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Resumo

A terapia génica é uma abordagem terapéutica inovadora que visa o tratamento e prevencéo de
doencgas por meio da modificacdo do material genético em células humanas. Este trabalho teve como
objetivo analisar os fundamentos, aplicagdes clinicas, desafios, avancos e aspectos éticos da terapia
génica, por meio de uma revisao de literatura baseada em publicagdes entre 2015 e 2025. Foram
consultadas bases de dados como PubMed, Scopus e Google Académico, utilizando critérios de
inclusao rigorosos. Os resultados indicam que a terapia génica tem mostrado grande potencial em
doengas raras, cancer e condi¢gdes genéticas, especialmente com o uso de tecnologias como
CRISPR/Cas9. Entretanto ainda enfrenta limitagbes como reagdes imunoldgicas, alto custo e questbes
éticas complexas. Apesar dos desafios, o futuro da terapia génica é promissor, desde que
acompanhado de regulamentacao eficaz, politicas publicas inclusivas e desenvolvimento tecnolégico
continuo.

Palavras-chave: Terapia génica. Edicao genética. Vetores virais. CRISPR/Cas9. Bioética.
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Abstract

Gene therapy is an innovative therapeutic approach aimed at treating and preventing diseases through
the modification of genetic material in human cells. This study aimed to analyze the fundamentals,
clinical applications, challenges, advances, and ethical aspects of gene therapy, through a literature
review based on publications from 2015 to 2025. Scientific databases such as PubMed, Scopus, and
Google Scholar were consulted using strict inclusion criteria. The findings indicate that gene therapy
has shown great potential in rare diseases, cancer, and genetic conditions, especially with technologies
like CRISPR/Cas9. However, it still faces limitations such as immune responses, high costs, and
complex ethical issues. Despite these challenges, the future of gene therapy is promising, provided it is
accompanied by effective regulation, inclusive public policies, and continuous technological
development.

Keywords: Gene Therapy. Genetic Editing. Viral Vectors. CRISPR/Cas9. Bioethics.

1. Introducao

A terapia génica € uma abordagem inovadora na medicina que visa tratar ou
prevenir doengas ao corrigir genes defeituosos em células humanas. Desde suas
origens na década de 1990, a terapia génica evoluiu significativamente, impulsionada
por avangos nas tecnologias de edicdo de DNA e uma compreensao mais profunda
dos mecanismos subjacentes as doengas genéticas. A proposta inicial era simples:
inserir um gene saudavel no lugar de um gene doente para restaurar fungdes normais.
Contudo, a pratica da terapia génica se expandiu para incluir a modificagado de genes
existentes e a utilizagdo de novas técnicas que permitem um controle mais preciso
sobre a expressao génica e oferecendo novas esperangas para pacientes com
doencas antes consideradas incuraveis (DUNBAR et al., 2018; GINN et al., 2018).

A importdncia da terapia génica na medicina moderna é inegavel,
especialmente considerando o aumento de condigdes genéticas que afetam a
qualidade de vida de muitos individuos. O desenvolvimento de tratamentos baseados
em terapia génica tem mostrado resultados promissores em varias doengas raras e
complexas, como distrofias musculares e alguns tipos de cancer. Esse campo tem
atraido crescente interesse de pesquisadores e profissionais de saude, levando a
iniciativas educacionais relevantes, como os simpdsios realizados na Turquia (2022-
2023), que visam aumentar o conhecimento e a capacidade de aplicagédo dessas
técnicas (YEKEDUZ et al, 2024). Essa evolugdo tem impulsionado o desenvolvimento
de estratégias terapéuticas inovadoras, consolidando a terapia génica como um
campo de pesquisa dindmico e em constante transformagao. A medida que os estudos
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avangam, torna-se crucial aprimorar os meétodos de entrega de genes terapéuticos as

células-alvo, o que depende diretamente dos progressos tecnoldgicos
(RAMASWAMY; TONKS; PLATT, 2020).

