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Introducdo: A terapia genética € uma abordagem revolucionaria no campo da medicina, que consiste na correcao
ou substituicdo de defeitos genéticos subjacentes a uma variedade de doencas. Trata-se de uma area que tem
avancado rapidamente devido a descobertas recentes e apresenta o potencial de curar doencas genéticas raras. E
necessario, portanto, explorar os progressos, desafios e perspectivas da terapia génica. Ao examinar as técnicas, os
ensaios clinicos e as implicaces éticas e regulatérias, buscamos fornecer uma visao objetiva deste campo em rapida
evolugao. Objetivo: Identificar, na literatura cientifica, os avangos recentes na terapia genética em doencas hereditarias
e raras. Metodologia: Trata-se de uma revisao da literatura, realizada na base de dados Google Académico, com
inclusédo de artigos relacionados aos descritores terapia genética e doencas hereditarias, publicados nos Ultimos 5
anos, para abordar os avancos recentes na area. Resultados: As estratégias de terapia genética como a edicdo de
genes e terapia celular sao promissoras para transformar o tratamento de doengas raras. O tratamento aliado aos
avancos das pesquisas relacionados a edicdo de genes permitiria estabelecer uma terapia mais duradoura e eficaz aos
portadores de doencas raras, fornecendo uma melhor qualidade de vida. A exemplo desses avancos se destaca a
edicdo de células tronco para tratamento da anemia falciforme, com uso da técnica CRISPR-Cas9, que permite a
correcdo da mutacao genética. Ensaios clinicos se mostraram bem sucedidos em casos de doencas raras como a
atrofia muscular espinhal e atrofia muscular de Duchenne, com uso de vetores virais modificados. Em alguns casos de
doencas hereditdrias, as revisdes se mostraram potencialmente eficientes na cura. No entanto, a andlise genémica
também enfrenta embates éticos, cientificos e técnicos como a privacidade dos dados gen6micos e os desafios da
manipulacdo precisa de edicOes genéticas, além dos altos custos. Conclusao: Os avancos recentes da terapia
genética, oferecem esperanca ha diversos individuos que possuem doencas genéticas hereditdrias e raras. Embora
tais progressos tenham mostrado sucesso em ensaios clinicos, indicando potenciais curas, ainda existem desafios
para realizacao dessa pratica. A coparticipacao entre cientistas, médicos e reguladores é crucial para impulsionar os
avancos e disponibilizar tratamentos acessiveis e precisos.



