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Prezado (a) Fulaxo_X, 

 

O Hermes Pardini tem o prazer de apresentar o relatório personalizado do seu Personna Nutri. O conhecimento 
do nosso perfil genético nos oferece a possibilidade de saber a que doenças e outras características estamos, 
geneticamente, mais vulneráveis, predispostos ou tolerantes, permitindo prevenir doenças e promover nosso 
bem-estar. Neste contexto, a Nutrigenética estuda os efeitos da variação genética na interação dieta-doença, 
analisando a relação entre genes, nutrientes e determinadas patologias. Ela revela, por exemplo, a sua 
predisposição à obesidade, diabetes e doenças cardíacas.  
 
Este relatório foi elaborado individualmente, a partir da análise do seu teste de DNA. O DNA é responsável por 
definir seu perfil genético e como você responde a diferentes condições ambientais. Ele define, por exemplo, 
sua resposta a uma determinada dieta.  
 
Nas próximas páginas, você encontrará o resultado da análise de vários marcadores genéticos (SNPs) 
relacionados a diversas características. Nosso objetivo é entender como funciona o seu metabolismo e 
recomendar uma dieta personalizada e direcionada ao seu perfil genético, que poderá lhe ajudar a melhorar a 
sua saúde e otimizar o seu metabolismo. 
 
Se você tiver dúvidas a respeito desse relatório e de suas recomendações, você pode entrar em contato com 
nossa equipe através do telefone: (31) 3629-4768. 
 
Não é possível mudar nossa informação genética. Entretanto, é possível alterar o efeito dos genes na nossa 
saúde, modificando nossos hábitos e estilo de vida.  
 

Obrigado por escolher o Hermes Pardini e permitir que sejamos parceiros na sua 
corrida pelo bem-estar ideal! 
 
 

 
CONSIDERAÇÕES: Conversar com seu médico ou profissional de saúde licenciado a respeito de 
qualquer mudança alimentar é de extrema importância. As orientações alimentares indicadas 
neste relatório foram feitas por um nutricionista com base no seu perfil genético. Dessa forma, 
essas orientações são individuais e personalizadas e não devem ser utilizadas e/ou indicadas para 
outras pessoas. 

Os resultados genéticos associados a cada categoria não foram baseados exclusivamente na 
população brasileira e devem ser interpretados de maneira cautelosa. Além disso, todas 
categorias analisadas são multifatoriais, ou seja, outros marcadores genéticos e também fatores 
ambientais podem influenciar suas características individuais.  

Estes resultados não visam diagnosticar ou tratar nenhuma doença e não devem ser considerados 
como teste diagnóstico ou confirmativo da presença das características investigadas.  A exclusão 
ou diagnóstico deve ser feita por profissionais de saúde qualificados através de testes apropriados 
e monitoramento clínico.  
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Informações importantes sobre o seu teste 
Foram analisados diversos marcadores genéticos, aqui denominados de SNP ou variante. Os SNPs são trocas de 
apenas um nucleotídeo na sequência de DNA. Existem quatro tipos diferentes de nucleotídeos: A (Adenina), C 
(Citosina), T (Timina) e G (Guanina). Esses nucleotídeos são as letras do nosso alfabeto genético e aparecerão o 
tempo todo em seu relatório. Os seus resultados são baseados em quais nucleotídeos você possui para cada 
SNP avaliado. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Para cada característica analisada, haverá uma breve introdução e uma tabela que representa o resultado do 
seu teste genético. Nesta tabela, o seu genótipo será representado por 2 alelos (A, C, T ou G) e apenas os SNPs 
alterados serão detalhados e descritos. Mas esta é apenas uma pequena descrição de alguns dos efeitos destes 
marcadores. Para uma explicação mais detalhada, você pode consultar a lista de referências bibliográfica que 
está no final deste relatório.  

Foram analisados SNPs de diferentes genes relacionados às seguintes características: 

 Lipídeos: 
• Triglicérides 
• Colesterol: 

 Colesterol “bom” (HDL) 
 Colesterol “ruim” (LDL) 

Glicose: 

• Hiperglicemia 
• Diabetes Mellitus tipo 2 

Metabolismo do álcool 

Obesidade 

Hipertensão 

Intolerância à lactose 

Intolerância ao glúten – Doença Celíaca 

Ação antioxidante e desintoxicação 

Resposta Inflamatória 

Metabolismo de vitaminas: 

• Vitamina B9 – Folato 
• Vitamina A, B6, B12, C   
• Vitamina D 
•  
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Resumo dos resultados do paciente 
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Metabolismo do álcool 
Resumo 

 

Lactose  
Resumo 

 

Doença Celíaca 
Resumo 

 

Ação oxidante e Desintoxicação 
Resumo 

Nome: Clique aqui para digitar texto. 
Sexo:Clique aqui para digitar texto. 
Data de nascimento: DD/MM/AAAA 

Informações 
Pessoais 

Nome:Clique aqui para digitar texto. 
Tel:     Clique aqui para digitar texto.                              
E-mail:Clique aqui para digitar texto. 

Profissional 
solicitante 

Teste realizado: Personna Nutri 
Método: Sequenciamento de Nova Geração (NGS) 
Fonte de amostra:Clique aqui para digitar texto. 
Data da coleta: DD/MM/AAAA                         Data do relatório: DD/MM/AAAA 

Informações 
técnicas 

HERMES PARDINI  
Av. das Nações 2448, 33200-000 - Distrito Industrial - Vespasiano/MG 
Tel: (31) 3228-6200 

Laboratório 
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Resposta inflamatória 
Resumo 

 

Metabolismo de vitaminas 
Resumo 

 

Metabolismo do folato (Vitamina B9) 
Resumo 

 

Metabolismo da vitamina D 
Resumo 
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→ Níveis plasmáticos    

 
Triglicérides 

 

                                                                                                                                                                             ▲ 

Colesterol HDL 

 

                                                                                                                                                                             ▲ 

Colesterol LDL 

 

                                                                                                                                                                             ▲ 

Glicose 

 

                                                                                                                                                                             ▲ 

 

→ Riscos relativos 
 

Diabetes Mellitus tipo 2 

 

                                                                                                                                                                             ▲ 

Obesidade 

 

                                                                                                                                                                             ▲ 

Hipertensão 

 

                                                                                                                                                                             ▲ 

Metabolismo do Folato associado à Doença cardiovascular 

 

                                                                                                                                                                             ▲ 

   

Baixo Moderado Alto 

   

   

   

   

   

   

Baixo Moderado Alto 

Baixo Moderado Alto 

Baixo Moderado Alto 

Baixo Moderado Alto 

Baixo Moderado Alto 

Baixo Moderado Alto 

Baixo Moderado Alto 
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Metabolismo Lipídico 
 

Uma das maiores fontes de energia utilizada pelo corpo são os  

lipídios, substâncias insolúveis em água, popularmente conhecidos 
como óleos e gorduras. Eles podem ser encontrados em diversos 
alimentos, como leite e derivados, carnes, azeite, soja, óleos 
vegetais, frutas (abacate, coco), margarina e gema de ovo. Apesar 
de muitos o considerarem um vilão, eles são muito importantes em 
nosso organismo. Além de servirem como reserva de energia, 

participam da formação de algumas vitaminas e hormônios, atuam como isolantes térmicos, entre outras 
funções. Os lipídios são provenientes de duas fontes: da dieta e da reserva orgânica do corpo (tecido adiposo). 
Após serem consumidos na dieta, eles são processados no intestino, quebrados em diferentes moléculas (ácidos 
graxos) e liberados na corrente sanguínea. Essas moléculas são transportadas para o fígado para produção de 
energia. Os lipídios do tecido adiposo também são transportados pelo sangue para o fígado e processados para 
produção de energia. A deficiência de ácidos graxos essenciais devido a uma dieta pobre em gorduras pode 
causar alguns sintomas como o crescimento lento e demora na cura de ferimentos. Os triglicérides e o colesterol 
são tipos de lipídeos bastante conhecidos. O seu risco para triglicérides aumentado e para o colesterol bom 
(HDL) e ruim (LDL) serão discutidos a seguir. 

 

Triglicérides 
 

Os triglicérides são a forma de gordura mais comum no nosso 
corpo. Quando a quantidade de triglicérides está elevada, eles são 
armazenados nos tecidos adiposos para o caso de serem 
necessários no futuro. Níveis altos de triglicérides podem aumentar 
o risco de um ataque cardíaco ou acidente vascular cerebral, entre 
outros riscos à saúde. Altos níveis de triglicérides podem ser 
causados por uma dieta rica nessas moléculas, ou por um problema 
hereditário. Triglicerídeos são frequentemente elevados em 
pessoas com diabetes mal controlado ou problemas nos rins. Eles 
também podem ser produzidos em uma pessoa com uma 
disfunção da tireoide. 

Abaixo, você encontrará o resultado do seu perfil genético para 
SNPs que oferecem risco para triglicérides aumentado. 

