fatores, cada um especificando
um cardater. Os membros de cada par, segregavam em cada geracdo preservando a sua
independéncia, em relagdo aos outros pares. Foram necessdrios 35 anos para que
essas simples observagées de Mendel fossem reconhecidas e aceitas.

O ano de 1900 marca, pois, o inicio da Genética. Na primeira metade deste século,
que se finda, alicercaram-se as suas bases, estudando os seus mecanismos, a
variabilidade, a mutacdo, a evolucdo e a interacdo com o meio ambiente. Na segunda
metade do século com o reconhecimento da importancia do DNA e a descricdo de sua
estrutura, aliado ao aperfeicoamento e o aparecimento de novas técnicas resultou numa
grande diversificacdo da Genética. A interacdo com a Citologia, a Bioquimica e a Biofisica,
impulsionou o desenvolvimento explosivo da Citogenética e da Biologia Molecular.
Finalmente a tecnologia da manipulacdo do DNA pela Engenharia Genética e a interagcdo
com a informdtica culminou nos atuais estudos que conduzem ao conhecimento integral
do genoma humano e de outros organismos.

O que antes era estudado e constatado a posteriori no ser humano, hoje pode ser
antecipado ja nas fases iniciais da gestacdo, permitindo ao profissional habilitado
prevenir doencas malformagées ou mesmo interferir no material genético, através de
terapia genética. As perspectivas futuras apés desvendar todo o genoma humano sdo
imensurdveis.

A Genética em geral incluindo o Genética Médica, pela sua abrangéncia, deixou
de ser uma disciplina estanque, para ser multidisciplinar e interdisciplinar. Extrapolando
seus limites tem exercido sua influéncia em vdrias outras dreas do conhecimento, com
implicagcées até mesmo nas ciéncias sociais. Tamanho é o potencial de intervengdo de
que dispéem os cientistas, que novos paradigmas de conduta ética estdo sendo
estabelecidos.

Na cascata dos desenvolvimentos que leva ao caminho de novos conhecimentos,
textos de Genética, para serem titeis aos estudiosos, devem ser rapidamente atualizados,
0 que nem sempre é possivel com um sé autor. Sdo portanto oportunas as edigées de,
livros em que vdrios colaboradores participam, escrevendo sobre suas dreas de interesse
e atuacao.

O escopo do presente livro com participac¢do de muitos autores sob a coordenacdo
de Zan Mustacchi e Sergio Peres inclui capitulos abrangentes de conhecimentos
basicos para quem estuda ou tem interesse por Genética Médica. Além disso, ao invés
de tentar abranger toda a vasta drea de conhecimentos acumulados, optou-se por
complementar a obra com capitulos de especialidades em que a Genética Médica e
Clinica é importante e cujo conhecimento atualizado pode ser de grande utilidade para
a pratica médica, além de sua relevancia em outras dreas do conhecimento.
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