RADAR TECH CEARA - ANALISE ESTRATEGICA DE PESQUISA

TELECOM - UFC - 29 DE DEZEMBRO DE 2025

SINDROME DE ALPORT: DESAFIOS NA
ABORDAGEM DIAGNOSTICA E TERAPEUTICA

Por Joao Victor Falcdo Batista, Tais Perondi Garrido, Maria Clara Cristino Messenberg, Yasmin Abou Rahal,
Natalya D"Avila Cordeiro Martins de Souza, Luis Thadeu Reboucgas Santos, Lucas Levi Goncgalves Sobral,
Ruben Enrique Flores Mamani, Mario Marven Moreira de Carvalho e Hugo Bartolomeu Mesquita da Silva

Fonte: OpenAlex - UFC - Publicacéo original

INOVACAO APLICABILIDADE POTENCIAL MATURIDADE
ECONOMICO
/10 /10 /10 Z s
6 9 4 Média

Este paper da UFC revisa criticamente os desafios diagnosticos e terapéuticos da Sindrome de
Alport, uma nefropatia genética progressiva. Destaca a heterogeneidade da doenga, a
importancia da hematuria persistente como sinal inicial, e o diagndstico molecular como
ferramenta crucia para confirmagao e prognostico. Aponta a eficacia de bloqueadores do
sistema renina-angiotensina-aldosterona (SRAA) no retardo da progressdo renal, mas ressaltaa
auséncia de tratamento curativo especifico. A andlise enfatiza a necessidade de diagndstico
precoce e estratégias terapéuticas individualizadas para melhorar a qualidade de vida dos

paci entes.

NUCLEO DA ANALISE
Ideia de startup ou produto

Uma startup focada em 'Diagndstico Molecular e Aconselhamento Genético Personalizado para Nefropatias
Raras. A empresa ofereceria painéis genéticos de alta precisdo para Sindrome de Alport e outras doengas renais
raras, combinados com servigos de aconsel hamento genético online e uma plataformade | A para auxiliar na
interpretacéo de resultados e na sugest&o de planos de manejo individualizados, conectando pacientes a
especialistas.

Aplicacbes praticas

Os achados tém aplicacéo direta na pratica clinica, orientando médicos para a suspeita de Alport em casos de
hematUria persistente, incentivando o uso de diagnostico molecular e aintervencao precoce com bloqueadores do
SRAA. Também sdo cruciais para o aconsel hamento genético de familias afetadas e para o desenvolvimento de
protocol os de manejo da doenca.
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Potencial de mercado

O mercado potencial reside em solucfes de diagnostico genético avangado, plataformas de telemedicina para
acompanhamento de doengas raras, desenvolvimento de novas terapias (incluindo terapia génica ou
medicamentos para alvos especificos), e sistemas de suporte a decisdo clinica baseados em |A para otimizar
tratamentos individualizados. O nicho de doencas raras, embora menor, possui alta demanda por soluctes
inovadoras e de alto valor agregado.

FUNDAMENTO CIENTIFICO

Problema abordado

O paper aborda os desafios significativos no diagndstico precoce e na conducdo terapéutica da Sindrome de
Alport devido a sua heterogenei dade genética e fenotipica, e aos diferentes padres de heranga. A falta de um
tratamento curativo especifico e a necessidade de abordagens individualizadas também séo problemas centrais.

Metodologia

O estudo utilizou uma revisdo narrativa da literatura, com busca bibliografica em bases de dados nacionais e
internacionais. Foram contemplados estudos que abordaram aspectos fisiopatol 6gicos, clinicos, diagnésticos e
terapéuticos da Sindrome de Alport.

Principais descobertas

A hematUria persistente é a manifestago inicial mais frequente. O diagndstico molecular é fundamental para
confirmagdo, estratificagcdo progndstica e aconselhamento genético. O uso precoce de bloqueadores do SRAA é
eficaz nareducéo da proteindria e no retardo da progressao da doenca renal. N&o existe tratamento curativo
especifico. O diagnostico precoce e estratégias terapéuticas individualizadas séo essenciais para melhorar os
desfechos clinicos e a qualidade de vida dos pacientes.

LEITURA PARA GESTAO PUBLICA

As evidéncias podem subsidiar politicas publicas para ainclusdo do diagndstico molecular da Sindrome de
Alport em programas de salide, especialmente para pacientes com historico familiar ou hematuria persistente.
Além disso, podem fomentar a criag@o de centros de referéncia para doengas renais raras e a padronizacdo de
protocolos de tratamento, garantindo acesso equitativo a terapias eficazes e aconselhamento genético.

