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RESUMO

A medicina de precisdo tem promovido avangos significativos na
endocrinologia ao possibilitar abordagens diagndsticas e terapéuticas
individualizadas, fundamentadas em caracteristicas genéticas, moleculares e
clinicas dos pacientes. O objetivo desta revisao integrativa foi analisar
criticamente as evidéncias cientificas recentes sobre a aplicagdo da medicina de
precisdao e da endocrinologia molecular no diagnostico € no tratamento
personalizado dos distirbios hormonais. A metodologia consistiu em uma
revisdo integrativa da literatura, com busca sistematica nas bases
PubMed/MEDLINE, PubMed Central, Scopus ¢ Web of Science, incluindo
artigos originais e revisdes cientificas publicados entre 2015 e 2025. Foram
selecionados 20 estudos que abordaram ferramentas moleculares, genomicas e
“Omicas” aplicadas a diferentes condi¢des endocrinas. Os resultados
demonstram que a incorporacao da endocrinologia molecular aumenta a acuracia
diagnostica, permite a redefinicao etiologica de doengas hormonais complexas e
viabiliza a personalizagdo terapéutica, com impacto positivo nos desfechos
clinicos, especialmente em distirbios monogénicos, tumores endocrinos e
diabetes mellitus. Conclui-se que a medicina de precisdo representa um eixo
central na evolugdo da endocrinologia contemporanea, embora sua consolidagao
dependa da superacdo de desafios relacionados a infraestrutura, capacitagao
profissional e equidade no acesso as tecnologias moleculares.

Palavras-chave: medicina de precisdao; endocrinologia molecular;
disturbios hormonais; diagnostico molecular.
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ABSTRACT

Precision medicine has driven significant advances in endocrinology by enabling
individualized diagnostic and therapeutic approaches based on patients’ genetic,
molecular, and clinical characteristics. This integrative review aimed to critically
analyze recent scientific evidence on the application of precision medicine and
molecular endocrinology in the diagnosis and personalized treatment of hormonal
disorders. The methodology consisted of an integrative literature review with a
systematic search in PubMed/MEDLINE, PubMed Central, Scopus, and Web of
Science, including original articles and scientific reviews published between 2015 and
2025. A total of 20 studies addressing molecular, genomic, and “omics” tools applied to
endocrine conditions were selected. The results indicate that the incorporation of
molecular endocrinology improves diagnostic accuracy, enables etiological redefinition
of complex hormonal diseases, and supports therapeutic personalization, leading to
improved clinical outcomes, particularly in monogenic disorders, endocrine tumors, and
diabetes mellitus. It is concluded that precision medicine represents a central pillar in
the evolution of contemporary endocrinology; however, its widespread implementation
depends on overcoming challenges related to infrastructure, professional training, and
equitable access to molecular technologies.

Keywords: precision medicine; molecular endocrinology; hormonal disorders;
molecular diagnosis.

INTRODUCAO

A medicina de precisdo tem se
consolidado como um novo paradigma na
pratica médica contemporanea ao propor
a individualizacdo do diagndstico, do
prognostico e das estratégias terapéuticas
com base nas caracteristicas genéticas,
moleculares, ambientais e clinicas de
cada paciente [1]. Na endocrinologia,
essa  abordagem

adquire  especial

relevancia, uma vez que os disturbios

hormonais apresentam elevada
heterogeneidade bioldgica e
fisiopatologica,  frequentemente  ndo

contemplada por modelos diagnosticos e

terapéuticos uniformes [2,3].

O avanco da endocrinologia
molecular, impulsionado pelo
desenvolvimento das tecnologias

gendmicas e pela ampliacdo do uso de
biomarcadores hormonais € moleculares,
tem permitido uma compreensdo mais
refinada dos mecanismos subjacentes as
doencas  enddcrinas  [3].  Estudos
demonstram que a incorporacao de testes
genéticos direcionados e de metodologias

de sequenciamento de nova geragdo
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(NGS) aumenta significativamente a

acurdcia diagndstica em condigdes
endocrinas complexas e raras, reduzindo
o tempo para o diagndstico etioldgico e
possibilitando decisdes terapéuticas mais

assertivas [2,4,11].

