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RESUMO: 

Introdução: As doenças neurodegenerativas são condições incuráveis e debilitantes que 
resultam em degeneração progressiva e/ou morte de células nervosas e, uma das mais 
prevalentes, é a Doença de Alzheimer (DA). A DA é uma enfermidade de 
comprometimento cognitivo que causa demência e acomete prioritariamente pessoas 
idosas, tornando-se ainda mais evidenciada com aumento da expectativa de vida da 
população mundial. Apesar da forte incidência da doença, ainda não existem terapias ou 
medicamentos que possam prevenir, retardar ou curar a DA em estágios mais avançados. 
A DA é um problema de saúde mundial, visto que, além de afetar os indivíduos 
fisiologicamente, também causa impactos negativos na sua convivência social. Sendo 
assim, para evitar tais prejuízos, faz-se necessário progressos nos estudos de detecção 
precoce da DA, com objetivo de retardar o início e a progressão da doença e, nessa 
perspectiva, os biomarcadores são importantes no desenvolvimento de fármacos 
eficazes, terapias e rastreamento precoce da DA. Objetivo: Discutir acerca das possíveis 
conquistas na detecção de DA a partir do uso de biomarcadores genéticos. Metodologia: 
Trata-se de uma revisão bibliográfica sistemática integrativa de profundidade exploratória 
que foi realizada a partir de uma abordagem qualitativa. Na base de dados do PUBMED 
utilizou-se o descritor “Alzheimer's disease” e as palavras-chave “genetic biomarkers”, 
encontrando 31 artigos, os quais foram filtrados aplicando-se os seguintes critérios: filtro 
de 5 anos e com títulos relacionados ao tema, finalizando com 8 artigos. Além disso, na 
base de dados BVS, foram utilizados os descritores “Alzheimer's disease” e “biomarkers” 
e ainda as palavras-chaves “genetic biomarkers genetic” chegando a um total de 21   
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artigos. Após aplicação dos seguintes filtros: línguas inglesa, portuguesa e espanhola e, 
posteriormente, com a leitura de títulos e de resumos foram selecionados 14 artigos. 
Resultados: Evidenciou-se o papel relevante de alguns biomarcadores genéticos em 
potencial que possibilitam a identificação da DA. Os resultados encontrados, dessa forma, 
destacaram a contribuição do alelo e4 do gene APOE como fator de risco genético mais 
forte e altamente replicado para doença de Alzheimer de início tardio, sobretudo, por estar 
relacionada ao aparecimento de placas amiloides, uma marca patológica da DA. 
Paralelamente a isso, pesquisas recentes apontaram a relação entre as isoformas de 
APOE e como suas diferenciações podem levar ao desenvolvimento de patologias 
relacionadas à DA. Ademais, encontrou-se a presença e ligação entre biomarcadores 
químicos e de líquido cefalorraquidiano (LCR), como o peptídeo Aβ 42, os quais podem 
ser bastante úteis na identificação de idosos que correm risco maior de desenvolver a DA, 
funcionando, portanto, como formas de detecção precoce dessa patologia. Conclusão: A 
partir das revisões bibliográficas, nota-se a possibilidade de combinação de 
biomarcadores genéticos com biomarcadores bioquímicos, de LCR e de proteínas 
plasmáticas, visto que isso é importante por aumentar a área de abrangência, 
possibilitando uma tentativa de detecção da DA. Sendo assim, ainda existem muitas 
especulações sobre a detecção da DA através dos biomarcadores genéticos, não 
existindo comprovação de qual deles é totalmente eficiente para o reconhecimento de 
todos os tipos de diagnósticos.  
 

Palavras-chave: Doença de Alzheimer. Biomarcadores genéticos. 
 

ABSTRACT: 

Introduction: Neurodegenerative diseases are incurable and debilitating conditions that 
result in progressive degeneration and / or death of nerve cells and, one of the most 
prevalent, is Alzheimer's Disease (AD). AD is a cognitive impairment disease that causes 
dementia and primarily affects elderly people, becoming even more evident with an 
increase in the life expectancy of the world population. Despite the high incidence of the 
disease, there are still no therapies or medications that prevent, delay or cure AD in more 
advanced stages. AD is a worldwide health problem, since, in addition to affecting 
physiologically, it also causes negative impacts on their social life. Therefore, in order to 
avoid such losses, progress is needed in studies on early detection of AD, with the 
objective of delaying the onset and progress of the disease and, in this perspective, 
biomarkers are important in the development of effective drugs, therapies and screening 
early given. Objective: Discuss the possible achievements in the detection of AD based 
on the use of genetic biomarkers. Methodology: This is an integrative systematic 
bibliographic review of exploratory depth that was carried out from a qualitative approach. 
In the PUBMED database, the descriptor “Alzheimer's Disease” and the keywords “genetic 
biomarkers” were used, finding 31 articles, which were filtered using the following criteria: 
5-year filter and with titles related to ending with 8 articles. In addition, in the VHL 
database, the descriptors “Alzheimer's disease” and “biomarkers” were used, as well as 
the keywords “genetic genetic biomarkers” reaching a total of 21 articles. After applying 
the following filters: English, Portuguese and Spanish, and subsequently, with the reading 
of titles and resumes, 14 articles were selected. Results: The relevant role of some  

 



 

 

 

potential genetic biomarkers that enable the identification of AD was highlighted. The 
results found thus highlighted the contribution of the APOE e4 allele as a stronger and 
highly replicated genetic risk factor for late-onset Alzheimer's disease, mainly because it is 
related to the appearance of amyloid plaques, a pathological hallmark of AD . Parallel to 
this, recent research has pointed out the relationship between the APOE isoforms and how 
their differentiations can lead to the development of pathologies related to AD. 
Furthermore, the presence and connection between chemical and cerebrospinal fluid 
(CSF) biomarkers, such as the Aβ 42 peptide, was found, which can be very useful in 
identifying elderly people who are at greater risk of developing AD, thus functioning as 
ways of early detection of this pathology. Conclusion: From the bibliographic reviews, the 
possibility of combining genetic biomarkers with biochemical biomarkers, CSF and plasma 
proteins is noted, since this is important because it increases the coverage area, allowing 
an attempt to detect AD. Therefore, there is still much speculation about the detection of 
AD through genetic biomarkers, and there is no proof which one is totally efficient for the 
recognition of all types of diagnoses. 
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