PARCERIA UNIVERSIDADE x EMPRESA

Parceria entre a UFC (pelo conhecimento em genética e nefrologia) e empresas de biotecnologia ou laboratérios
de diagndstico genético para desenvolver e validar novos painéis genéticos paraAlport e outras nefropatias.
Outra oportunidade seria com empresas de software/lA para criar ferramentas de suporte a decisdo clinicae
plataformas de telemedicina para manejo de doengas raras, integrando dados genéticos e clinicos.
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OPORTUNIDADES DERIVADAS

4 direcOes estratégicas identificadas

STARTUP - IMPACTO ALTO - HEALTHTECH
Plataforma de Diagno6stico Genético e Aconselhamento para Doencas Renais Raras

Desenvolvimento de uma plataforma que of erece testes genéticos avancados para Sindrome de Alport e outras
nefropatias raras, com integracéo de servicos de aconsel hamento genético remoto e suporte de |A para otimizacao
de planos de tratamento.

PARCERIA - IMPACTO ALTO - HEALTHTECH
Pesquisa e Desenvolvimento de Biomarcadores e Terapias para Alport

Colaboragéo entre a UFC e empresas farmacéuticas ou de biotecnologia paraidentificar novos biomarcadores de
progressdo da doenca e desenvolver terapias inovadoras, como terapia génica ou medicamentos direcionados para
o colageno tipo I V.

POLITICA PUBLICA - IMPACTO ALTO - GOVTECH
Programa Nacional de Rastreamento e Diagnostico Precoce de Alport

Implementacdo de um programa de salide publica que inclua o rastreamento de hematUria persistente em grupos
derisco e a oferta de diagndstico molecular acessivel para Sindrome de Alport, visando intervencao precoce e
melhoria dos desfechos.

PRODUTO CORPORATIVO - IMPACTO MEDIO - HEALTHTECH
Kit Diagnéstico Molecular Otimizado para Sindrome de Alport

Empresas de diagndstico podem desenvolver kits de sequenciamento genético de nova geracéo (NGS) mais
répidos e custo-efetivos, focados nos genes COL4A 3, COL4A4 e COL4A5, com software de andlise integrado
paralaboratérios clinicos.

ABSTRACT ORIGINAL

A Sindrome de Al port € uma doenca genética hereditéria caracterizada por nefropatia progressiva, perda auditiva
neurossensorial e alteracdes oculares, decorrente de mutagdes nos genes responsaveis pela sintese do colégeno tipo 1V,
componente essencial da membrana basal glomerular. A heterogeneidade genética e fencotipica da sindrome, associada aos
diferentes padrdes de heranca, impde desafios significativos ao diagndstico precoce e & conducdo terapéutica. Esta revisdo
narrativa teve como objetivo analisar criticamente os principais desafios na abordagem diagndstica e terapéutica da
Sindrome de Alport, a luz das evidéncias cientificas disponiveis. A busca bibliogréfica foi realizada em bases de dados
nacionais e internacionais, contemplando estudos que abordaram aspectos fisiopatol 6gicos, clinicos, diagndsticos e
terapéuticos da doenca. Os resultados evidenciam que a hematuria persistente constitui a manifestagao inicial mais
frequente, enquanto o diagndstico molecular emerge como ferramenta fundamental para confirmacéo diagnéstica,
estratificacdo progndstica e aconselhamento genético. No ambito terapéutico, o uso precoce de bloqueadores do sistema
renina-angiotensina-al dosterona mostra-se eficaz na redugéo da proteindria e no retardo da progressao da doencga renal,
embora ndo exista tratamento curativo especifico. Conclui-se que o diagndstico precoce, aliado a estratégias terapéuticas
individualizadas e ao desenvolvimento de novas abordagens terapéuticas, é essencial para a melhoria dos desfechos clinicos
e da qualidade de vida dos pacientes com Sindrome de Alport.
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MATERIA PARA LEIGOS

Para leigos: Sindrome de Alport: Desvendando os Desafios no Diagnéstico e Tratamento

O cenario atual

A Sindrome de Alport € uma doenca genética e hereditéria que afeta principalmente os rins, a audicdo e os olhos.
Ela é caracterizada por uma doenca renal progressiva, perda auditiva e alteragdes oculares. A causa esta em
mutacdes nos genes responsaveis pela producdo do colageno tipo IV, um componente essencial da membrana
basal glomerular, que faz parte dos rins.