Evidéncias recentes indicam que

diversas condicdes enddcrinas,

anteriormente tratadas como entidades

clinicas homogéneas, compreendem
subgrupos moleculares distintos com
implicagcdes clinicas relevantes. No

ambito das doengas da tireoide, a
utilizacdo de testes moleculares tem se
mostrado fundamental para a
estratificacdo do risco de malignidade em
nddulos tireoidianos, contribuindo para a
reducdo de procedimentos cirlrgicos
desnecessarios e para a adocao de

condutas mais conservadoras e

individualizadas [5]. Esses achados
consolidam a tireoide como um dos
principais modelos de aplicagdo clinica
da  medicina de  precisdo em

endocrinologia.

No campo dos disturbios
metabolicos, particularmente no diabetes
mellitus, a medicina de precisdo tem
possibilitado a subclassificacdo fenotipica
e molecular tanto do diabetes tipo 1

quanto do tipo 2. Estudos demonstram

que subgrupos genéticos e imunoldgicos

apresentam trajetorias clinicas distintas,
com diferengas significativas na resposta
terapéutica e no risco de complicacdes,
reforcando a inadequacgdo de abordagens
teraputicas padronizadas [6-10]. A
identificacdo desses subfendtipos tem
implicagdes  diretas  na  escolha
farmacoldgica, no monitoramento clinico
e na previsdo de desfechos a longo prazo

[8,9,15,16].

A aplicagdo da endocrinologia
molecular ¢ particularmente impactante
em doengas monogénicas e sindromes
endocrinas raras, nas quais o diagnodstico
genético pode redefinir completamente a
Evidéncias robustas

conduta clinica.

demonstram que a identificagdo de

mutagdes  especificas  associadas a
secrecdo ou acao hormonal permite a
substituicdo de terapias convencionais
por tratamentos direcionados e mais
eficazes, como exemplificado no diabetes
neonatal e na diabetes

[17,18].

monogénica

Esses modelos representam

exemplos paradigmaticos da medicina de
pratica

precisao aplicada a

endocrinoldgica.

Além disso, avangos no

perfilamento molecular de tumores

endocrinos, especialmente na
acromegalia, tém  possibilitado a

individualizagdo terapéutica com base na
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expressao de receptores hormonais e em

caracteristicas moleculares  tumorais.
Estudos clinicos e  observacionais
demonstram que estratégias

personalizadas resultam em melhores
taxas de controle bioquimico, menor
adversos e

incidéncia de efeitos

otimizagdo do uso de terapias

farmacologicas [12—-14].

Apesar dos avangos observados, a
incorporagdao da medicina de precisdo na
endocrinologia ainda enfrenta desafios
relevantes, incluindo limitagdes de acesso
a testes moleculares, custos elevados,
necessidade de capacitagdo profissional e
heterogeneidade metodoldgica entre os

estudos disponiveis [1,2,11]. Diante desse

METODOLOGIA

O presente estudo consiste em uma
revisdo integrativa da literatura, método
que permite a sintese ampla e sistematica
de evidéncias cientificas provenientes de
diferentes  desenhos  metodologicos,
possibilitando a andlise critica e a
integracdo do conhecimento produzido
sobre um determinado fendomeno de
interesse [1,20]. Essa abordagem ¢
particularmente adequada para investigar
a aplicacao da medicina de precisao e da
endocrinologia molecular no diagnodstico

e no tratamento personalizado dos

cenario, torna-se essencial a realizagao de

revisdes integrativas que sintetizem

criticamente as evidéncias cientificas
recentes, avaliando o impacto real da
medicina de precisdo e da endocrinologia
molecular no diagnostico e no tratamento

personalizado dos disturbios hormonais.

