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RESUMO: Introdugdo: O glaucoma constituiu-se como uma das principais causas de cegueira
irreversivel em nivel mundial, caracterizando-se por um grupo heterogéneo de neuropatias
Opticas progressivas associadas, na maioria dos casos, a elevagio da pressdo intraocular. Nas
ultimas décadas, estudos genéticos evidenciaram que fatores hereditirios desempenharam papel
determinante no desenvolvimento e progressio da doenga, especialmente em formas de inicio
precoce e familiares. Pesquisas apontaram que mutagdes em genes como MYOC, OPTN e
CYPiB1 estiveram diretamente associadas ao comprometimento do trabeculado e da via de
drenagem do humor aquoso, desencadeando alteracdes estruturais do nervo 4ptico. Objetivo:
Identificar e analisar as principais evidéncias cientificas disponiveis nos dltimos 10 anos acerca
das etiologias genéticas associadas ao glaucoma, reunindo dados que esclarecessem a
contribui¢io dos diferentes genes e mecanismos moleculares no desenvolvimento da doenga.
Metodologia: A pesquisa seguiu as recomendag¢des do checklist PRISMA. As buscas foram
realizadas nas bases PubMed, Scielo e Web of Science, utilizando os descritores “glaucoma”,
“genética”, “etiologia”, “genes” e “polimorfismo”. Foram incluidos artigos originais, revisdes e
estudos de coorte que abordaram a relagio entre fatores genéticos e glaucoma, publicados nos
ultimos 10 anos e disponiveis em portugués, inglés ou espanhol. Foram excluidos estudos com
amostras reduzidas, pesquisas sem anélise genética direta e artigos de opinido sem dados
primirios. Resultados: Os estudos analisados demonstraram que mutacdes em CYPiB:
estiveram fortemente associadas ao glaucoma congénito primério, enquanto alteracdes em
MYOC foram predominantes em formas juvenis e de inicio precoce. Polimorfismos em OPTN
e TBK1 foram relacionados ao glaucoma de 4ngulo aberto, sugerindo mecanismos de
degeneragio axonal mediados por vias inflamatérias e apoptéticas. A literatura reforgou que a
compreensio da base genética do glaucoma permitiu avangos em biomarcadores diagnésticos,
além de abrir perspectivas para terapias génicas e intervengdes farmacoldgicas direcionadas.
Conclusio: Concluiu-se que as etiologias genéticas exerceram papel central na patogénese do
glaucoma, impactando diretamente no diagnéstico, progndstico e nas estratégias de prevengio.
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INTRODUCAO

O glaucoma constitui-se como uma das principais causas de cegueira irreversivel em
escala mundial e apresenta cardter multifatorial, no qual fatores genéticos exercem influéncia
decisiva no desenvolvimento e na progressdo da neuropatia éptica. Trata-se de uma condigio
caracterizada pela perda progressiva das fibras do nervo 6ptico e consequente deterioragio do
campo visual, frequentemente associada a elevacdo da pressio intraocular, embora este nido seja
o Gnico determinante. A participacdo genética confere & doenca uma natureza complexa, visto
que individuos com histérico familiar apresentam risco significativamente aumentado de
desenvolvé-la, independentemente da presenca de outros fatores ambientais ou sistémicos. Essa
predisposi¢io hereditaria reforca a necessidade de compreender os mecanismos moleculares
envolvidos, uma vez que a identificacdo precoce de alteraces genéticas permite maior precisio
no diagnédstico, acompanhamento e prevencio da progressio da doenca.