 

 

 

RISCO: 

 
Clique aqui para digitar texto. 
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Gene Variante (SNP) Descrição Seu genótipo 

CETP rs708272 

O gene CETP codifica uma proteína que está envolvida no 
transporte reverso de colesterol através da troca de 
ésteres colesterol dos triglicérides entre partículas 
lipoproteicas de alta e baixa densidades. A presença do 
alelo rs708272-A, está associada a diminuição do nível de 
triglicérides. 

 

FADS1 rs174547 

O gene FADS1 codifica uma proteína que é membro da 
família gênica das dessaturases de ácido graxo. 
Polimorfismos nesse gene podem interferir no 
metabolismo da cadeia longa dos ácidos graxos 
poliinsaturados, favorecendo o desenvolvimento de 
doenças. O polimorfismo rs174547-C, por exemplo, está 
associado com níveis discretamente aumentados de 
triglicérides. 

 

GALNT2 rs4846914 

O gene GALNT2 pode influenciar o nível de triglicérides, e 
está envolvido na diabetes tipo 2 e pode em vários tipos de 
cânceres. Mutações nesse gene podem influenciar a 
concentração de triglicérides no plasma. A presença do 
alelo rs4846914-G está associada com maior risco de 
hipertrigliceridemia. 

 

GCKR rs780094 

O SNP rs780094 ocorre no gene GCKR que codifica 
uma proteína glucoquisane regulatória. Em um amplo 
estudo com pacientes diabéticos, foi detectada uma 
associação entre o alelo rs780094-T e níveis mais altos 
de triglicérides. 

 

ZPR1 rs964184 

O SNP rs964184 localiza-se no gene ZPR1. A presença do 
alelo rs964184-G está associada com níveis elevados de 
triglicérides, e o genótipo (G/G) é mais frequentemente 
identificado em pacientes com hipertrigliceridemia. 

 

 

Colesterol 
 

O colesterol é muitas vezes considerado um “vilão” e abolido de muitas 
dietas. Entretanto, é uma substância essencial para o organismo. Ele está 
presente em todas as células do nosso corpo e é utilizado, por exemplo, 
na produção dos hormônios sexuais (estrógeno e testosterona). Cerca de 
70% do colesterol é produzido pelo fígado e o restante é adquirido na 
alimentação. Uma alimentação rica em produtos de origem animal e 
gordura saturada, obesidade, stress, fumo, sedentarismo e fatores 
genéticos são determinantes para o aumento do nível de colesterol no 
sangue. Existem dois tipos de colesterol: o bom (HDL) e o ruim (LDL). O 
seu risco para cada tipo de colesterol será discutido a seguir. 
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Risco para baixos níveis de colesterol HDL  
 

O HDL é conhecido como bom colesterol por agir “desentupindo” 
os vasos. Ele retira o colesterol dos tecidos e das artérias – que 
poderia ser usado para formar placas de gordura que causam as 
ateroscleroses – e leva para o fígado, onde é processado e 
eliminado pelo intestino. Estudos comprovam que quanto maiores 
os níveis de HDL, melhor a proteção cardíaca. O valor ideal de HDL 
no sangue deve ser igual ou superior a 60 mg/dL. Quando este 
valor é menor que 40 mg/dL, o HDL é considerado baixo.  O HDL 
baixo não produz sintomas e por isso é considerado silencioso. Por 
isso, recomenda-se que exames de sangue para medir o colesterol 
total e frações devem ser feito regularmente. Você pode pedir ao 
seu médico um exame de sangue para medir os seus níveis de 
colesterol. 

Abaixo, você encontrará o resultado do seu perfil genético para 
SNPs que influenciam diretamente na redução dos níveis de 
colesterol HDL.  

 

 

 

 

Gene Variante (SNP) Descrição Seu genótipo 

ABCA1 rs1883025 

A proteína Abca1, codificada pelo gene ABCA1, participa no 
transporte do excesso de colesterol das células da parede 
arterial para as apoliproteínas do plasma, o qual é realizado 
pelo HDL. Uma alteração encontrada no gene ABCA1, 
rs1883025-T, está associado a níveis mais baixos de HDL. 

 

ANGPTL4 rs2967605 

O gene ANGPTL4 codifica uma proteína que apresenta 
muitas funções, como: regular a homeostase da glicose; 
regula o metabolismo lipídico; e a sensibilidade à insulina. 
A presença de alterações neste gene, como o SNP 
rs2967605-T, está associada a níveis mais baixos de HDL. 

 

CETP rs247616 

O SNP rs247616 localiza-se no gene CETP que está 
envolvido no transporte reverso de colesterol através da 
troca de esteres colesteril dos triglicérides entre partículas 
lipoproteicas de alta e baixa densidades. A presença do 
alelo-T rs247616, neste gene, está associada a níveis 
aumentados de HDL. 

 

FADS1 rs174547 O gene FADS1 codifica uma proteína que é membro da 
família gênica das dessaturases de ácido graxo.  

RISCO: 

 
Clique aqui para digitar texto. 
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Polimorfismos nesse gene podem interferir no 
metabolismo da cadeia longa dos ácidos graxos 
poliinsaturados, favorecendo o desenvolvimento de 
doenças. O polimorfismo rs174547-C, por exemplo, está 
associado com menores níveis de HDL. 

GALNT2 rs4846914 

O gene GALNT2 pode influenciar o nível de triglicérides e 
está envolvido na diabetes tipo 2 e em vários tipos de 
cânceres. Dessa forma, alterações nesse gene podem 
influenciar na concentração de triglicérides no plasma. A 
presença do alelo rs4846914-G está associada com maior 
risco de hipertrigliceridemia e com menores níveis de HDL. 

 

GCKR rs780094 

O SNP rs780094 ocorre no gene GCKR que codifica uma 
proteína glucoquisane regulatória. A presença do alelo T 
(rs780094-T) está associado com a diminuição do nível de 
HDL. 

 

KCTD10 rs2338104 

O gene KCTD10 codifica uma proteína que tem importância 
na replicação e na manutenção do DNA. Alterações nesse 
gene podem interferir na concentração de HDL, como, por 
exemplo, o alelo G em rs2338104, o qual está associado 
com níveis menores de HDL. 

 

LIPC rs1800588 

O SNP rs1800588 localiza-se no gene LIPC, que codifica 
uma lipase hepática. Esta enzima catalisa a hidrólise de 
triglicérides e contribui para a degradação de lipoproteínas 
no sistema circulatório. Alterações nesse gene podem 
interferir na ação dessa enzima, como por exemplo, a 
presença do alelo rs1800588-T, o qual resulta em um 
aumento no HDL. 

 

LIPC rs2070895 

O SNP rs2070895 localiza-se no gene LIPC, o qual codifica 
uma lipase hepática. Esta enzima contribui para a 
degradação de lipoproteínas no sistema circulatório, e é 
responsável por catalisar a hidrólise de fosfolipídeos, 
triglicérides e tioésteres. A presença do alelo rs2070895-A 
neste gene está associado com HDL elevado. 

 

LIPC rs4939883 

O gene LIPC codifica uma lipase hepática, a qual é 
responsável por catalisar a hidrólise de triglicérides e 
contribui para a degradação de lipoproteínas no sistema 
circulatório. Dessa forma, alterações nesse gene podem 
interferir no nível de triglicérides plasmático, como a 
presença do alelo rs4939883-T, a qual está associada com 
diminuição de HDL. 

 

LIPC rs10468017 

A enzima lipase hepática, codificada pelo gene LIPC, é 
responsável pela catálise da hidrólise de triglicerídeos. 
Dessa forma, alterações nesse gene podem interferir na 
concentração de lipídios. A presença do alelo rs10468017-T 
que está associado com maiores níveis de HDL. 

 

ZPR1 rs964184 
O SNP rs964184 localiza-se no gene ZPR1, o qual também é 
conhecido como ZNF259. A presença do alelo rs964184-G 
neste gene está associada com níveis menores de HDL. 
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Risco para altos níveis de colesterol LDL 
 
 

O LDL é conhecido como mau colesterol e, em excesso, pode ser 
prejudicial. Ele leva o colesterol para os tecidos, o que favorece o 
seu acúmulo nas paredes internas das artérias e formação das 
placas de gordura. Isso diminui o fluxo do sangue e, no futuro, 
pode levar a uma obstrução dos vasos sanguíneos. Quanto maior o 
nível de LDL no sangue, maior a chance de se desenvolver uma 
doença cardíaca, infartos e acidentes vasculares cerebrais. 
Os níveis ótimos de LDL no sangue são abaixo de 100 mg/dL e de 
100-129 mg/dL são níveis desejáveis. Entretanto, níveis acima de 
160 mg/dL são considerados altos. Assim com o HDL baixo, o LDL 
alto não produz sintomas e também deve ser monitorado 
regularmente. Indivíduos com fatores de risco associados, como 
diabetes, tabagismo, hipertensão ou que apresentam história 
família de colesterol elevado, devem realizar exames de acordo 
com a recomendação do médico assistente. Você pode pedir ao 
seu médico um exame de sangue para medir os seus níveis de 
colesterol. 