Nesse contexto, o presente estudo
tem como objetivo realizar uma revisao
integrativa da literatura sobre os avangos
da medicina de precisdio e da
endocrinologia molecular no diagnodstico
e tratamento personalizado dos distirbios
analisando

hormonais, reunindo e

criticamente as evidéncias cientificas

publicadas nos ultimos dez anos.

distarbios hormonais, dada a diversidade

de estudos clinicos, genéticos e
translacionais disponiveis na literatura

recente.

Estratégia de busca

A busca bibliografica foi realizada
de forma sistematica e estruturada nas
principais bases de dados cientificas
internacionais reconhecidas pela

comunidade  académica, a  saber:

PubMed/MEDLINE, PubMed Central
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(PMC), Scopus e Web of Science. A
selecdo dessas bases visou garantir ampla
cobertura de periddicos revisados por
pares e assegurar a rastreabilidade e a

qualidade das evidéncias incluidas [2,3].

descritores
MeSH
(Medical Subject Headings) e DeCS

Foram utilizados

controlados dos vocabularios
(Descritores em Ciéncias da Saude),
combinados por meio de operadores
booleanos. A estratégia de busca adotada

incluiu os seguintes termos:

“Precision Medicine” AND
“Endocrinology” AND
(“Molecular Diagnosis” OR
“Genomics” OR
“Pharmacogenomics’”) AND
(“Endocrine Disorders” OR

“Hormonal Disorders™).

A busca foi realizada considerando
publicacdes no periodo de janeiro de
2015 a dezembro de 2025, sem restri¢ao
quanto ao pais de origem dos estudos,

com limitagdo ao idioma inglés, em razao

da predominancia de publicagdes
indexadas nessa lingua nas Dbases
selecionadas.

Critérios de inclusao e exclusdo

Foram incluidos na revisdo estudos

que atenderam simultaneamente aos

seguintes critérios:

(1) artigos originais ou revisdes cientificas
revisadas por pares;

(i1) publicacdes indexadas em bases de
dados reconhecidas;

(1i1) estudos que abordassem
explicitamente a aplicagdo da medicina
de precisdio e/ou da endocrinologia
molecular no diagndstico, estratificacao
de risco ou tratamento personalizado de
distarbios hormonais;

(iv) disponibilidade de texto completo;
(v) publicagao dentro do recorte temporal

estabelecido.

Foram excluidos: editoriais, cartas
ao editor, comentarios, diretrizes clinicas,
de caso isolados,

consensos, relatos

estudos experimentais sem aplicagdo

clinica endodcrina direta, bem como
publicagdes nao indexadas ou sem

rastreabilidade adequada [1,2,11].

Processo de selecao dos estudos

A selecdo dos estudos foi realizada

em etapas sequenciais. Inicialmente,
procedeu-se a leitura dos titulos e
resumos para identificacao de

publicagdes potencialmente relevantes.
Em seguida, os textos completos dos
artigos elegiveis foram avaliados de
forma criteriosa quanto a aderéncia ao
objetivo da revisdo e aos critérios de
definidos.

inclusao previamente
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Eventuais divergéncias na selecdo foram
resolvidas por consenso, com base na
analise metodoldgica e na relevancia

cientifica do estudo [1].

Ao final do processo, foram

incluidos 20  artigos  cientificos,
considerados adequados para compor a
base da revisdo integrativa, abrangendo
revisOes narrativas, revisoes sistematicas,
estudos clinicos observacionais e estudos

translacionais.

Extracdo e analise dos dados

A extracdo dos dados foi realizada
de maneira padronizada, contemplando as
seguintes informacgdes: autor(es), ano de
publicagdo, pais, periddico, tipo de estudo,
objetivo, base metodologica, disturbio
abordado,

endocrino ferramentas de

endocrinologia  molecular  utilizadas,
principais resultados, contribuigdes para a
limitacoes

medicina de precisdo e

apontadas pelos autores. Essa etapa
permitiu a comparagdo transversal dos
estudos e a identificacio  de
convergéncias e divergéncias entre as

evidéncias disponiveis [3,6,10].

