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Introdugéo

As comorbidades musculo-esquel éticas, em destaque as vertebrais, configuram-se em uma problematica séria atual que envolve equipes multidisciplinares na
avaliacdo adequada da coluna vertebral. Uma anamnese e um exame fisico especifico (inspecéo estética e exame postural; inspegéo dinamica; palpagéo;
avaliacdo da forca e flexibilidade musculares; exame neurolégico e manobras especiais - Lasegue, Compressdo e Adson) sdo indispensaveis (MARQUES,
2004).

Patologias da coluna podem gerar dores intensas, a exemplo espondilolistese e hérnia de disco. Os fatores de susceptibilidade para condicdes inflamatérias
podem ser aditivos ou ter um efeito sinérgico entre si. Outra patologia é a espondilite anquilosante (EA), uma doenga complexa que envolve fatores de risco
genéticos e ambientais (BROPHY, 2011).

As doencas vertebrais degenerativas mostram relacoes atuais ainda mais tendenciosas as causas genéticas do que estudos anteriores, isso gjuda que estratégias
preventivas, como o aconselhamento vocacional, mudangas de atitudes no trabalho e de vida e adog&o de exercicios para fortalecimento e educagéo postural
possam ser adotadas (MARQUES, 2004). Sendo assim, o objetivo do presente trabalho € analisar os estudos acerca da influéncia dos fatores genéticos nas
patologias de coluna e como esses conhecimentos podem influenciar no progndstico dos pacientes.

Material e métodos

Trata-se de uma revisdo de literatura, tendo como fonte de pesquisa a base de dados Scielo. Foram analisados artigos publicados em revistas indexadas no
idioma portugués, espanhol e inglés. Os descritores foram selecionados na base de Descritores em Ciéncias da Salide (DeCS) e utilizados nesta combinagéo na
busca avancada: “ Genetic” AND “Spina Disease”. A pesquisa foi realizada em julho de 2018. Dos 27 artigos encontrados, apenas 7 foram selecionados. Apds
a leitura dos resumos e da verificaggo da disponibilidade do texto original na integra, foram excluidos os artigos que fugiam do tema proposto e repetidos. A
coleta de dados foi baseada em uma leitura exploratéria, seguida de uma leitura seletiva e o registro das informagdes extraidas das fontes escolhidas. Apés tais
procedimentos, foi realizada uma leitura analitica com a finalidade de ordenar e sumariar as informagdes contidas nas fontes, para a obtengéo de conclusdes
acerca das questdes rel ativas a temética do estudo.

Resultados e discussdo

Nas patologias da coluna de cunho genético, identificar 0 gene causador ndo s6 permite aconselhamento genético e diagndstico acurados, mas também
compreensao dos mecanismos moleculares subjacentes (FROES, 2005).

A atrofia muscular espinhal (AME), causada por mutagéo homozigética no gene SMIN1, pode ser tratada aumentando o nivel de proteina SMN, avancos nos
conhecimentos genéticos da AME tendem a sua inclusdo urgente em exames neonatais e novas terapias podem resultar na mudanca dos fenétipos e,
conseguentemente, no cuidado de suporte (REED, 2018). No caso da tuberculose espinhal, que corresponde a mais destrutiva e metade dos casos de
tuberculose esquelética, polimorfismos genéticos tornam os indigenas colombianos mais propensos a infecgdo, o que chama a atencdo de autoridades para
medidas de prevengéo entre esse grupo étnico (JURADO, 2015).A sindrome pés-péliomelite, que afeta a coluna vertebral, também possui interferéncia
genética encontrada em polimorfismos do receptor Fc-gamalllA (ESTEBAN, 2013).

No Brasil, a atrofia muscular espinhal familiar revela padrdes eletrofisiol 6gicos de doenca do neurénio motor inferior prevalente na populagéo, testes genéticos
identificaram uma mutacdo P56S do gene VAPB que devem ser realizados sempre que houver suspeita no pais (KOSAC, 2013). No Peru, diagnosticos
moleculares da doenca de Kennedy, uma desordem neurodegenerativa recessiva ligada ao X, ja comecam ser aplicados em PCR qualitativa de familiares
afetados (GOMEZ-CALERO, 2013).Alguns pacientes com doenga de Kennedy apresentam ainda tremor associado ao elo expandido no gene do receptor de
andrégeno. (DIAS, 2011)

Na infancia, as atrofias musculares espinhais sdo doengas hereditérias, autossomicas, recessivas, neuromusculares e principal causa genética de morte nessa

faixaetdaria. A Doenca de Werdnig-Hoffmann é a forma mais grave, sendo importante o aconselhamento genético a familiamudanca na nutri¢&o, respiragéo e
fisioterapia, acido valproico, entretanto a paralisia pode ser contida, mas ndo revertida (BAIONI, 2010).

Conclusdo
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Estudos recentes apontam avangos moleculares e genéticos no diagndstico das patologias da coluna, o que tem influenciado em intervencdes de prevencéo no
ambito familiar, conscientizagéo e mudanca nas estratégias de conduta, melhorando o prognéstico final.
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