Abaixo, você encontrará o resultado do seu perfil genético para 
SNPs que influenciam diretamente no aumento dos níveis de 
colesterol LDL.  

 

Gene Variante (SNP) Descrição Seu genótipo 

ABCG8 rs6544713 

O gene ABCG8 participa do transporte de colesterol nos 
intestinos delgado e grosso.  A presença do alelo T 
(rs6544713-T) está associada ao aumento da concentração 
de LDL no plasma e a um maior risco à Doença Arterial 
Coronariana (CAD) e à sitosterolemia. 

 

APOB rs515135 

A Apoliproteína B (Apo-B) é a principal proteína responsável 
pelo transporte de LDL para as células periféricas. A 
presença do alelo T (rs515135-T) no gene que codifica essa 
proteína está associada a uma redução nos níveis de LDL e 
um menor risco à Doença Arterial Coronariana (CAD). 

 

CELSR2 
PSRC1 
SORT1 

rs12740374 

O polimorfismo rs12740374 está localizado entre os genes 
CELSR2 e PSRC1 e regula a expressão do gene SORT1 no 
fígado. O alelo T (rs12740374-T) é um alelo protetivo e sua 
presença está associada à diminuição nos níveis sanguíneos 
de LDL e a um menor risco de Doença Arterial Coronariana 
(CAD) e de infarto no miocárdio. 

 

RISCO: 

 
Clique aqui para digitar texto. 
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HMGCR rs3846663 

A HMG-CoA redutase é a principal enzima envolvida na 
biossíntese de colesterol. A regulação dos níveis de 
colesterol depende dos níveis de atividade dessa enzima, 
que é codificada pelo gene HMGCR. A presença do alelo T 
(rs3846663-T) neste gene está associada à elevação nos 
níveis de LDL. 

 

HMGCR rs3846662 

A HMG-CoA redutase é a principal enzima envolvida na 
biossíntese de colesterol. A regulação dos níveis de 
colesterol depende dos níveis de atividade dessa enzima, 
que é codificada pelo gene HMGCR. A presença do alelo A 
rs3846662-A) está associada à redução nos níveis de LDL e 
de colesterol total, uma vez que este alelo produz uma 
variante enzimática com atividade reduzida. 

 

HNF1A rs2650000 

O gene HNF1A codifica uma proteína que é um fator de 
transcrição requerido para a expressão de vários genes 
específicos. A presença do alelo A (rs2650000-A) está 
associada a um aumento nos níveis de LDL. 

 

MAFB rs6102059 

MafB é um fator de transcrição envolvido na apoptose das 
células espumosas, que são responsáveis por englobar o LDL. 
A formação dessas células é o evento inicial da aterosclerose 
e a morte das mesmas reduz o tamanho da lesão e a 
progressão das placas. A presença do alelo T (rs6102059-T) 
no gene que codifica essa proteína, MAFB, está associada à 
redução nos níveis de LDL. 

 

TIMD4 
HAVCR1 rs1501908 

TIMD4 e HAVCR1 são receptores envolvidos na fagocitose de 
células apoptóticas. HAVCR1 também é alvo do fator 
transcrição HNF1A, que regula a expressão de diferentes 
genes específico do fígado. A presença do alelo G 
(rs1501908-G) na região intergência próximo a estes genes 
está associada a uma redução nos níveis de LDL. 
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Glicose 
 

A glicose é um monossacarídeo (açúcar simples) utilizado pelo 
organismo como a principal fonte de energia para o corpo. Ela está 
presente em alimentos doces (açúcar, mel, refrigerante, bolo, 
frutas) e nos carboidratos em geral (pão, massas, cereais, arroz, 
batata, farinha, mandioca, milho). O nosso corpo só utiliza a 
quantidade de glicose necessária e o excesso de glicose pode, por 
exemplo, ser armazenado em forma de gordura, podendo resultar 
em doenças cardíacas e/ou obesidade. Os níveis de glicose 
sanguíneos, também chamado de glicemia, são medidos através da 

análise do sangue recolhido em jejum ou 2 horas após a refeição. A hipoglicemia é a falta de açúcar no sangue, 
enquanto a hiperglicemia é o excesso de açúcar.  Você pode pedir ao seu médico para medir sua glicemia. O 
distúrbio mais comum causado pelo aumento dos níveis de glicose no organismo é a Diabetes Mellitus. O seu  

risco para a hiperglicemia e a predisposição à Diabetes Mellitus tipo 2 serão discutidos a seguir. 

 

Risco para níveis elevados de glicose 
 
 

A hiperglicemia é o nome que se dá ao excesso de açúcar no 
sangue. Ela se manifesta através de sintomas específicos como: 
urinar em grande quantidade e mais vezes, sede constante e 
intensa, sensação de boca seca, cansaço e sonolência, enjoo, dores 
de cabeça, fome constante e difícil de saciar, visão turva, hálito 
cetônico (com cheiro de fruta). Entretanto, esses sintomas só 
aparecem após muitos dias de elevados níveis de açúcar no sangue 
e, por isso, a glicemia deve ser monitorada. A taxa normal de 
glicose sanguínea em jejum é de 60 até 99 mg/dL e valores 
superiores indicam hiperglicemia. Ter uma alimentação adequada e 
praticar exercício regularmente são maneiras de controlar e evitar 
que os níveis de açúcar no sangue se elevem. 

Abaixo, você encontrará o resultado do seu perfil genético para 
SNPs que influenciam diretamente na hiperglicemia.  

 

Gene Variante (SNP) Descrição Seu genótipo 

ADCY5 rs11708067 O SNP rs11708067 ocorre no gene ADCY5. O alelo 
rs11708067-A está associado com elevação na glicose em  
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jejum. Este SNP está ligado a outro (rs2877716) que já foi 
descrito como associado à elevação da glicose após o teste 
de tolerância oral à glicose (OGTT). 

ADRA2A rs10885122 

O SNP rs10885122 ocorre no gene ADRA2A. Os receptores 
α-2-adrenérgicos têm um papel crítico na regulação da 
liberação de neurotransmissores dos nervos 
parassimpáticos e neurônios adrenérgicos para o sistema 
nervoso central. O alelo rs10885122-G está associado com 
níveis maiores de glicose em jejum. 

 

CRY2 rs11605924 

Esse SNP ocorre no gene CRY2. Durante o jejum, a 
homeostase glicêmica é mantida por meio da 
gliconeogênese hepática (produção de glicose pela 
degradação de gordura e proteína). Quando há um 
aumento na concentração de glucagon e epinefrina, esses 
podem desencadear duas respostas: ou a fosforilação da 
cAMP mediada pela Creb, ou a desfosforilação, por meio da 
Creb-2. Consegue-se o controle biológico por meio de 
ativadores transcricionais que estimulam a síntese de 
criptocromo (Cry1 e Cry2). Polimorfismo no gene CRY2, 
como o alelo rs11605924-A tem sido associados com níveis 
maiores de glicose em jejum. 

 

FADS1 rs174550 

O SNP rs174550 está localizado no gene FADS1. A proteína 
codificada por este gene é um membro da família de 
desaturases de ácidos graxos. O alelo rs174550-T desse 
gene está associado com níveis maiores de glicose em 
jejum e atividade reduzida de células beta. 

 

G6PC2 rs560887 

O SNP rs560887 ocorre no intron 3 do gene G6PC2. Este 
gene codifica uma enzima que catalisa a hidrólise da 
glicose-6-fosfato, permitindo a liberação da glicose na 
corrente sanguínea. Esse SNP está associado com os níveis 
de glicose plasmática em jejum, sendo o alelo C de risco 
para níveis maior glicemia. 

G6PC2 

GCKR rs780094 

O SNP rs780094 ocorre no gene GCKR que codifica uma 
proteína glucoquisane regulatória. O efeito desse SNP na 
diabetes é provavelmente mediado pela função diminuída 
de células beta, em vez de associação com obesidade. O 
alelo rs780094-C foi associado glicemia de jejum mais alta, 
diminuição da função das células beta, maior nível de 
insulina em jejum e maior resistência à insulina. 

 

GLIS3 rs7034200 

O SNP rs7034200 ocorre no gene GLIS3. A proteína 
codificada funciona tanto como repressor quanto como 
ativador da transcrição e está envolvida do 
desenvolvimento das células beta pancreáticas, tiroide, 
olhos, fígado e rins. O alelo rs7034200-A neste gene está 
associado com níveis mais elevados de glicose em jejum e 
atividade reduzida de células beta. 

 

MTNR1B rs10830963 

O SNP rs10830963 está localizado no gene MTNR1B. Este 
gene codifica um receptor de melatonina, hormônio 
secretado pela glândula pineal, e é expresso principalmente 
no cérebro e na retina. O alelo rs10830963-G está 
associado com aumento dos níveis de glicose em jejum, 
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atividade reduzida de células beta e risco aumentado para 
Diabetes tipo II (DMII). 