Identificar e tratar essa sindrome precocemente € um grande desafio. 1sso ocorre devido a variedade de
manifestactes genéticas e fisicas da doenca, além dos diferentes padrdes de como ela é herdada, dificultando um
diagndstico rgpido e uma condugdo terapéutica eficaz.

O que os pesquisadores fizeram
Os pesquisadores da UFC realizaram uma revisdo narrativa. O objetivo foi analisar criticamente os principais
desafios no diagnostico e tratamento da Sindrome de Alport, com base nas evidéncias cientificas disponiveis.

Paraisso, eles fizeram uma busca bibliografica em bases de dados nacionais e internacionais. Os estudos
incluidos abordaram diversos aspectos da doenga, como sua fisiopatol ogia (como ela afeta o corpo),
manifestactes clinicas, métodos de diagndstico e opcles de tratamento.

Como funciona na pratica

A manifestacdo inicial mais comum da Sindrome de Alport € a presenca persistente de sangue na urina,
conhecida como hematUria. Para confirmar o diagnéstico, o diagndstico molecular, que analisa os genes do
paciente, surge como uma ferramenta fundamental. Essa andlise ndo so confirma a doenca, mas também gjudaa
prever aevolucdo e a of erecer aconselhamento genético as familias.

No que diz respeito ao tratamento, o uso precoce de medicamentos que bloqueiam o sistema renina-angiotensina:
aldosterona (bloqueadores RAAS) tem se mostrado eficaz. Eles gjudam areduzir a perda de proteina pela urina
(proteindria) e aretardar a progressdo da doenca renal. No entanto, é importante ressaltar que, atualmente, ndo
existe um tratamento curativo especifico para a Sindrome de Alport.

Resultados e evidéncia

Os resultados da revisao apontam que a hematUria persistente € a manifestacéo inicial mais frequente da
Sindrome de Alport. O diagnéstico molecular € destacado como crucial para a confirmagéo, para a estratificagdo
do progndstico (previsdo de como a doengavai evoluir) e para o aconselhamento genético.

Em relacdo ao tratamento, as evidéncias mostram que o uso precoce de blogueadores do sistema renina-
angiotensina-aldosterona é benéfico, pois consegue reduzir a proteindiria e atrasar o avango da doenca renal.
Apesar disso, 0 paper reforca que ainda ndo ha um tratamento curativo especifico disponivel.

ImplicacBes praticas

O estudo conclui que o diagnéstico precoce, combinado com estratégias terapéuticas individualizadas para cada
paciente e o desenvolvimento de novas abordagens de tratamento, € essencial. Essas agfes sao cruciais para
melhorar os resultados clinicos e a qualidade de vida dos pacientes com Sindrome de Alport.
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LimitacGes e préximos passos

Este trabalho é umarevisdo narrativa, o que significa que ele sintetiza e analisa informagdes ja publicadas, sem
apresentar novos dados experimentais. O paper ndo detal ha limitactes especificas da sua propria metodologia de
revisdo, nem propde proximos passos de pesquisa a serem realizados pel os autores. Contudo, ele enfatiza que o
desenvolvimento de novas abordagens terapéuticas € um caminho essencial para o futuro da Sindrome de Alport,
visando aprimorar os desfechos para os pacientes.

QUEM SAO OS PESQUISADORES

Quem s&o os pesquisadores

Os autores deste estudo sdo Jodo Victor Falcdo Batista, Tais Perondi Garrido, Maria Clara Cristino Messenberg,
Yasmin Abou Rahal, Natalya D" Avila Cordeiro Martins de Souza, L uis Thadeu Rebougas Santos, Lucas Levi
Gongalves Sobral, Ruben Enrique Flores Mamani, Mério Marven Moreira de Carvalho e Hugo Bartolomeu
Mesquita da Silva. Todos sdo afiliados a UFC (Universidade Federal do Ceard). O paper ndo detalha os papéis
especificos de cada autor no estudo, nem suas afiliagcdes ou trajetorias profissionais anteriores.

PALAVRAS-CHAVE
Process (computing) - Context (archaeology) - Work (physics) - Public health - Quality (philosophy)
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