Os dados extraidos foram analisados
de forma descritiva e critica, com

posterior organizagao tematica,
possibilitando a sintese integrada dos

achados e a constru¢do de uma analise

interpretativa consistente sobre o impacto

da medicina de precisdio e da

endocrinologia molecular na pratica

clinica enddcrina contemporanea [1,20].

RESULTADOS

Apdés a aplicagdo dos critérios de
elegibilidade e a analise integral dos estudos
selecionados, foram incluidos 20 artigos
cientificos publicados entre 2015 e 2025, todos
indexados em bases internacionais reconhecidas.

A amostra final compreendeu revisdes narrativas,

revisoes sistematicas, estudos clinicos
observacionais e estudos translacionais,
refletindo a diversidade metodoldgica

caracteristica da produgdo cientifica em medicina

de precisdo e endocrinologia molecular.

De forma  integrada, os  achados
evidenciaram que a aplicacdo da medicina de
precisio na endocrinologia concentra-se em
quatro eixos principais:

(i) aprimoramento do diagnéstico molecular;

(i1) estratificacdo de risco e subclassificagdo
fenotipica;

(iii) personalizagdo terapéutica;

(iv) impacto clinico em desfechos e prognostico.

Diagnéstico  molecular e

redefinicao etiologica

A maioria dos estudos destacou que a
incorporagdo de testes genéticos direcionados,
painéis multigénicos e sequenciamento de nova
geracdo (NGS) promoveu aumento substancial da
acuracia diagnéstica em disturbios enddcrinos

complexos e raros [1,2,3,11]. Esses métodos
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permitiram a identificacdo de  variantes

patogénicas previamente ndo reconhecidas,
reduzindo a incerteza diagnostica e o tempo até a
defini¢do etioldgica, especialmente em doencas
monogeénicas, sindromes hormonais hereditarias e

tumores enddcrinos [11,17,18].

Nos distarbios da tireoide, o0s testes

moleculares  demonstraram  elevado  valor

preditivo na estratificacdo do risco de

malignidade em  nddulos  indeterminados,

contribuindo para decisdes clinicas mais

conservadoras e reducdo de procedimentos
cirargicos desnecessarios [5]. Esses achados
consolidam a tireoide como um dos campos mais
avancados da endocrinologia de precisao.

Estratificacado de risco e

subclassificagdo fenotipica

Outro achado recorrente foi a capacidade da

endocrinologia molecular em revelar a

heterogeneidade bioldgica de doengas
tradicionalmente tratadas como homogéneas.
Estudos sobre diabetes mellitus tipo 1 e tipo 2
demonstraram que a integragdo de dados
genéticos, imunologicos e metabolicos possibilita
a identificacdo de subfenétipos distintos, com
trajetorias clinicas e riscos de complicagdes

significativamente diferentes [6—10,15,16].

A subclassificagdo molecular da diabetes
tipo 2, em particular, evidenciou diferengas
relevantes na progressdo da doenga, no risco
cardiovascular e na resposta aos hipoglicemiantes,
reforcando a inadequacdo de abordagens
terapéuticas uniformes [9,10]. Ademais, estudos
populacionais ressaltaram que a diversidade
genética influencia diretamente a aplicabilidade

dos modelos de medicina de precisdo, apontando

a necessidade de estratégias sensiveis as

diferencas étnicas e populacionais [19].

Personalizagcdo terapéutica e

resposta ao tratamento

A personalizacdo do tratamento emergiu
como um dos principais beneficios da aplicagdo
da medicina de precisdo em endocrinologia.
Evidéncias robustas demonstraram que a
identificagdo do mecanismo molecular subjacente
a doenga permite a selecdo de terapias mais
eficazes e seguras. No diabetes monogénico ¢
neonatal, o diagnostico genético possibilitou a
substituicao de esquemas terapéuticos
convencionais por tratamentos direcionados, com

impacto clinico significativo e sustentado [17,18].