PROX1 rs340874 

O SNP rs340874 ocorre no gene PROX1. Este gene codifica 
um fator de transcrição que tem um papel fundamental no 
desenvolvimento embrionário. Meta-análises recentes 
mostraram que o alelo rs340874-C está associado com 
níveis mais elevados de glicemia de jejum e risco para 
Diabetes tipo II. 

 

SLC2A2 rs11920090 

O SNP rs11920090 ocorre no gene SLC2A2. Este gene 
codifica uma glicoproteína da membrana plasmática do 
epitélio do fígado, células beta das ilhotas, intestino e rins. 
Esta proteína media o transporte bidirecional de glicose. O 
alelo de risco rs11920090-T foi associado com níveis 
aumentados da glicose em jejum. 

 

TCF7L2 rs7903146 

O SNP rs7903146, também conhecido como IVS3C>T, está 
localizado no gene TCF7L2. Os genótipos CT e TT desse SNP 
são mais comuns em pacientes com Diabetes tipo II. O alelo 
de risco rs7903146-T está associado com secreção de 
insulina diminuída e taxa aumentada de produção de 
glicose hepática. 

 

 

Predisposição à Diabetes Mellitus tipo 2 
 
 

Diabetes Mellitus é uma doença do metabolismo causada pelo 
excesso de glicose no sangue e na urina. Ela surge quando o 
pâncreas deixa de produzir ou reduz a produção da insulina ou 
quando a insulina não é capaz de agir adequadamente. A insulina é 
um hormônio responsável por transportar e controlar a entrada da 
glicose nas células. Sem a insulina, a glicose não é absorvida e se 
concentra no sangue, provocando a diabetes.  O tipo mais comum 
de diabetes é a Diabetes Mellitus tipo 2 (DM2), que corresponde a 
90% dos casos de diabetes. Ela ocorre quando o pâncreas não 
produz insulina suficiente ou quando o corpo se torna menos 
sensível à ação da insulina (resistência à insulina). O DM2 pode 
ocorrer em qualquer idade, mas é geralmente diagnosticado após 
os 40 anos e, quando não tratada, pode ser fatal. Ela normalmente 
não apresenta sintomas no início, mas os primeiros sintomas 
podem ser: visão embaçada, sede constante, fome frequente, 
feridas que demoram a cicatrizar, entre outros. A doença pode 
causar complicações à saúde como doenças cardíacas, acidente 
vascular cerebral, insuficiência renal e cegueira. 

Abaixo, você encontrará o resultado do seu perfil genético para 
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SNPs que influenciam diretamente na predisposição à DM2.  

 

Gene Variante (SNP) Descrição Seu genótipo 

CDKAL1 rs10946398 

O SNP rs10946398 localiza-se no intron 5 do gene CDKAL1. A 
função deste gene não é bem conhecida. Estudos de 
associação genômica tem mostrado a associação de SNPs 
deste gene, como, por exemplo, o alelo rs10946398-C, com a 
suscetibilidade para a DM2. 

 

CDKN2A rs10811661 

O SNP rs10811661 ocorre no gene CDKN2A. Este gene 
funciona como um supressor de tumor. A proteína 
codificada por este gene pode induzir a parada do ciclo 
celular nas fases G1 e G2. Estudos de metanálises mostraram 
que este SNP está associado com Diabetes tipo II, sendo que 
o alelo rs10811661-T oferece risco aumentado para a 
doença. 

 

FABP2 rs1799883 

O SNP rs1799883 ocorre no gene FABP2, o qual codifica uma 
proteína que participa do metabolismo e transporte de 
ácidos graxos de cadeia longa. O alelo rs1799883-C está 
associado com maior predisposição à DM2. 

 

HHEX rs1111875 

O SNP rs1111875 ocorre no gene HHEX, o qual participa de 
processos do desenvolvimento e é expresso em linhagens 
hematopoiéticas. Vários estudos mostraram que o alelo 
rs1111875-C está associado com risco aumentado para DM2. 

 

IGF2BP2 rs4402960 

O SNP rs4402960 localiza-se no gene IGF2BP2. A proteína 
codificada por este gene se liga ao mRNA do IGF2 regulando 
sua tradução. Em estudos de associações genômicas (GWAS), 
foi verificado que o alelo rs4402960-T confere 
susceptibilidade aumentada para DM2. 

 

KCNJ11 rs5219 

O SNP rs5219 ocorre no gene KCNJ11, o qual tem um papel 
fundamental na secreção de insulina. Mutações nesse gene 
são a causa de Hipoglicemia Hiperinsulinêmica Persistente 
da Infância, uma doença recessiva autossômica caracterizada 
pela secreção desregulada de insulina. Defeitos nesse gene 
podem ainda contribuir para o desenvolvimento da DM não 
dependente da insulina, diabetes neonatal transitório tipo 3, 
e DM neonatal permanente. O alelo rs5219-T deste gene 
tem sido associado com maior risco de DM2. 

 

GCKR rs780094 

O SNP rs780094 ocorre no gene GCKR que codifica uma 
proteína glucoquisane regulatória. O efeito desse SNP na 
diabetes é provavelmente mediado pela função diminuída 
de células beta, ao invés de associação com obesidade. O 
alelo rs780094-C foi associado a glicemia de jejum mais alta, 
diminuição da função das células beta, maior nível de 
insulina em jejum e maior resistência à insulina. 
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SLC30A8 rs13266634 

O SNP rs13266634, também conhecido como Arg325Trp ou 
R325W, ocorre no gene SLC30A8. Este gene é muito 
expresso no pâncreas, especialmente nas ilhotas de 
Langerhans. A proteína codificada localiza-se junto com a 
insulina nas células INS-1 secretoras de insulina. Variantes 
alélicas neste gene conferem suscetibilidade a DM. O alelo 
rs13266634-C foi associado a risco de desenvolvimento de 
DM2. 

 

TCF7L2 rs7903146 

O SNP rs7903146, também conhecido como IVS3C>T, está 
localizado no gene TCF7L2, o qual tem sido implicado na 
homeostase da glicose sanguínea.  Os genótipos CT e TT 
desse SNP são mais comuns em pacientes com DM2. O alelo 
de risco rs7903146-T está associado com secreção de 
insulina diminuída e taxa aumentada de produção de glicose 
hepática. 

 

 

Metabolismo do álcool 
 

O álcool integra a cultura atual ligada ao prazer e à sociabilidade. Em 
doses baixas, o efeito pode ser até agradável. No entanto, em grandes 
doses, ele começa a ser prejudicial ao nosso organismo. Após ingerido, 
o álcool é absorvido rapidamente pelo estômago e intestino e cai na 
corrente sanguínea. Ao chegar no fígado, ele é processado e eliminado 
parcialmente na urina, suor, hálito, etc. Entretanto, a atividade do 
fígado é limitada e são necessárias muitas passagens nesse órgão para 
que o álcool seja completamente destruído. As moléculas que ainda 

não foram eliminadas continuam exercendo sua função em todo o 
organismo. Durante o processamento do álcool, há formação de 
uma substância intermediária chamada acetaldeído, que é muito 
tóxica e lesiva para o fígado e para o organismo como um todo. Ela 
é até mais lesiva que o próprio álcool. O acúmulo do acetaldeído 
pode ser responsável por sintomas como dores de cabeça, náusea, 
rubor facial e taquicardia. Se o fígado for continuamente 
estimulado por longos períodos de exposição ao álcool, ele poderá 
não conseguir eliminá-lo completamente sem ser lesado. Além do 
fígado, o álcool produz danos a médio e longo prazo em outros 
órgãos, como no cérebro.  

Abaixo, você encontrará o resultado do seu perfil genético para 
SNPs que influenciam diretamente no metabolismo do álcool.  

 

Gene Variante (SNP) Descrição Seu genótipo 

ADH1B rs1229984 O SNP rs1229984 codifica uma variante da enzima álcool  
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desidrogenase 1B (ADH1B), responsável pela redução da 
taxa de depuração do álcool no fígado. Indivíduos portadores 
do alelo T (rs1229984A) apresentam um aumento na 
atividade enzimática da ADH1B, fazendo com que a oxidação 
do etanol em acetaldeído ocorra mais rapidamente e 
conferindo um efeito protetivo. Portadores de um ou dois 
alelos T, rs1229984 (TC) ou rs1229984 (TT), respectivamente, 
são mais propícios a achar a bebida desagradável e 
apresentam risco reduzido de desenvolver alcoolismo.  

ADH1C rs1693482 

O SNP rs1693482 codifica uma variante da enzima álcool 
desidrogenase 1C (ADH1C), que tem papel importante na 
conversão do etanol para acetaldeído. A presença do alelo 
de risco rs1693482 (T) está correlacionada com o risco 
elevado para o abuso do álcool e problemas relacionados ao 
alcoolismo. 