Diversos genes estdo implicados diretamente na etiologia do glaucoma, com destaque
para MYOC, CYP1B1, OPTN e TBK1. O CYP1Br mostra-se fortemente associado ao glaucoma
congénito primdrio, caracterizado por alteraces precoces na drenagem do humor aquoso, que
resultam em elevacio da pressdo intraocular e comprometimento do desenvolvimento ocular
ainda na infincia. J4 as muta¢ées em MYOC estdo mais relacionadas a formas juvenis e de inicio
precoce do glaucoma de ingulo aberto, interferindo no metabolismo celular e na estrutura do
trabeculado. O OPTN e o TBK1 estdo vinculados a degeneracio do nervo éptico por mecanismos
mediados por apoptose e inflamagio, contribuindo para a progressio da doenca em adultos. Esses
achados demonstram que a anélise genética ndo apenas auxilia no entendimento da patogénese,
mas também amplia as possibilidades de rastreamento de familiares em risco e o
desenvolvimento de estratégias terapéuticas mais direcionadas. Assim, a investigacdo das
etiologias genéticas do glaucoma representa um campo fundamental para a oftalmologia
contemporinea, integrando avangos cientificos a prética clinica.

A compreensio da base genética do glaucoma ndo se limita a identificagio de mutagdes
isoladas, mas envolve também a anilise de polimorfismos e mecanismos epigenéticos que
modulam a suscetibilidade individual. Essa interacio entre fatores hereditirios e condicdes
ambientais, como exposi¢do a toxinas, alteracdes metabdlicas e envelhecimento, amplia a
complexidade da doenga. A expressio génica pode ser regulada por processos epigenémicos,
incluindo metilagdo do DNA e modificagdes de histonas, que influenciam diretamente a

resposta celular e a vulnerabilidade das fibras nervosas. Dessa forma, a variabilidade genética e
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epigenética torna-se determinante para explicar por que individuos expostos a fatores
semelhantes apresentam evolugio clinica distinta.

A utilizagdo de testes moleculares na pratica médica proporciona maior acuricia no
diagnéstico e viabiliza a estratificacdo de pacientes em diferentes perfis de risco. Essa abordagem
possibilita o rastreamento de familiares assintomdticos, permitindo intervengdes precoces e
acompanhamento direcionado. Além disso, o reconhecimento de alteracées genéticas especificas
contribui para a escolha mais adequada de estratégias terapéuticas, o que favorece um manejo
individualizado da doenca. Esse cendrio amplia a perspectiva de um cuidado oftalmolégico mais
preventivo, fundamentado em dados genémicos aplicados 4 realidade clinica.

Os avangos recentes na 4rea da biotecnologia tém aberto caminhos promissores para
terapias inovadoras. O desenvolvimento de intervencdes génicas, aliado a técnicas de edicdo
gendmica, representa uma possibilidade concreta de modificar a histéria natural da enfermidade
em casos refratdrios as abordagens tradicionais. A medicina personalizada surge, assim, como
um campo em expansio que integra conhecimento molecular e prética clinica, buscando nio
apenas interromper a progressio do dano éptico, mas também preservar a qualidade de vida dos
pacientes. Esses progressos reforcam a importincia de compreender o glaucoma a partir de sua
dimensdo genética e molecular, ampliando horizontes para novas estratégias diagndsticas e

terapéuticas.

OBJETIVO

O objetivo da revisdo de literatura consiste em reunir e analisar criticamente as
evidéncias disponiveis sobre as etiologias genéticas do glaucoma, abordando os principais genes
e mecanismos moleculares envolvidos na sua patogénese. A proposta é identificar como
alteragdes hereditarias, polimorfismos e processos epigenéticos influenciam o desenvolvimento
e a progressdo da doenga, ressaltando a relevincia desses achados para o diagnéstico precoce, o
rastreamento de familiares em risco e a defini¢do de estratégias terapéuticas mais precisas. A
intencdo é oferecer uma sintese que integre dados atualizados da pesquisa cientifica com as
possibilidades de aplicacdo clinica, destacando a importincia da genética como ferramenta

indispensdvel na compreensio e no manejo do glaucoma.
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METODOLOGIA

A metodologia foi conduzida segundo as recomendacdes do checklist PRISMA,
assegurando transparéncia e rigor cientifico em todas as etapas da pesquisa. A busca foi realizada
nas bases PubMed, Scielo e Web of Science, considerando publica¢des dos dltimos 10 anos. Para
a elaboracio da estratégia de busca, foram empregados cinco descritores combinados entre si:
glaucoma, genética, etiologia, genes e polimorfismo. A selecdo inicial contemplou titulos e
resumos, sendo posteriormente analisados integralmente os estudos que atenderam aos
parimetros estabelecidos. O processo de triagem seguiu as etapas de identificacdo, selecio,
elegibilidade e inclusio, conforme previsto no protocolo PRISMA, de modo a garantir a
consisténcia dos resultados.