Na acromegalia, estudos clinicos e
observacionais mostraram que o perfilamento
molecular tumoral, incluindo a avaliagdo da
expressdo de receptores hormonais, esta associado
a resposta aos analogos da somatostatina e a
melhores taxas de controle bioquimico [12-14].
Esses achados posicionam a acromegalia como
um modelo consolidado de aplicagdo pratica da

endocrinologia molecular.

Impacto clinico e limitagcdes

identificadas

De modo geral, os estudos indicaram que a

aplicagdo da medicina de precisdio em
endocrinologia esta associada a melhoria dos
desfechos clinicos, redugdo de efeitos adversos e
otimizagdo do uso de recursos terapéuticos
[1,6,8,12]. No entanto, limitacdes importantes
foram apontadas, incluindo custos elevados dos
testes moleculares, necessidade de infraestrutura
especializada,

heterogeneidade  metodologica
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entre os estudos e desigualdade no acesso as

tecnologias de precisdo [1,2,11].

Tabela 1 — Sintese integrada dos estudos incluidos

isolados, mas configuram uma mudanga estrutural

na légica diagnodstica e terapéutica da

De forma complementar a  sintese . . ~ . .
endocrinologia contemporénea. A integracdo de

apresentada na Tabela 1, observa-se que os L. L. ..
dados genéticos, moleculares e clinicos permitiu

estudos incluidos convergem ao demonstrar que a . . L. .
o o ) ) redefinir  fluxos diagndsticos, reduzir
medicina de precisio e a endocrinologia

abordagens empiricas e promover maior

molecular ndo se limitam a avangos tecnoldgicos

Contribuica
Disturbio Ferramenta ONEE ul.g:a.lo
.. para medicina de
endocrino molecular o
precisio
e . . Disturbios . . .
Bidlingmaier et||Revisao . . Testes Maior acuracia|(Base conceitual e
. endocrinos L. . L. , .
al., 2022 [1] narrativa . genéticos, NGS ||diagnostica clinica
diversos
Izatt et al.,|Revisdo Doengas Testes genéticos||Reducdo de erros||Uso racional da
2022 [2] pratica hereditarias direcionados diagnosticos genética
. _ ., Reducao de . -
Tumino et al., |Revisdo Nodulos Testes . g: Estratificagdo de
. . cirurgias .
2020 [5] narrativa tireoidianos moleculares L. risco
desnecessarias
Prasad & . . . ~ .
Revisdo . . Genética, Identificacdo  de||Terapia
Groop, 2019 . Diabetes tipo 2|, . o .
(6] narrativa biomarcadores ||[subfenotipos personalizada
Misra et al.,|Revisao . . . Subclassificagdo ||Previsao de
o . Diabetes tipo 2|/ Dados “6micos”
2023 [10] sistematica P molecular desfechos
Marques-
. . . Melhor  controle||Selecdo
Pamies et al.,||Estudo clinico |[Acromegalia ||Perfil molecular gA .
hormonal terapéutica
2024 [12]
Puig-Domingo o . .
& - Estudo . Receptores Predigdo de||Medicina
et al, 2020 . Acromegalia . .
[13] observacional hormonais resposta personalizada
. . Mudanca
Gloyn et al.,||Estudo Diabetes Genética . <;. Modelo
) . terapéutica .
2015 [17] translacional ||neonatal monogénica . paradigmatico
dirigida
Bonnefond et||Revisdo Diabetes Genética Redefinicao Diagnoéstico  de
al., 2023 [18] [|narrativa monogeénica ||molecular terapéutica precisao
Misra et al.,||Revisdo . Genética N Personalizacdo
. Diabetes . Influéncia étnica .
2025 [19] narrativa populacional populacional
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alinhamento  entre o0  mecanismo
fisiopatologico da doenca e a estratégia

terapéutica adotada [1,3,11].