 

OPRM1 rs1799971 

O gene OPRM1 codifica o receptor opióide um (MOR). O 
MOR é o alvo principal de peptídeos opióides endógenos e 
agentes analgésicos opióides, tais como a beta - endorfina e 
as encefalinas. Adicionalmente, o MOR também tem papel 
importante na dependência para outras drogas de abuso, 
tais como a nicotina, a cocaína, e o álcool através da sua 
modulação do sistema de dopamina. O alelo G do SNP 
rs1799971 dente gene está correlacionado com o desejo 
aumentado de consumir bebida alcoólica.  
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Obesidade 
 

A obesidade é o acúmulo excessivo de gordura no corpo a ponto de 
ser prejudicial à saúde do indivíduo. Normalmente, ela está 
associada a um consumo em excesso de calorias na alimentação e 
uma redução no gasto energético. Ou seja, o consumo de calorias é 
superior ao que o organismo gasta para a manutenção e realização 
das suas atividades 
diárias. Além disso, ela 
é resultado da 
combinação de 
diversos aspectos 

genéticos, comportamentais e ambientais. O excesso de peso e a 
obesidade são definidos clinicamente pelo índice de massa 
corporal (IMC). Esse índice é calculado dividindo o seu peso (em kg) 
pela sua altura (em metros ao quadrado). A Organização Mundial 
de Saúde definiu que um IMC igual ou superior a 25 Kg/m2 é 
classificado como sobrepeso e que um IMC igual ou superior a 30 
kg/m2 é classificado como obesidade. Você pode calcular o seu IMC 
e descobrir se está acima do seu peso ideal. Pessoas com 
obesidade tem maior chance de desenvolver doenças como 
Diabetes Mellitus tipo 2, pressão alta, dificuldades respiratórias, 
problemas nas articulações e doenças cardíacas. 

Abaixo, você encontrará o resultado do seu perfil genético para 
SNPs que influenciam diretamente na obesidade.  

 

Gene Variante (SNP) Descrição Seu genótipo 

BDNF rs925946 

O gene BDNF, responsável por regular a alimentação, tem 
sua expressão alterada pelo consumo de dieta rica em 
gordura. A proteína codificada por este gene age 
principalmente nos neurônios e no sistema nervoso central. 
Diversos polimorfismos nas proximidades do BDNF foram 
correlacionados à obesidade e ao IMC. Dentre eles se 
destaca o rs925946-T que aumenta significativamente a 
susceptibilidade à obesidade. 

 

FABP2 rs1799883 

O SNP rs1799883 ocorre no gene FABP2, o qual codifica uma 
proteína que participa do metabolismo e transporte de 
ácidos graxos de cadeia longa. O alelo rs1799883-T é mais 
comum em pacientes obesas, e também naquelas que têm 
maior circunferência de cintura, razão cintura/quadril e 
proteína C reativa após 2 meses de dieta com restrição de 
gordura. 

 

FAIM2 rs7138803 O polimorfismo rs7138803 localiza-se na região intergênica  
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próxima ao gene FAIM2. O gene FAIM2 codifica uma 
proteína envolvida no controle da proliferação celular e 
apoptose. O alelo de risco para esse SNP, rs7138803-A, está 
fortemente associado com aumento de adiposidade e IMC, 
além de ter sido identificada associação com diabetes tipo 2. 

FTO rs9939609 

Polimorfismos no gene FTO apresentam associação com a 
diabetes tipo 2 e traços relacionados à obesidade (IMC, 
adiposidade, leptina circulante, ingestão de calorias, 
sensação de saciedade, etc.). O aumento de IMC associado 
ao SNP rs9939609-A tem sido identificado tanto em crianças 
como adultos. 

 

GNPDA2 rs10938397 

O SNP rs10938397 é um polimorfismo localizado em região 
intergênica em proximidade do gene GNPDA2. Este gene 
codifica uma enzima que catalisa a conversão de D-
glucosamina-6-fosfato em D-frutose-6-fosfato e amônia. 
Diversas variações polimórficas foram identificadas nesse 
gene, dentre estas, o SNP rs10938397 (alelo G), apresentou 
forte correlação com o risco de elevação do IMC, 
desenvolvimento da obesidade e diabetes tipo 2. 

 

INSIG2 rs7566605 

O SNP rs7566605 ocorre no gene INSIG2 que participa do 
metabolismo do colesterol. Inicialmente, este SNP foi 
relatado como estando associado à obesidade, sendo que os 
homozigotos CC apresentariam maior IMC e maior risco de 
serem obesos.  

 

MC4R rs17782313 

Mutações no gene MC4R são a causa mais comum de 
obesidade monogênica severa. Estudos envolvendo milhares 
de pacientes mostrou que o alelo C do SNP rs17782313 está 
associado com aumento de IMC em adultos e crianças, 
diabetes tipo 2, obesidade, resistência à insulina, aumento 
de fome e diminuição da saciedade. 

 

MTCH2 rs10838738 

A expressão do gene MTCH2 é aumentada em indivíduos 
obesos. O SNP rs10838738 é um polimorfismo localizado em 
região intergênica próximo ao gene MTCH2. A presença do 
alelo G foi associada com a elevação do índice de massa 
corporal (IMC). Contudo a contribuição desse SNP para o 
desenvolvimento da obesidade não é um consenso em todos 
os estudos. 

 

NEGR1 rs2815752 

O polimorfismo rs2815752 localiza-se nas proximidades do 
gene NEGR1. A presença do alelo A neste SNP está associada 
à elevação do índice de massa corporal (IMC) e possível 
contribuição para o desenvolvimento da obesidade em 
diversos estudos envolvendo crianças e adultos. 

 

PPARGC1 rs8192678 

O SNP rs8192678, também conhecido como Gly482Ser, 
ocorre no gene PPARGC1. A proteína codificada por este 
gene atua como fator de regulação de genes envolvidos no 
metabolismo energético. Alguns estudos relataram 
associação desse SNP com hipertensão. Outro estudo 
detectou a associação do alelo rs8192678-T com aumento 
discreto na circunferência da cintura. 

 

SH2B1 rs7498665 O polimorfismo rs7498665 localiza-se na região codificante 
do gene SH2B1. O SH2B1 codifica uma proteína que interage  
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com os receptores de insulina. Estudos de meta análise 
confirmaram a participação do alelo de risco rs7498665(G) 
na modulação nutricional e energética agindo diretamente 
no hipotálamo. O alelo G foi associado com a elevação do 
IMC e também apresenta associação com diabetes tipo 2. 
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Hipertensão 
 

A hipertensão, popularmente conhecida como pressão alta, é uma 
doença muito comum que acomete uma em cada quatro pessoas 
adultas. Considera-se hipertensa a pessoa que apresenta uma 
pressão arterial em repouso igual ou maior que 14 por 9 (140mmHg 
X 90mmHg). A hipertensão se relaciona com a força que o sangue 
faz contra as artérias para conseguir circular por todo o corpo. A 
contração dos vasos sanguíneos estreita a passagem do sangue e faz 
com que o coração o bombeie com mais força, aumentando a 
pressão e danificando 
as artérias. Ela é 

considerada uma doença traiçoeira, já que os sintomas só 
aparecem em fases muito avançadas ou quando a pressão sobe de 
forma abrupta e exagerada. Podem ocorrer dores no peito, 
tonturas, dores de cabeça, fraqueza, visão embaçada, entre outros. 
Ela é causada pela combinação de fatores genéticos e ambientais, e 
estudos demonstraram que os fatores genéticos são responsáveis 
por 40% da variação da pressão sanguínea. Tabagismo, alcoolismo, 
consumo elevado de sal, estresse, obesidade e colesterol elevado 
são alguns fatores de risco para essa doença. Ela é responsável por 
40% dos infartos, 80% dos derrames e 25% dos casos de 
insuficiência renal terminal. As graves consequências da pressão 
alta podem ser evitadas, desde que os hipertensos conheçam sua 
condição e mantenham-se em tratamento adequado e mudem 
seus hábitos de vida. Meça sua pressão arterial pelo menos uma 
vez ao ano para acompanhamento e qualquer alteração, consulte o 
seu médico. 

Abaixo, você encontrará o resultado do seu perfil genético para 
SNPs que influenciam diretamente na hipertensão.  

 

Gene Variante (SNP) Descrição Seu genótipo 

ADD1 rs4961 

O polimorfismo rs4961 é localizado no gene ADD1. 
Polimorfismos nesse gene estão associados com a 
hipertensão. Um estudo baseado na população europeia, 
por exemplo, indicou que a presença do alelo de risco rs4961 
(T) está associada com a elevação do risco para a 
hipertensão. 

 

AGT rs699 

O polimorfismo rs699 localiza-se no gene do AGT.  A 
presença do alelo rs699 (G) foi correlacionada em diversos 
estudos com a elevação do risco para o desenvolvimento da 
hipertensão e doenças associadas, sendo ainda mais 
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pronunciada em casos com histórico familiar da doença ou 
hipertensão severa. 