Os critérios de inclusio contemplaram estudos originais, revisdes narrativas e de
literatura, pesquisas de coorte e ensaios clinicos que abordaram a relacdo direta entre fatores
genéticos e o desenvolvimento do glaucoma. Foram aceitos artigos publicados em portugués,
espanhol ou inglés, desde que disponiveis em texto completo. Além disso, foram priorizadas
pesquisas com delineamento metodolégico robusto e que apresentaram anilise estatistica
adequada dos achados genéticos. Foram ainda incluidos trabalhos que investigaram
especificamente muta¢des em genes associados i doenga, estudos que correlacionaram
polimorfismos a formas clinicas distintas de glaucoma e publica¢des que apresentaram dados de
rastreamento ou diagndstico precoce em familiares de risco.

Em contrapartida, foram excluidos trabalhos com amostras insuficientes que nio
permitissem extrapolacio dos resultados e estudos experimentais realizados apenas em modelos
animais sem valida¢do em humanos. Também foram retirados da anilise artigos de opinido,
editoriais e resumos de eventos cientificos sem metodologia estruturada. Excluiram-se ainda
publicacdes que nio apresentaram dados primdrios relacionados a genética do glaucoma,
investigacdes restritas a condi¢des oculares diferentes da doenca em questio e estudos que nio
disponibilizaram acesso integral ao contetido para anilise critica. Esse conjunto de critérios
assegurou a selecdo de evidéncias consistentes, conferindo validade e qualidade cientifica ao

corpo de estudos incluidos na revisdo.

RESULTADOS

O glaucoma se configura como uma neuropatia Optica crbénica e progressiva que

compromete de maneira irreversivel a visio, sendo atualmente reconhecido como uma das
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principais causas de cegueira em escala global. A doenga se caracteriza pela perda gradual das
fibras nervosas retinianas e pela consequente deteriora¢io do campo visual, frequentemente
associada a alteracSes na pressio intraocular. Contudo, sabe-se que a fisiopatologia do glaucoma
nio se limita apenas a pressio ocular elevada, mas envolve mecanismos complexos relacionados
a perfusio sanguinea, processos neurodegenerativos e resposta inflamatéria. Dessa forma, a
compreensio desse disturbio ultrapassa o olhar simplista sobre o controle pressérico e se insere
em um contexto mais abrangente que contempla multiplos fatores de risco.

Além disso, o impacto clinico e social do glaucoma se torna ainda mais evidente quando
se considera que a perda visual ocasionada pela doenga é irreversivel e silenciosa, avangando de
maneira insidiosa até estigios graves. Pacientes frequentemente nio percebem alteracdes visuais
iniciais, o que retarda o diagndstico e favorece complicacdes tardias. Esse aspecto reforca a
necessidade de aprofundar o conhecimento sobre seus determinantes biolégicos e moleculares,
a fim de oferecer ferramentas de rastreamento mais eficazes. Portanto, compreender o glaucoma
em sua dimensdo global representa nio apenas um desafio clinico, mas também uma prioridade
em sadde publica, uma vez que a doenca compromete de forma significativa a autonomia e a
qualidade de vida das pessoas.

Os fatores genéticos exercem papel essencial no desenvolvimento e na evolucio do
glaucoma, estabelecendo uma relagdo direta entre heranga familiar e maior suscetibilidade a
doenga. Individuos que apresentam histérico de parentes acometidos demonstram risco
substancialmente elevado de desenvolver a neuropatia éptica, o que reforca a importincia de
investigaces genéticas na pratica clinica. Estudos contemporineos evidenciam que mutagdes
em genes especificos, bem como a presenca de polimorfismos em regides regulatérias,
influenciam diretamente a fung¢io das células do trabeculado e a integridade das fibras nervosas
retinianas. Assim, a heranca genética ndo apenas predispde ao surgimento da doenca, mas
também determina caracteristicas clinicas distintas entre pacientes.

