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Desde o último Relatório de Genética do IMI em 2019, a investigação sobre a genética da miopia expandiu-se 
rapidamente.  Milhares  de  variantes  genéticas  estão  agora  associadas  a  erros  refrativos,  oferecendo  novas 
perspectivas sobre como o olho se desenvolve e por que algumas pessoas desenvolvem alta miopia enquanto 
outras não.

Estudos recentes confirmam que a miopia tem um forte componente genético, mas os genes atuam em conjunto 
com o ambiente e o estilo de vida. Altos níveis de escolaridade, trabalho extensivo de perto e pouco tempo ao ar livre 
podem amplificar o risco genético. Novas “pontuações de risco poligênico” mostram potencial para prever quais 
crianças correm maior risco quando combinadas com fatores ambientais, embora ainda não estejam prontas para 
uso clínico.

Grandes estudos internacionais descobriram genes envolvidos nos processos biológicos que moldam o olho, 
incluindo genes para a regulação do tamanho do olho, sinalização retiniana , neurodesenvolvimento e remodelação 
da  matriz  extracelular  .  Pesquisas  sobre  variantes  genéticas  raras  também  identificaram  mutações  que  se 
sobrepõem a distúrbios da retina e do tecido conjuntivo, destacando quando os testes genéticos podem auxiliar na 
identificação de casos sindrômicos ou de alto risco de miopia.

Estudos recentes sobre epigenética (como o ambiente altera a expressão gênica) estão revelando como fatores 
como exposição à luz, ritmo circadiano e inflamação podem "ativar" ou "desativar" certos genes que influenciam o 
crescimento ocular.

Em resumo, a área está evoluindo da descoberta de genes para a compreensão de como eles funcionam e 
interagem com o  ambiente.  Esse  conhecimento,  eventualmente,  dará  suporte  à  prevenção  e  ao  tratamento 
personalizados da miopia. Os médicos devem estar cientes de que, embora as ferramentas genéticas ainda não 
façam parte da prática clínica de rotina, elas estão moldando o futuro da identificação precoce de riscos e da 
intervenção direcionada.

Principais conclusões para profissionais clínicos

Genes e ambiente atuam em conjunto: o risco genético é amplificado por fatores ambientais e de estilo de vida, 
como trabalho próximo ao escritório, nível de escolaridade e tempo limitado ao ar livre.

Os escores de risco poligênico mostram-se promissores para a identificação precoce de crianças com maior 
risco, mas ainda não estão prontos para aplicação clínica.

Testes para variantes raras podem ajudar  a identificar casos de miopia sindrômica ou grave associados a 
distúrbios da retina ou do tecido conjuntivo.

Investigações epigenéticas e moleculares mostram como os fatores como exposição à luz, sono e inflamação 
podem influenciar o crescimento ocular por meio da regulação gênica.

A  aplicação  clínica  está  a  caminho:  a  compreensão  dos  mecanismos  genéticos  permitirá  estratégias  de 
prevenção e tratamento mais personalizadas no futuro.
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