AGT rs5051 

O polimorfismo rs5051 localiza-se na região promotora do 
AGT e está associado a elevados níveis plasmáticos de 
angiotensinogênio e risco para o desenvolvimento de 
hipertensão. O alelo de risco rs5051(T) foi observado com 
maior frequência em população de ancestralidade africana 
sendo correlacionado à alta incidência de hipertensão neste 
grupo populacional. 

 

AGTR1 rs5186 

O polimorfismo rs5186 é localizado na região não codificante 
do gene AGTR1. A proteína codificada por esse gene é 
importante no controle do volume e pressão sanguínea no 
sistema cardiovascular. O alelo 5186-C é significativamente 
mais frequente dentre os hipertensos do que no grupo de 
normotensos. Mulheres grávidas portadoras do alelo rs5186-
C tem maior predisposição a ter hipertensão induzida pela 
gravidez. 

 

CYP11B2 rs1799998 

O SNP rs1799998 ocorre no gene CYP11B2. O alelo 
rs1799998-A está associado a uma maior pressão sistólica e 
diastólica. Os indivíduos homozigotos para AA têm risco 17% 
maior de desenvolver hipertensão que os indivíduos GG. 

 

NOS3 rs1799983 

O SNP rs1799983, também conhecido como (Glu298Asp), 
localiza-se no gene NOS3. O alelo T deste SNP está associado 
com risco aumentado de pré-eclâmpsia. Na população geral, 
contudo, a associação desse SNP com hipertensão é 
controversa, não tendo sido reproduzida em alguns estudos. 
Os homozigotos rs1799983 (TT) apresentam chance 
aumentada de doença cardíaca isquêmica. 
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Intolerância à lactose 
 

A intolerância à lactose, também conhecida como deficiência da 
lactase, é a incapacidatede ou capacidade reduzida que o nosso 
organismo tem de digerir a lactose, um tipo de açúcar encontrado 
no leite e seus derivados. A lactose é processada por uma enzima 
chamada lactase, que é produzida pelas células do intestino 
delgado. Quando o intestino delgado deixa de produzir a quantidade 
necessária de lactase, a pessoa desenvolve intolerância à lactose. Os 
sintomas geralmente 
começam de trinta 
minutos a duas horas 

após a ingestão de alimentos ou bebidas que contenham lactose e 
entre os sintomas estão: diarreia, flatulência, dores abdominais, 
inchaço, náuseas e até vômito. Você pode pedir ao seu médico 
para avaliar se você é intolerante à lactose através de alguns 
exames como: exame de tolerância à lactose, exame de hidrogênio 
expirado e medidor de ácidos. A diminuição ou a remoção de leite 
e seus derivados da dieta podem prevenir ou reduzir os sintomas. 
Consulte o seu médico antes de fazer qualquer dieta. O leite é rico 
em cálcio e a carência de cálcio pode levar a doenças ósseas. 
Sempre leia os rótulos dos alimentos. A lactose também é 
encontrada em alguns produtos não lácteos, como em algumas 
cervejas. 

Abaixo, você encontrará o resultado do seu perfil genético para 
SNPs que influenciam diretamente na intolerância à lactose.  

 

Gene Variante (SNP) Descrição Seu genótipo 

LCT rs121908936 
Esta alteração (T>A) ocorre na região codificante do gene da 
lactase (LCT) e foi encontrada em pacientes finlandeses com 
deficiência de lactase congênita.  

 

MCM6 rs182549 

O polimorfismo -22018C>T (rs182549), situado numa região 
intrônica do gene MCM6, está ligado ao poliformfismo C-
13910, que é a alteração que de fato causa a intolerância à 
lactose. 

 

MCM6 rs4988235 

O polimorfismo -13910G>A (rs4988235), situado numa 
região intrônica do gene MCM6, apresenta associação 
completa com a não persistência da enzima lactase. Os 
indivíduos com o genótipo GG apresentaram sintomas de 
intolerância à lactose, e aqueles com os genótipos GA e AA 
toleraram a lactose. Estes dados foram confirmados na 
população brasileira e em outros locais, com exceção de 
países da África. 

 

MCM6 rs41380347 Estudos realizados com a população africana mostraram que  
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as bases da intolerância à lactose neste continente são 
diferentes daquelas descritas na Europa. Na África, três SNPs 
próximos ao gene MCM6 apresentaram relação com a 
persistência da lactase, sendo um deles o rs41380347. O 
alelo C (também chamado C-13915), predispõe à 
persistência da lactase. 

MCM6 rs41525747 

Estudos realizados com a população africana mostraram que 
as bases da intolerância à lactose neste continente são 
diferentes daquelas descritas na Europa. Na África, três SNPs 
próximos ao gene MCM6 apresentaram relação com a 
persistência da lactase, sendo um deles o rs41525747. O 
alelo G (também chamado G-13907), predispõe à 
persistência da lactase. 

 

MCM6 rs145946881 

Estudos realizados com a população sub-sahariana, na África, 
mostraram que este polimorfismo, próximo ao gene MCM6, 
está associado à intolerância à lactose O alelo rs145946881-
G predispõe à persistência da lactase. 
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Intolerância ao glúten (Doença Celíaca) 
 

A doença celíaca é uma doença autoimune causada pela 
intolerância ao glúten, uma proteína de difícil digestão que é 
naturalmente encontrada nos cereais (trigo, cevada, centeio, aveia) 
ou nos alimentos produzidos a partir destes, como bolachas, bolos, 
biscoitos, pão, torradas, cerveja e qualquer massa que leve farinha 
de trigo, como a massa de pizza. Uma doença autoimune é uma 
condição que ocorre quando as células de defesa imunológica 
atacam e destroem as células e tecidos saudáveis do corpo por 
engano. O sistema imunológico atua de forma inapropriada por não 

conseguir distinguir as células saudáveis dos agentes invasores, 

 causando um processo inflamatório. Na doença celíaca, a 
inflamação ocorre na parede interna do intestino delgado, o que 
dificulta a absorção de nutrientes essenciais ao organismo como 
carboidratos, gorduras, proteínas, vitaminas, sais minerais e água. 
Os sintomas se caracterizam por diarreia com perda de gordura nas 
fezes, vômito, perda de peso, inchaço nas pernas, anemias, 
alterações na pele, fraqueza das unhas, queda de pelos, diminuição 
da fertilidade, alterações do ciclo menstrual e sinais de 
desnutrição. Uma vez que não há cura, o principal tratamento é a 
dieta com total ausência de glúten. 

Essa doença é uma desordem comum multifatorial na qual alelos 
específicos, HLA-DQA1 e HLA-DQB1 (haplótipos DQ2.2, DQ2.5, DQ7 
e DQ8), representam os principais fatores de predisposição 
genético. Abaixo, você encontrará o resultado do seu perfil 
genético para SNPs que influenciam diretamente na predisposição 
à Doença Celíaca.  

 

Gene Variante (SNP) Descrição Seu genótipo 

HLA-DQ2.2 rs4713586 

Esse SNP é um dos três SNPs da região de HLA que compõe o 
haplótipo DQ2.2, um dos principais fatores de predisposição 
genética a Doença Celíaca. O genótipo AA aumenta o risco 
de intolerância ao glúten. 

 

HLA-DQ7  rs4639334 

Esse SNP permite a identificação do haplótipo HLA-DQ7, um 
dos principais fatores de predisposição genética a Doença 
Celíaca. A presença do alelo A aumenta pouco o risco para 
intolerância a glúten.  

 

HLA-DQ8  rs7454108 

Alelo associado com o haplótipo DQ8, um dos principais 
fatores de predisposição genética a Doença Celíaca. A 
presença do alelo C aumenta o risco de intolerância ao 
glúten, sendo o genótipo CC um indicador de muito alto 
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risco. 

HLA-DQA1 rs2187668 

Esse SNP refere-se aos alelos DQB1*0201 e DQA1*0501, 
portanto ao haplótipo DQ2.5. Esse é o haplótipo mais 
comumente associado à Doença Celíaca na população 
Europeia. A presença do alelo T aumenta o risco para 
intolerância ao glúten, e o genótipo TT indica muito alto risco 
dessa intolerância. 

 

HLA-DQB1 rs7775228 

Esse SNP é um dos três SNPs da região de HLA que compõe o 
haplótipo DQ2.2, um dos principais fatores de predisposição 
genética a Doença Celíaca. A presença do alelo C aumenta o 
risco para a intolerância. 

