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RESUMO

A terapia génica tem mostrado potencial significativo no tratamento de doengas neuromusculares, como a
distrofia muscular de Duchenne e a atrofia muscular espinhal. Os avangos na tecnologia de vetores virais e
nas técnicas de edicdo genética, como o CRISPR-Cas9, abriram novas possibilidades terapéuticas. Este
trabalho explora os principais avancos, resultados clinicos e desafios associados a aplicacdo dessa
abordagem terapéutica. A reviséo de literatura baseia-se em estudos recentes sobre as inovagdes no campo
da terapia génica.
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1 INTRODUCAO

As doencas neuromusculares compreendem um grupo heterogéneo de disturbios genéticos que
afetam a funcdo muscular, levando a degeneracdo progressiva e perda da capacidade motora.
Tradicionalmente, os tratamentos para essas condi¢des tém se concentrado em aliviar os sintomas e retardar
0 progresso da doenca, mas sem atacar diretamente suas causas subjacentes. Nos Ultimos anos, a terapia
génica emergiu como uma abordagem revoluciondria, oferecendo a possibilidade de corrigir ou substituir
genes defeituosos que causam essas doengas. Com avancos em tecnologias de vetores virais e ferramentas
de edicéo de genes, como 0 CRISPR-Cas9, novas terapias prometem ndo apenas mitigar os sintomas, mas
também potencialmente curar doencas neuromusculares. Este trabalho analisa 0s avangos recentes nessa

area, com foco nos desafios e perspectivas futuras para sua implementag&o clinica.

2 METODOLOGIA
Foi realizada uma reviséo sistematica da literatura, com foco em publica¢des dos ultimos cinco anos,
a fim de garantir a atualidade das evidéncias cientificas. A pesquisa bibliografica foi conduzida em bases

de dados renomadas, como PubMed, Scopus e Web of Science, utilizando descritores como “terapia



)

génica”, “doencas neuromusculares” e “edicdo genética”. Foram incluidos estudos clinicos, revisdes
sistematicas, meta-andlises e artigos de revisdo que discutem os avangos na aplicacéo da terapia génica em
distdrbios neuromusculares, com énfase nas inovacdes tecnoldgicas e nos resultados de ensaios clinicos em
humanos. Os critérios de inclusdo consideraram a relevancia dos estudos para o contexto terapéutico e
clinico, a qualidade metodoldgica e a contribuicdo para a compreensao dos desafios e perspectivas futuras
da terapia génica.

3 RESULTADOS

Os estudos revisados demonstraram que a terapia génica oferece uma melhoria significativa na
qualidade de vida de pacientes com doencas neuromusculares, especialmente em criangas com distrofia
muscular de Duchenne e atrofia muscular espinhal. Vetores virais, como o adenovirus, mostraram-se
eficazes na entrega de genes terapéuticos. Além disso, a utilizacdo de CRISPR-Cas9 para corrigir mutacdes

genéticas abriu novas perspectivas de tratamento personalizado.

4 CONCLUSAO

Os avancos na terapia génica para o tratamento de doencgas neuromusculares representam um marco
importante na medicina, oferecendo perspectivas promissoras para pacientes que antes tinham opcdes
limitadas. As inovacfes no uso de vetores virais e na edicdo genética, como o CRISPR-Cas9, tém
demonstrado resultados significativos, especialmente em condi¢des como a distrofia muscular de Duchenne
e a atrofia muscular espinhal. No entanto, desafios técnicos e éticos ainda precisam ser superados, incluindo
a necessidade de um controle mais preciso da resposta imunoldgica, a seguranca em longo prazo e 0 acesso
equitativo a essas terapias. O progresso continuo em ensaios clinicos e pesquisas futuras é fundamental para
maximizar o potencial dessas abordagens e garantir tratamentos eficazes e acessiveis para todos 0s

pacientes.
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ANNALS OF NEUROLOGY. Estudos de dados do mundo real sobre o uso de Nusinersen demonstram uma
melhora significativa em pacientes com SMA do tipo 1, especialmente em criangas. 2019.
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