No ambito diagnostico, os estudos
indicam que a utilizagdo de ferramentas
moleculares avancadas, como painéis
genéticos direcionados e sequenciamento

de nova geracdo, ampliou

significativamente a capacidade de

identificacao

etiolégica em distarbios hormonais
raros e atipicos, reduzindo a chamada
“peregrinacdo diagndstica” observada em
[2,11,18]. Esse

modelos tradicionais

avango  mostrou-se  particularmente

relevante em doengas monogénicas,

sindromes endocrinas hereditarias ¢
condigdes com apresentagdes clinicas
sobrepostas, nas quais o diagnostico
baseado exclusivamente em critérios
clinico-laboratoriais se mostra

insuficiente [17,18].

Em relacdo a estratificagdo de risco,
os achados evidenciam que a
subclassificacdo molecular de doengas
metabolicas, como o diabetes mellitus,
permitiu  identificar subgrupos com
diferentes trajetorias clinicas, riscos de

complicagdes ¢ respostas terapéuticas

[6,9,10]. Essa abordagem contribui para
uma pratica clinica mais preventiva e
individualizada, ao possibilitar
intervengdes precoces direcionadas aos
perfis de maior risco, além de evitar

tratamentos excessivos em subgrupos

com evolu¢ao mais benigna [15,16].

No campo terapéutico, os estudos
demonstram que a personalizagdo do
tratamento, fundamentada em marcadores
moleculares e genéticos, estd associada a
melhores desfechos clinicos, maior taxa
de controle bioquimico e redugdo de
eventos  adversos  [12-14,17]. A
acromegalia e o diabetes monogénico
emergem como modelos consolidados de
aplicagdo clinica da endocrinologia
molecular, nos quais a identificacdo de
moleculares

caracteristicas especificas

orienta de forma direta a escolha
farmacoldgica e a estratégia terapéutica

[13,17,18].

Adicionalmente, oS estudos
ressaltam que a efetividade da medicina
de precisdo estd  intrinsecamente
relacionada a consideracao da diversidade
Evidéncias

genética populacional.

indicam que diferencas étnicas e
genéticas influenciam tanto o risco de
desenvolvimento das doengas endocrinas
quanto a resposta as terapias disponiveis,

reforcando a necessidade de modelos de
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precisdio que sejam  sensiveis  as

caracteristicas populacionais e

contextuais [19].

Apesar dos beneficios amplamente
descritos, os estudos incluidos também
apontam limitagdes importantes para a
implementagdo ampla da medicina de
precisdo em endocrinologia, como custos
elevados, necessidade de infraestrutura
especializada, desigualdade no acesso as
tecnologias moleculares e variabilidade
metodoldgica entre os estudos analisados
[1,2,11]. Esses aspectos refor¢cam a
importancia de andlises integrativas que
ndo apenas descrevam os avangos, mas
também contextualizem criticamente sua

aplicabilidade na pratica clinica real.

Em  conjunto, os resultados
evidenciam que a medicina de precisao e
a endocrinologia molecular representam
ferramentas centrais para a evolugdo do

cuidado endocrino, com impacto direto

na acuracia diagnéstica, na
individualizagdo  terapéutica e na
melhoria dos desfechos clinicos, ao

mesmo tempo em que sinalizam desafios
estruturais que precisam ser superados
para sua consolidacdo nos diferentes

sistemas de satude.

DISCUSSAO

10

A presente revisdo integrativa
evidencia que a medicina de precisao ¢ a
endocrinologia molecular t€ém promovido
uma mudanca estrutural na compreensao
e no manejo dos distarbios hormonais,
superando o paradigma tradicional de
abordagens diagnosticas e terapéuticas
uniformes. A analise comparativa dos
estudos incluidos demonstra
convergéncia quanto ao papel central das
ferramentas moleculares na redefinicao
etioldgica, na estratificagdo de risco e na
do tratamento

personalizacao em

diferentes areas da endocrinologia [1,3,6].