 

HLA-DRA rs2395182 

Esse SNP é um dos três SNPs da região de HLA que compõe o 
haplótipo DQ2.2, um dos principais fatores de predisposição 
genética a Doença Celíaca. O genótipo TT aumenta o risco 
para a intolerância. 
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Ação oxidante e desintoxicação 
 

Os antioxidantes são substâncias capazes de retardar ou impedir o 
dano oxidativo, processo causado por moléculas chamadas radicais 
livres. Os radicais livres são produzidos naturalmente pelo nosso 
corpo, mas também são oriundos de fontes externas, como a 
exposição ao sol, poluição, estresse, cigarro e bebidas alcoólicas. 
Eles são altamente reativos e modificam a estrutura química de 
outras moléculas, podendo levar à disfunção das nossas células e 
gerar problemas como doenças cardíacas, aterosclerose, diabetes, 
obesidade, doenças degenerativas (Alzheimer e Parkinson) e até 
mesmo o câncer. Sendo assim, os antioxidantes são essenciais para 

o funcionamento adequado do nosso sistema imunológico, protegendo as células sadias do organismo. Além de 
diminuir o risco de desenvolver certas enfermidades, estudos  

relatam que os antioxidantes também possuem efeito 
antienvelhecimento. Uma dieta rica em vegetais, frutas e grãos 
integrais fornece uma grande quantidade e variedade de 
antioxidantes, como os beta-caroteno, licopeno, selênio e as 
vitaminas A, C e E. Consumir frutas e vegetais crus, em vez de 
cozidos, fornece maior concentração e melhor absorção dos 
antioxidantes. Para aqueles que não consomem muito alimentos 
que contenham antioxidante, há suplementos dietéticos 
disponíveis. Sempre consulte seu médico ou um profissional 
licenciado antes de qualquer suplementação alimentar.  

Abaixo, você encontrará o resultado do seu perfil genético para 
SNPs que influenciam diretamente na ação oxidante e desintoxicação. 

 

Gene Variante (SNP) Descrição Seu genótipo 

GSTP1 rs1695 

Polimorfismo localizado no gene GSTP1. Esse gene codifica 
uma enzima que está envolvida no processo de remoção de 
uma grande variedade de espécies reativas de oxigênio 
produzidas durante a síntese de diversas biomoléculas e no 
processo de stress oxidativo. A presença do alelo G está 
associado a elevação do risco para o desenvolvimento de 
diversas doenças como o câncer de mama, asma, cânceres 
gastrointestinais, gliomas. 

 

NQO1 rs1800566 

Esse SNP é uma variação comum no gene NQO1, sendo 
também conhecido como C609T e Pro187Ser.  A proteína 
produzida por esse gene, NADPH Quinona Oxireductase 1, é 
uma enzima antioxidante e de desintoxicação de 
xenobióticos, cuja atividade atenua os danos causados por 
ROS e eletrófilos. Em células com o genótipo AA tem sido 
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observada a ausência da atividade de NQO1, 
consequentemente, aumento do risco de toxicidade ao 
benzeno, e do risco de câncer. 

SOD2 rs10370 

Polimorfismo localizado no gene SOD2. Esse gene codifica 
uma enzima mitocondrial envolvida no processo de remoção 
de radicais livres de oxigênio formados durante o processo 
de oxidação-redução, e da cadeia transportadora de elétrons 
envolvida na produção de energia celular. Esse polimorfismo 
está associado com uma drástica redução na atividade dessa 
enzima, sujeitando os portadores desse polimorfismo a um 
maior estresse oxidativo. O genótipo TT confere maior 
predisposição para uma grande variedade de processos 
degenerativos, como por exemplo, diminuição da substância 
cinzenta, principalmente para indivíduos que fazem 
consumo de álcool. 

 

SOD3 rs1799895 

Polimorfismo localizado no gene SOD3. A proteína produzida 
por esse gene possui capacidade de ligação com a heparina, 
eliminando dos neutrófilos os radicais livres de oxigênio 
gerados a partir do sistema oxidativo dependente de NAPD. 
Muitos estudos observaram a relação da presença desse 
polimorfismo com a elevação da enzima SOD3 na circulação. 
Especula-se que essa mutação interfira na capacidade da 
enzima de ligar com a heparina, aumentando assim seus 
níveis plasmáticos. A presença do alelo G aumenta a chance 
de isquemias. 
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Resposta inflamatória 
 

A inflamação é uma resposta protetora do organismo frente a 
qualquer evento que danifique a estrutura ou função do tecido, 
impedindo que nossas células realizem suas atividades normais. 
Existem muitos agentes causadores da inflamação, como agentes 
físicos (queimaduras, radiação, cortes, contusões), biológicos 
(bactérias, vírus, parasitas), químicos (ácidos, gases, agentes 
irritantes e corrosivos), entre outros.  Em um processo inflamatório, 
a região afetada fica avermelhada, quente, inchada e sensível, 
caracterizando os quatro sinais cardinais da inflamação: rubor, 
calor, edema e dor, respectivamente. O rubor e o calor são 

resultados de um aumento da circulação sanguínea na área inflamada. O inchaço é resultado do aumento local 
do líquido localizado entre as células (líquido intersticial). Já a dor depende da compressão das terminações 
nervosas devido à formação do edema e/ou da liberação de 
substâncias mediadores da dor no local atingido. O conjunto desses 
quatro sinais levam ao quinto sinal cardinal: a perda da função. 
Sendo a inflamação uma resposta benéfica contra algum agente 
estranho, ela pode se tornar prejudicial à saúde caso não haja um 
cuidado ou tratamento adequado, podendo levar até a ocorrência 
de uma infecção ou complicação mais grave. Para que ela não se 
torne prejudicial ao organismo, faz-se uso de substâncias anti-
inflamatórias, como os diclofenaco, ibuprofeno, nimesulida e ácido 
acetilsalicílico (AAS). Sempre consulte o seu médico antes de fazer 
o uso desses medicamentos. O consumo indevido de anti-
inflamatórios é responsável, por exemplo, por casos de 
insuficiência renal. 

Abaixo, você encontrará o resultado do seu perfil genético para 
SNPs que influenciam diretamente na resposta inflamatória. 

 

Gene Variante (SNP) Descrição Seu genótipo 

CRP rs1205 

Esse polimorfismo corresponde a uma troca de uma timina 
(T) por uma citosina (C) no gene da proteína C-reativa (CRP). 
Portadores do alelo C exibem níveis plasmáticos de CRP mais 
elevados quando comparados aos não portadores, e níveis 
plasmáticos de CRP estão associados ao porcentual de tecido 
adiposo e doenças cardiovasculares. 

 

IL6 rs1800795 

Essa SNP, também conhecido como IL6-174, localizado na 
região promotora do gene IL6, interfere no nível dessa 
importante citocina. Portadores do alelo C produzem menos 
IL6 que os portadores do alelo G, reforçando a hipótese que 
o alelo C tem um efeito protetivo contra as várias condições 
relacionadas à elevação dessa citocina.  Estudos indicam 
potencial associação do alelo G com doenças cardíacas, 
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diabetes tipo 2, obesidade, câncer, hipertensão, entre 
outras. 

TNF-α rs1800629 

Esse SNP, também conhecido como TNF-308, localizado no 
gene TNF-α está associado com maior nível de expressão de 
TNF. O polimorfismo TNF-308 G>A resulta na alteração da 
conformação da região promotora do gene, modulando a 
afinidade desta por diferentes fatores de transcrição, como 
consequência ocorre uma elevação na transcrição do gene e, 
dessa forma, nos níveis circulantes de citocina. A presença 
do alelo A tem sido identificado por estar associado à uma 
ampla variedade de condições, como doenças cardíacas e 
diabetes tipo 2. 
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Metabolismo de vitaminas 
 

As vitaminas são nutrientes que participam de diversas funções 
essenciais no nosso organismo. Elas não são produzidas pelo corpo e 
por isso precisam fazer parte da nossa alimentação. Suas principais 
fontes são frutas, legumes e verduras, mas também são 
encontradas em outros alimentos como leite, ovos, queijo, 
leguminosas, cereais e carne. Elas são necessárias em pequenas 
quantidades, mas a sua falta pode causar várias doenças como: 
escorbuto (falta de 
vitamina C), cegueira e 
esterilidade (falta de 

vitamina A), raquitismo (enfraquecimento dos ossos pela falta de 
vitamina D) e anemia megaloblástica (falta de vitamina B9 e B12). 
Entretanto, algumas vitaminas podem ser tóxicas se consumidas 
em excesso, como as vitaminas A, C e D. O metabolismo da 
vitamina D e B9 também estão detalhados neste relatório. 

As vitaminas são solúveis em água (hidrossolúveis) ou em gordura 
(lipossolúveis) e podem ser mais ou menos absorvidas pelo corpo. 
As hidrossolúveis são difíceis de serem armazenadas, pois são 
facilmente eliminadas na urina e por isso devem ser ingeridas 
diariamente na dieta. Após serem ingeridas, elas são absorvidas no 
intestino e transportadas pelo sangue até os tecidos em que serão 
utilizados. Já as lipossolúveis, precisam da gordura para exercerem 
sua função e são processadas no intestino e transportadas pelo 
sistema linfático para as diferentes partes do organismo.  

Abaixo, você encontrará o resultado do seu perfil genético para 
SNPs que influenciam diretamente no metabolismo das vitaminas 
A, B6, B12 e C.  