Diante desse cenario, este trabalho teve como objetivo analisar os
fundamentos, aplicagdes clinicas, desafios, avangos e aspectos éticos da terapia
génica, por meio de uma revisao de literatura. especificamente, buscou-se abordar
seus mecanismos de acao, principais usos terapéuticos, limitagdes atuais, inovagdes
como a técnica CRISPR, questbes éticas envolvidas e a importancia da regulagao

para 0 acesso e seguranga dos tratamentos

2. Metodologia

O presente trabalho caracterizou-se como uma revisdo de literatura
exploratoria, com o objetivo de analisar e sistematizar conhecimentos cientificos
atuais sobre terapia génica. Para a coleta de dados, foram consultadas bases de
dados cientificas reconhecidas, como PubMed, Scopus e Google Académico,
utilizando os descritores "terapia génica", "vetores virais", "edicdo genética",
"aplicagdes clinicas" e "desafios éticos".

Os critérios de inclusdo englobaram artigos publicados nos ultimos dez anos
(2015-2025), em portugués e inglés, que abordassem aspectos técnicos, clinicos e
éticos da terapia génica. Foram excluidos artigos que ndo apresentavam revisao
cientifica, como noticias, opinides ou resumos. A analise dos materiais selecionados
foi realizada por meio da leitura critica e sintese dos conteudos relevantes para o
tema, visando construir um panorama atualizado dos avancos e limitacdes da terapia

génica na medicina moderna.

3. Desenvolvimento

3.1 Mecanismos de Acao da Terapia Génica

Os mecanismos de agao da terapia génica envolvem uma série de etapas que
garantem a entrega eficaz de genes terapéuticos nas células-alvo. Um dos principais

componentes desse processo sao os vetores, que sao veiculos utilizados para
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transportar o material genético desejado. Existem diferentes tipos de vetores,
incluindo vetores virais e n&o virais (TRIVEDI; BYRNE; CORTI, 2023). Os virais, como
os adenovirus e retrovirus, sdo frequentemente utilizados devido a sua habilidade
natural de infectar células, permitindo a insergdo do gene desejado no genoma. Por
outro lado, vetores nao virais, como lipossomos e nanoparticulas, oferecem vantagens
em termos de seguranga e menor risco de reagdes imunoldgicas (ZHOU et al., 2023).

A entrega de genes, por sua vez, pode ser realizada por diferentes métodos.
Um deles é a transfecgao, onde o vetor € introduzido nas células através de técnicas
fisicas ou quimicas. Esses métodos garantem que o material genético chegue ao
nucleo da célula onde pode exercer sua fungao. A interagcdo com as células-alvo é
uma parte critica desse processo, as células precisam nao apenas absorver o vetor,
mas também permitir que o gene terapéutico se expresse corretamente (PLANK et
al., 2002; SCHERER et al., 2002). Compreender esses mecanismos € fundamental
para melhorar as estratégias de terapia génica. A medida que a ciéncia avanga, as
aplicagdes clinicas da terapia génica se expandem, oferecendo novas esperangas no
tratamento de doengas genéticas, cancer e outras condigdes. A proxima segao
explorara essas aplicagdes, destacando como os mecanismos discutidos se traduzem

em tratamentos eficazes e inovadores.
3.2 Aplicagdes Clinicas na Terapia Génica

As aplicagdes clinicas da terapia génica estdo se expandindo rapidamente,
oferecendo novas possibilidades no tratamento de doencgas raras, cancer e algumas
infeccbes. Em relagdo as doengas raras, a terapia génica tem sido um caminho
promissor para condicdes que antes ndo tinham tratamento eficaz. Muitas dessas
doencas sao causadas por mutagdées em um unico gene, e a introdu¢cao de um gene
saudavel pode corrigir o problema subjacente. Por exemplo, terapias como a
Zolgensma® para atrofia muscular espinhal demonstraram resultados significativos,
melhorando a qualidade de vida dos pacientes afetados (DAY et al. 2021).