Um dos principais avangos
identificados refere-se ao aprimoramento
da acurdcia diagnodstica. Estudos que
incorporaram testes genéticos
direcionados e sequenciamento de nova
geracao demonstraram aumento
significativo na taxa de diagnosticos
conclusivos, especialmente em doencas
endocrinas  raras €  monogénicas
[2,11,17,18]. Em comparagdo com os
modelos diagndsticos classicos, baseados
predominantemente em critérios clinico-
laboratoriais, a endocrinologia molecular
permite a identificagdo do mecanismo
causal da doenga, reduzindo a incerteza
diagnostica e o tempo até a definigdo
etiolégica [1,2]. Contudo, observa-se
heterogeneidade metodoldgica entre os

estudos quanto aos painéis genéticos
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utilizados e aos critérios de indicacdo dos
testes, o que limita a padronizacao dessas

abordagens na pratica clinica [11].

No contexto dos distarbios

metabolicos, particularmente no diabetes
mellitus, a analise comparativa evidencia
molecular

que a subclassificagdo

representa  um dos pilares mais
promissores da medicina de precisdo.
Estudos sobre diabetes tipo 1 e tipo 2
demonstram que subfenotipos genéticos,

imunoldgicos e metabolicos apresentam

trajetorias  clinicas  distintas, com
implicagdes  diretas no risco de
complicagbes € na resposta  aos

tratamentos farmacoldgicos [6—-10,15,16].
Essa heterogeneidade biologica desafia o
modelo terapéutico tradicional e sustenta
a necessidade de estratégias
individualizadas. Entretanto, a maioria
dos estudos ainda se baseia em analises
retrospectivas ou revisdes, o que reforga a
necessidade de ensaios prospectivos que
validem a aplicabilidade clinica dessas

subclassificagdes em larga escala [9,10].

A personalizacdo terapéutica emerge
como um dos aspectos mais consolidados
da aplicacdo da medicina de precisdo em
endocrinologia. Exemplos

paradigmaticos incluem o diabetes

monogénico e neonatal, nos quais o
molecular

diagnostico permitiu  a
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substituicdo de terapias convencionais

por tratamentos direcionados, com

impacto clinico significativo e sustentado

[17,18]. De forma semelhante, na
acromegalia,  estudos  clinicos e
observacionais demonstraram que o
perfilamento molecular tumoral,

especialmente a avaliacdo da expressao
de receptores hormonais, esta associado a
resposta aos analogos da somatostatina e
a otimizag@o do controle bioquimico [12—
14]. Esses achados contrastam com areas
da  endocrinologia

em que a

personalizacdo  terapéutica ainda ¢
incipiente, evidenciando diferentes niveis
de maturidade da medicina de precisdao

entre os disturbios hormonais.

Outro aspecto relevante discutido

nos estudos refere-se a diversidade
genética populacional. Evidéncias
indicam que diferencas étnicas e
genéticas influenciam tanto a

susceptibilidade as doencgas enddcrinas

quanto a resposta as intervengdes

terapéuticas, o que pode limitar a
generalizacdo dos modelos de medicina
de precisao desenvolvidos a partir de
populagdes  especificas [19]. Essa
constatagdo reforca a necessidade de
estudos mais inclusivos e representativos,
bem como da adaptacdo dos modelos de
precisdo as realidades epidemioldgicas e

genéticas locais.
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Apesar dos avangos evidenciados, a
analise critica dos estudos revela desafios
estruturais importantes para a
implementagdo ampla da medicina de
precisdio na endocrinologia. Entre os
principais entraves destacam-se os custos
elevados dos testes moleculares, a
necessidade de infraestrutura laboratorial
especializada, a capacitagdo insuficiente
de profissionais para interpretacdo dos
resultados genéticos e a desigualdade no
acesso as tecnologias de precisdo entre
diferentes sistemas de saude [1,2,11].
dos

Ademais, a  heterogeneidade

desenhos metodoldgicos e a
predomindncia de revisdes narrativas em
algumas dreas limitam a robustez das
evidéncias disponiveis, apontando
lacunas a serem exploradas por estudos
clinicos

prospectivos e  ensaios

controlados.