 

 

Gene Variante (SNP) Descrição Seu genótipo 

BCMO1 rs7501331 

A proteína codificada por esse gene é uma enzima chave no 
metabolismo do beta-caroteno em vitamina A, a qual é 
importante para processos vitais tais como a visão, o 
desenvolvimento embrionário, diferenciação celular e 
proteção da pele e das membranas. Indivíduos com o alelo 
rs7501331-T apresentam reduzida atividade catalítica, e 
redução no nível de vitamina A circulante. 

 

BCMO1 rs12934922 A proteína codificada por esse gene é uma enzima chave no 
metabolismo do beta-caroteno em vitamina A, a qual é  
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importante para processos vitais tais como a visão, o 
desenvolvimento embrionário, diferenciação celular e 
proteção da pele e das membranas. Indivíduos portadores 
do alelo rs12934922-T apresentam reduzida habilidade de 
metabolismo do beta-caroteno, e consequentemente, 
redução na quantidade de vitamina A circulante. 

FUT2 rs602662 

A vitamina B12 é necessária para a formação de glóbulos 
vermelhos, síntese de DNA no processo de divisão celular, e 
a manutenção a bainha de mielina do sistema nervoso, 
sendo que a sua deficiência tem sido associada a várias 
doenças, tais como anemia perniciosa, doenças 
cardiovasculares, câncer e doença neurodegenerativa. O 
alelo G do SNP rs602662 do gene FUT2 está fortemente 
relacionada com a diminuição do nível de vitamina B12. 

 

NBPF3 
ALPL rs4654748 

Polimorfismo nesse gene influencia o nível plasmático de 
vitamina B6, porque a proteína produzida por esse gene é a 
principal enzima responsável pela liberação desta vitamina. 
Indivíduos portadores de um alelo C têm, em média, 1,45 
ng/mL a menos de concentração de vitamina B6 no sangue, 
e indivíduos com os dois alelos CC apresentam 2,90 ng/mL a 
menos. 

 

SLC23A1 rs33972313 

O gene SLC23A1 codifica uma proteína transportadora de 
vitamina C sódio-dependente, que é essencial pela a 
absorção de vitamina C pelo corpo e sua distribuição pelos 
órgãos. Estudos revelam que a presença de cada alelo T no 
SNP rs33972313 está associado à redução do nível circulante 
de vitamina C em -5,98µmol/L. 

 

 

Metabolismo do Folato (Vitamina B9) 
 

O ácido fólico, também 
conhecido como folato 
ou vitamina B9, é uma 
vitamina do complexo B 
que deve ser ingerida 
diariamente através 
dos alimentos. Ele é 
encontrado 
principalmente em 
vegetais de folhas 

verdes (espinafre, couve, brócolis), vísceras de animais (fígado, 
rim), leguminosas, frutos secos, laranja, leveduras e grãos integrais. 
Sua principal função é a síntese e reparo das moléculas de DNA e 
RNA, sendo essencial na produção e manutenção das novas células 
do corpo e em períodos de crescimento rápido, como na infância e 
gravidez. Esta vitamina é importante para um bom 
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desenvolvimento e funcionamento do sistema nervoso e da medula óssea e é necessária para a formação da 
hemoglobina. Essa vitamina também tem importância para a saúde da pele, previne ulcerações na boca e é um 
analgésico natural. Sua deficiência pode desencadear a anemia megaloblástica, distúrbio na qual as células 
vermelhas do sangue (hemácias) tornam-se muito grandes, imaturas e menos eficientes no transporte do 
oxigênio para o corpo. Outros sintomas e complicações da sua deficiência são: cansaço, apatia, sintomas 
cardiovasculares e neuropsiquiátricos (depressão), complicações no parto (pré- eclâmpsia), retardo no 
desenvolvimento neurológico (demência) e câncer. Você pode pedir ao seu médico para medir os seus níveis de 
folato no sangue. 

Abaixo, você encontrará o resultado do seu perfil genético para SNPs que influenciam diretamente no 
metabolismo de folato.  
 

Gene Variante (SNP) Descrição Seu genótipo 

CBS rs234706 

Polimorfismo localizado no gene CBS resultado da 
substituição G>A na posição 1330 (Asp444Asn) no domínio 
regulatório da proteína. A enzima codificada por esse gene é 
a primeira enzima da via de transulfuração, responsável por 
catalisar a conversão da serina e da homocisteína em 
cistationina. Mutações no gene CBS estão associadas à 
homocistinúria (deficiência do CBS), doença genética 
recessiva que faz parte de um grupo de doenças 
denominadas Erros Inatos do Metabolismo. 

 

MTHFR rs1801131 

O polimorfismo rs1801131 representa uma mutação T>G na 
posição 1298 do mRNA, sendo essa mutação também 
conhecida como Glu429Ala ou E429A. A presença dessa 
mutação pode levar à deficiência de BH4 (cofator na 
produção de neurotransmissores), podendo causar 
problemas neurológicos, psicológicos e cardiovasculares. 

 

MTHFR rs1801133 

O polimorfismo rs1801133 é uma variante relativamente 
comum, também conhecida como C677T, Ala222Val e A222V. 
Essa mutação codifica uma variante do gene MTHFR o qual 
está envolvido no metabolismo do folato. Indivíduos 
homozigotos rs1801133 AA exibem aproximadamente 30% 
da atividade enzimática; heterozigotos rs1801133 AG 
aproximadamente 65% de atividade quando comparados 
com o genótipo mais comum, rs1801133 GG. 

 

MTR rs1805087 

Polimorfismo localizado no gene MTR, essa variação resulta 
da substituição de um A>G na posição 2756 (Asp919Gly). A 
enzima codificada por esse gene catalisa a metilação da 
homocisteína para metionina. O alelo 2756G (1805087-G), 
em combinação com outros polimorfismos, afeta a 
concentração plasmática de homocisteína. 

 

MTRR rs1801394 

É um SNP no gene MTRR também conhecido como A66G ou 
Ile22Met. Esse gene codifica uma das duas enzimas 
envolvidas na produção da metionina (a outra é o MTR). A 
proteína codificada por essa alteração tem baixa afinidade 
com o MTR, interferindo os níveis plasmáticos de 
homocisteína. 
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Metabolismo da Vitamina D 
 

A vitamina D é uma vitamina lipossolúvel e 90% dela é obtida através 
da exposição à luz solar, pois os raios ultravioletas do tipo B (UV-B) 
são capazes de ativar a síntese dessa substância na pele. Os 10% 
restantes são obtidos na alimentação. É quase impossível conseguir 
quantidades adequadas de vitamina D pela dieta e poucos alimentos 
são fontes de vitamina D: óleo de fígado de bacalhau, fígado, gema 
de ovo, leite, manteiga, peixes (salmão, sardinha, atum). Por isso, a 
exposição ao sol é de extrema importância e deve ser realizada 
diariamente. Uma 
curiosidade: os raios 

solares UV-B não atravessam o vidro e seu organismo não produz 
vitamina D quando você está no carro, casa ou escritório. O estilo 
atual de trabalhar em ambientes fechados vem contribuindo para o 
crescente número de casos de deficiência dessa vitamina, sendo 
fundamental aumentar a exposição solar de forma consciente. 

A principal função da vitamina D é facilitar a absorção do cálcio, 
diminuindo o risco de doenças ósseas e cardíacas. Além disso, ela 
influencia consideravelmente o sistema imunológico e atua nas 
funções musculares, cardíacas e neurológicas. A sua deficiência 
aumenta o risco de doenças cardíacas, raquitismo na infância e 
osteoporose na vida adulta, gripe e resfriado e doenças 
autoimunes como esclerose múltipla e diabetes tipo 1. Em 
mulheres grávidas, aumenta o risco de aborto, favorece a pré-
eclâmpsia e eleva as chances da criança ser autista.  

Abaixo, você encontrará o resultado do seu perfil genético para 
SNPs que influenciam diretamente no metabolismo da vitamina D. 

 

Gene Variante (SNP) Descrição Seu genótipo 

GC rs2282679 

O polimorfismo rs2282679 está localizado no gene GC. A 
proteína produzida por esse gene é uma proteína 
multifuncional encontrada no plasma, fluido ascético, líquido 
cefalorraquidiano e na superfície de muitos tipos de células. 
Essa proteína se liga à vitamina D, transportando essa para 
os tecidos alvos. A presença do alelo de risco (rs2282679-G) 
está associado a baixos níveis de vitamina D.  

 

VDR 
rs1544410 
(BsmI) 

O polimorfismo rs15544410 está localizado na região 
reguladora do gene VDR, gene receptor de Vitamina D3. A 
presença desses polimorfismos foi relacionada a baixos 
níveis de vitamina D. 

 

VDR rs7975232 O polimorfismo rs7975232 está localizado na região  

SEU RESULTADO: 

 
Clique aqui para digitar texto. 
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(ApaI) reguladora do gene VDR, gene receptor de Vitamina D3.  A 
presença desses polimorfismos foi relacionada a baixos 
níveis de vitamina D. 
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