Outro ponto relevante é que a genética do glaucoma nio se limita 3 transmissio de
mutacdes isoladas, mas envolve também mecanismos poligénicos e epigenéticos que interagem
de forma dinidmica com fatores ambientais. Altera¢des moleculares podem modificar a resposta
celular a estimulos externos, resultando em maior vulnerabilidade do nervo éptico mesmo
diante de niveis presséricos considerados normais. Esse cendrio explica, por exemplo, a
variabilidade da expressdo clinica em pacientes com condi¢des semelhantes de risco. Dessa

maneira, os fatores hereditirios se consolidam como um eixo central para a compreensio do
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glaucoma, constituindo uma base sélida para diagndsticos mais precoces, monitoramento
individualizado e estratégias terapéuticas direcionadas.

Polimorfismos genéticos e mecanismos epigenéticos exercem influéncia significativa na
expressio e regulacdo de genes relacionados ao glaucoma, constituindo elementos centrais para
explicar a variabilidade clinica da doenga. Essas modifica¢cdes, que incluem alteracdes em
nucleotideos especificos e processos epigenémicos como metilagio do DNA e remodelagio de
histonas, modulam a vulnerabilidade do nervo éptico de maneira complexa. Diferentes
investigagdes demonstram que essas mudangas moleculares determinam nio apenas o risco de
desenvolvimento do glaucoma, mas também a velocidade de progressio da perda de fibras
nervosas. Assim, torna-se evidente que a suscetibilidade 4 doenga n3o se restringe 4 presenca de
mutagdes isoladas, mas resulta da interacio dinimica entre variantes genéticas, regulacio
epigenética e fatores ambientais.

Adicionalmente, a influéncia epigenética atua como um elo importante entre a heranca
genética e as condigdes externas, uma vez que processos bioldgicos podem ser alterados pela
exposicdo a toxinas, pelo envelhecimento ou por condi¢des sistémicas como hipertensio e
diabetes. Essas interacdes modulam a expressio de genes-chave envolvidos no equilibrio da
pressdo intraocular e na protegio das células ganglionares da retina, favorecendo ou retardando
a degeneracio éptica. Dessa forma, compreender os polimorfismos e os mecanismos regulatérios
permite explicar porque individuos submetidos a fatores semelhantes apresentam evolucio
clinica distinta. Portanto, a anélise detalhada dessas altera¢Ges oferece subsidios essenciais para
o desenvolvimento de marcadores moleculares capazes de predizer risco individual e orientar
estratégias preventivas de maneira mais precisa.

A identificacio de mutagdes e polimorfismos especificos possibilita diagnésticos mais
precoces e abre espaco para intervengdes clinicas personalizadas. A utilizacdo de testes genéticos
na pratica oftalmolégica permite estratificar pacientes em grupos de maior ou menor risco, o
que viabiliza monitoramento diferenciado e intervencdes direcionadas. Além disso, a anélise
hereditiria auxilia no rastreamento de familiares assintomiticos, permitindo iniciar
acompanhamento preventivo antes da manifestagio dos sintomas clinicos. Essa abordagem
oferece a oportunidade de reduzir significativamente o impacto da doenca ao longo do tempo, ja
que possibilita condutas antecipatérias fundamentadas em evidéncias moleculares.

Paralelamente, o conhecimento das alteracdes genéticas que participam do processo

patolégico também orienta a sele¢io das terapias mais adequadas. Pacientes que apresentam
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determinadas mutacdes podem responder melhor a tratamentos especificos, enquanto outros
necessitam de estratégias diferenciadas para controle eficaz da pressio intraocular e preservagio
das fibras nervosas. Essa possibilidade de personalizacdo do cuidado representa um avango
substancial no manejo do glaucoma, pois rompe com abordagens generalizadas e promove
condutas individualizadas. Assim, a integracdo da genética na pratica clinica se consolida como
um recurso indispensdvel, permitindo ao mesmo tempo maior precisio diagndstica e
terapéutica.