Em sintese, a discussdo comparativa
dos achados indica que a medicina de
precisdo e a endocrinologia molecular ja
exercem impacto concreto no diagndstico
e no tratamento de diversos disturbios
hormonais, especialmente em doengas

monogénicas, tumores enddcrinos e

distarbios  metabolicos  selecionados.

Contudo, a  consolidagdo dessa

abordagem como pratica rotineira

depende da superagao de desafios

metodoldgicos, estruturais e éticos, bem
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como da producdo de evidéncias clinicas

mais robustas que sustentem sua
incorporagdo ampla e equitativa na

endocrinologia contemporanea.

CONCLUSAO

A presente revisdo integrativa
evidencia que a medicina de precisdo ¢ a
endocrinologia molecular representam
avancos estruturais no diagndstico € no
tratamento personalizado dos disturbios

hormonais, configurando uma transicao

progressiva do modelo terapéutico
padronizado para abordagens
individualizadas e  baseadas em

mecanismos biologicos especificos. A
sintese das evidéncias demonstra que a
incorporagdo de ferramentas genéticas,
moleculares e “Omicas” tem ampliado
significativamente a acurécia diagnostica,
especialmente em doengas enddcrinas
raras, monogénicas e de apresentagdo

clinica heterogénea [1,2,11].

Os achados indicam que a aplicagdo
da endocrinologia molecular possibilita a

redefinicdo  etiologica de  diversas

condicdes hormonais, reduzindo

incertezas diagnodsticas e permitindo

intervengdes terapéuticas mais

direcionadas. Esse impacto ¢

particularmente evidente em disturbios
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como o diabetes monogénico e neonatal,
nos quais o diagndstico genético altera de
forma decisiva a conduta clinica e os
desfechos dos pacientes [17,18]. De
modo semelhante, na acromegalia e em
outras doencas endodcrinas associadas a
tumores hormonais, o perfilamento
molecular tem se mostrado fundamental
para a selecdo terap€utica e para a
otimizacdo do controle bioquimico [12—

14].

No ambito dos disturbios
metabolicos, a revisdo reforca que a
heterogeneidade bioldgica do diabetes
mellitus desafia os modelos tradicionais
de manejo clinico. A subclassificagdao
molecular e fenotipica emerge como
estratégia promissora para a estratificagao
de risco, a personalizagdo do tratamento e
a previsdo de complicagdes, embora
ainda dependa de maior validacdo clinica
para ampla implementagdo [6—10,15,16].
Ademais, a influéncia da diversidade
genética  populacional  destaca a
necessidade de abordagens de medicina
de precisdo que sejam sensiveis as
diferencas étnicas ¢ contextuais, evitando
vieses ¢ ampliando a aplicabilidade dos

modelos personalizados [19].

Apesar dos beneficios evidenciados,
a revisdo também aponta limitagdes

relevantes, incluindo custos elevados,
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necessidade de infraestrutura
especializada, capacitacdo profissional
insuficiente e heterogeneidade

metodoldgica entre os estudos analisados
[1,2,11]. Esses fatores reforcam que a
consolidagao da medicina de precisdo na
endocrinologia nao

requer apenas

avancos tecnoldgicos, mas também
investimentos em formagao, politicas de
saude e producao de evidéncias clinicas

mais robustas.

Em conclusdo, a medicina de
precisdo e a endocrinologia molecular
configuram ferramentas centrais para a
evolucdo do  cuidado  enddcrino
contemporaneo, com impacto direto na
acuracia diagnoéstica, na individualizagdo
terapéutica ¢ na melhoria dos desfechos
clinicos. Contudo, sua incorporagdao
ampla e equitativa na pratica clinica
dependera da superagdo dos desafios
identificados e do fortalecimento da
pesquisa  translacional e  clinica,
consolidando essa abordagem como parte

integrante da endocrinologia do futuro.
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