Avangos recentes em terapias génicas e técnicas de edi¢do molecular oferecem
perspectivas promissoras para o manejo do glaucoma, sobretudo em casos refratirios aos
tratamentos convencionais. Essas abordagens inovadoras visam modificar diretamente os genes
envolvidos na patogénese da doenga, permitindo potencialmente interromper a degeneragio das
fibras nervosas e preservar a fun¢io visual. Além disso, a aplicagio de tecnologias como
CRISPR-Casg e vetores virais direcionados possibilita intervencdes especificas, reduzindo
efeitos adversos sistémicos e aumentando a eficiéncia terapéutica. Dessa forma, a pesquisa
genética deixa de ser apenas um instrumento de diagndstico para se tornar um componente
central do tratamento personalizado.

Adicionalmente, a integracio da medicina personalizada a pratica clinica promove uma
abordagem mais precisa e individualizada, considerando nio apenas as caracteristicas genéticas
do paciente, mas também sua predisposicio a respostas terapéuticas variadas. Esse
direcionamento permite que intervencdes preventivas sejam aplicadas de maneira antecipada,
favorecendo a manutencio da qualidade de vida e a reducio da progressdo da doenca ao longo
do tempo. Ao mesmo tempo, os achados gendmicos fornecem subsidios para o desenvolvimento
de novos firmacos e estratégias farmacoldgicas, ampliando significativamente o arsenal
terapéutico disponivel. Portanto, a incorporacdo de terapias génicas e interven¢des moleculares
representa um avango substancial na oftalmologia contemporinea, destacando a importincia de
compreender o glaucoma em sua dimensio genética e molecular para otimizar cuidados clinicos
e resultados visuais.

Testes moleculares e ferramentas de biologia genética desempenham papel fundamental
na pritica clinica atual, proporcionando elevada precisio na identificagdo de individuos com
predisposi¢io ao glaucoma. Esses métodos permitem ndo apenas detectar alteragdes genéticas
especificas, mas também analisar padrdes de expressio génica que influenciam a progressio da

doenga. Dessa maneira, a utilizagdo dessas tecnologias viabiliza a estratificacdo de pacientes
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conforme seu risco individual, orientando decisGes clinicas de forma mais segura e embasada.
Além disso, ao integrar resultados genéticos com exames oftalmolégicos tradicionais, os
profissionais conseguem delinear planos de acompanhamento personalizados que aumentam a
eficicia do manejo da doenga.

Além disso, a aplicagdo de técnicas moleculares auxilia na avaliacdo de familiares
assintomdticos, promovendo detec¢io precoce de casos suscetiveis antes do aparecimento de
sinais clinicos. Esse monitoramento antecipado permite implementar medidas preventivas de
forma oportuna, retardando a evolu¢gio do dano éptico e preservando a visdo.
Consequentemente, a combina¢io de exames genéticos com protocolos clinicos detalhados
fortalece a pratica oftalmolégica, tornando possivel uma abordagem integrada que equilibra
prevengio, diagnéstico e intervengio terapéutica com maior precisio e seguranga.

A integracio entre fatores hereditirios e ambientais contribui de maneira decisiva para
explicar a heterogeneidade clinica observada entre pacientes com glaucoma. Varidveis externas,
como hébitos de vida, exposi¢io a toxinas, condi¢cdes metabdlicas e envelhecimento, interagem
continuamente com a predisposi¢cdo genética, modulando a expressio de genes criticos e
influenciando a progressdo da neuropatia éptica. Por meio dessa interagio dinimica, individuos
expostos a fatores semelhantes podem apresentar evolugio clinica marcadamente distinta, o que
evidencia a necessidade de considerar tanto a genética quanto o contexto ambiental no manejo
da doencga.

Dessa forma, compreender a interdependéncia entre heranca e ambiente permite
desenvolver estratégias de prevencdo mais eficazes, direcionadas para popula¢des de maior risco.
Além disso, essa abordagem integrada favorece a criacio de modelos preditivos capazes de
antecipar alteracdes funcionais e estruturais do nervo éptico, permitindo interven¢des mais
oportunas. Assim, a andlise combinada de determinantes genéticos e fatores externos consolida-
se como uma ferramenta essencial para otimizar decisdes clinicas, reduzir o risco de perda visual
e aprimorar a qualidade do cuidado oftalmolégico.

A compreensdo das bases genéticas do glaucoma contribui significativamente para a
construgio de biomarcadores diagndsticos e progndsticos de relevincia clinica. Estudos recentes
demonstram que determinados padrdes gendmicos correlacionam-se com maior risco de
progressio da doenca e com formas mais agressivas de comprometimento do nervo éptico.
Dessa maneira, a identificagdo precoce desses marcadores permite que intervengdes preventivas

e terapéuticas sejam implementadas de forma mais direcionada, aumentando a eficicia do
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manejo clinico. Além disso, a anilise de biomarcadores facilita a avalia¢io longitudinal do
paciente, oferecendo parimetros objetivos para monitorar a evolu¢io da neuropatia dptica.

Adicionalmente, os biomarcadores genéticos possibilitam diferenciar subtipos de
glaucoma com caracteristicas fenotipicas semelhantes, mas com respostas terapéuticas distintas.
Essa distingdo é essencial para personalizar tratamentos, otimizar o uso de recursos clinicos e
reduzir o risco de complicacdes decorrentes de abordagens padronizadas. Por meio da integracio
de dados moleculares com exames oftalmolégicos, os profissionais conseguem construir perfis
de risco detalhados, permitindo interveng¢des antecipadas e estratégias de acompanhamento
individualizado. Assim, os biomarcadores se consolidam como ferramentas indispensiveis para
aprimorar decisdes clinicas e maximizar a preservagio da funcio visual.

A medicina personalizada assume papel central na gestio do glaucoma, ao permitir que
intervencgdes sejam adaptadas as caracteristicas genéticas e moleculares de cada paciente. Essa
abordagem orienta a escolha de terapias mais eficazes, considerando a resposta esperada a
diferentes firmacos ou procedimentos e reduzindo variagdes na evolugido da doenca. Dessa
forma, a personalizacdo do tratamento aumenta a probabilidade de sucesso terapéutico, otimiza
o monitoramento clinico e minimiza efeitos adversos relacionados a intervencdes inadequadas.

Além disso, a aplicagdo da medicina personalizada fortalece a preven¢io em populagdes
de risco elevado, ao identificar individuos suscetiveis antes do aparecimento de alteracdes
visuais significativas. Com base nesse conhecimento, estratégias de vigildncia intensiva e
ajustes terapéuticos podem ser implementados de forma precoce, retardando a progressio da
neuropatia éptica. Portanto, a integragdo da genética a pratica clinica nio apenas aperfeigoa o
manejo do glaucoma, mas também transforma a abordagem do cuidado oftalmolégico,
oferecendo soluc¢des individualizadas que promovem melhor prognéstico e preservacio
funcional a longo prazo.

Avancos em terapias génicas e técnicas de modificagdo molecular apresentam potencial
transformador no tratamento do glaucoma, oferecendo possibilidades de intervencdo direta
sobre os mecanismos patolégicos que comprometem o nervo éptico. Essas abordagens permitem
direcionar alteracGes especificas em genes relacionados 4 doencga, com o objetivo de reduzir ou
interromper a progressio da degeneragio das fibras nervosas. Além disso, tecnologias de edi¢io
genética, como sistemas vetoriais direcionados, proporcionam precisio na entrega de terapias,

minimizando efeitos sistémicos indesejados e aumentando a eficiéncia do tratamento.
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Consequentemente, a utilizacdo desses recursos representa um passo significativo para o
desenvolvimento de estratégias terapéuticas inovadoras e altamente especializadas.
Adicionalmente, a aplicagdo dessas técnicas integra-se de forma complementar 2
medicina personalizada, permitindo que intervencdes sejam adaptadas as caracteristicas
moleculares de cada paciente. Essa integracio possibilita que individuos com predisposi¢do
genética identificada recebam terapias preventivas ou moduladoras antes do aparecimento de
danos visuais irreversiveis, promovendo preservacio funcional prolongada. Ao mesmo tempo,
a pesquisa em edicdo genética estimula a criagdo de novos firmacos e abordagens farmacolégicas
direcionadas, ampliando o arsenal terapéutico disponivel para o glaucoma. Dessa forma, os
avancgos em terapias génicas consolidam-se como uma ferramenta essencial para transformar o
manejo da doenga, oferecendo perspectivas reais de intervencido precoce, controle da progressio

e melhoria da qualidade de vida dos pacientes.

CONCLUSAO

A anilise das evidéncias cientificas indicou que as etiologias genéticas desempenharam
papel central na compreensio do glaucoma, influenciando diretamente a susceptibilidade
individual, a progressio da doenca e a resposta a intervencdes terapéuticas. Estudos
demonstraram que mutagdes em genes especificos, como CYPiBr, MYOC, OPTN e TBKi,
estiveram associadas a diferentes formas clinicas da doenga, incluindo glaucoma congénito,
juvenil e de ingulo aberto em adultos. Tais mutacdes alteraram a funcio das células do
trabeculado e a integridade das fibras nervosas retinianas, evidenciando que a predisposicdo
genética constitui um determinante fundamental no desenvolvimento da neuropatia 6ptica.
Além disso, polimorfismos genéticos e mecanismos epigenéticos, como metilacio do DNA e
modificacdes de histonas, foram capazes de modular a expressio génica e influenciar a
vulnerabilidade do nervo éptico, contribuindo para a variabilidade fenotipica observada entre
individuos expostos a fatores ambientais semelhantes.

A revisio também evidenciou que a integra¢io de dados gendédmicos a pratica clinica
favoreceu diagndsticos precoces, permitindo o rastreamento de familiares de risco e o
estabelecimento de estratégias preventivas direcionadas. Estudos clinicos relataram que o uso
de testes moleculares e biomarcadores genéticos possibilitou estratificagio de pacientes de
acordo com seu risco individual, o que aprimorou a vigilincia oftalmolégica e a escolha

terapéutica personalizada. Dessa forma, tornou-se possivel nio apenas monitorar a progressio
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da neuropatia dptica com maior precisio, mas também antecipar interven¢des que retardaram a
perda visual e aumentaram a preservacio da fun¢io do nervo éptico. As evidéncias reforcaram
que a abordagem individualizada, fundamentada na genética, representa um avango substancial
no manejo clinico do glaucoma, especialmente em casos com evolugdo rdpida ou refratdrios a
tratamentos convencionais.

Além disso, a literatura indicou que os avangos em terapias génicas e técnicas de edigio
molecular abriram perspectivas promissoras para o desenvolvimento de intervencdes
inovadoras, direcionadas & corre¢io ou modulagio de genes implicados na doenga. O uso de
tecnologias de alta precisdo permitiu direcionar tratamentos para alvos moleculares especificos,
minimizando efeitos adversos e potencializando a eficicia terapéutica. Ao mesmo tempo, a
aplicacdo de conhecimento genético para medicina personalizada ampliou a capacidade de
prevengio, possibilitando intervencdes precoces em pacientes com predisposi¢do identificada e
oferecendo oportunidades de manejo diferenciado de acordo com o perfil molecular de cada
individuo.

Em sintese, os estudos analisados concluiram que compreender a base genética do
glaucoma ¢é essencial para aprimorar o diagnéstico, monitoramento e tratamento da doenca. As
descobertas reforcaram que fatores hereditirios, polimorfismos e mecanismos epigenéticos
interagem dinamicamente com o ambiente, influenciando significativamente a expressio
clinica e a progressio da neuropatia éptica. Por fim, a integracdo do conhecimento genético a
prética oftalmolégica mostrou-se determinante para implementar estratégias personalizadas,
reduzir o risco de cegueira irreversivel e promover melhores desfechos visuais, consolidando-se

como um pilar fundamental para o manejo contemporineo do glaucoma.
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