Na oncologia, a terapia génica também tem se mostrado promissora,
especialmente no desenvolvimento de terapias direcionadas que atacam células
tumorais especificas. A utilizagao de técnicas como a edigdo de genes, por exemplo,

tem possibilitado a modificagdo de células T do sistema imunoldgico para reconhecer
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e combater efetivamente os canceres. Essa abordagem personalizada n&o so6

aumenta as chances de sucesso, mas também reduz os efeitos colaterais comuns em
tratamentos tradicionais, como a quimioterapia (YANG et al., 2015).

Além disso, a terapia génica esta sendo explorada no contexto de doengas
infecciosas, onde a introducdo de genes que codificam proteinas antivirais pode
ajudar a combater infec¢des virais. Com esses avangos, surge a necessidade de
discutir os desafios e limitagdes que acompanham a implementagcdo dessas
tecnologias. Entender esses obstaculos é fundamental para garantir que as

promessas da terapia génica se concretizem na pratica clinica.

3.3 Desafios e Limitacbes

A terapia génica, apesar de seu potencial revolucionario, enfrenta varios
desafios e limitagdes que precisam ser abordados para que possa ser amplamente
adotada na pratica clinica. Um dos principais desafios sdo os efeitos colaterais que
podem surgir apos a administragao do tratamento. Reag¢des adversas, como resposta
imunoldgica a vetores virais ou a introdugcdo de genes estranhos, podem causar
complicacdes sérias, limitando a segurancga da terapia (YANG et al., 2015).

Além disso, questdes de regulagao e ética complicam ainda mais o cenario. A
falta de diretrizes claras sobre como realizar os tratamentos e a necessidade de
garantir que os procedimentos sejam seguros e eficazes demoram o progresso. A
etica também é um ponto de debate, especialmente em relagcdo a manipulagao
genética, que levanta preocupacgdes sobre "design de bebés" e as implicagdes a longo
prazo das alteragbes genéticas (JIANG et al., 2022; HERNANDEZ et al., 2022).

Outro fator que ndo pode ser ignorado é o custo elevado, que torna esses
tratamentos inacessiveis para muitos. O alto preco dos medicamentos e das
tecnologias associadas a terapia génica significa que, embora essas intervencdes
possam oferecer cura, sua disponibilidade é limitada. Entender esses desafios é
fundamental para os préximos passos da terapia génica. A medida que a pesquisa
avanca, novas solugdes e abordagens estdao sendo exploradas para superar essas
barreiras, 0 que promete expandir ainda mais o potencial dessa tecnologia no futuro
(HIGH E RONCAROLO, 2019).
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3.4 Terapia Génica em Doencas Genéticas

A terapia génica tem mostrado um potencial significativo no tratamento de
doencgas genéticas, que sao frequentemente causadas por mutacbes em genes
especificos. Exemplos notaveis incluem a fibrose cistica, a hemofilia e a distrofia
muscular de Duchenne. Nestes casos, a introdu¢ao de um gene funcional pode corrigir
a deficiéncia e, em algumas situagdes, levar a resultados clinicos impressionantes.
Pacientes com hemofilia, por exemplo, tém experimentado uma redugdo nos
episddios de sangramento apds a terapia génica que visa restaurar a produgao do
fator de coagulacao perdido (DOUGHERTY & DOUGHERTY, 2024).

Os resultados clinicos de terapias génicas variam desde melhorias na
qualidade de vida até curas definitivas para algumas condi¢des. As terapias que
abordam mutagdes em um unico gene tém se mostrado particularmente eficazes,
oferecendo perspectivas de cura que antes pareciam impossiveis. Um caso
emblematico é o tratamento da atrofia muscular espinhal, onde pacientes
apresentaram ganhos notaveis em forca e mobilidade (MENDONCA et al., 2023).

A terapia génica tem avangado de maneira impressionante nos ultimos anos,
trazendo inovagdes capazes de transformar o tratamento de doencas genéticas.
Casos recentes, como os de pacientes com distrofia muscular de Duchenne que
apresentaram melhora significativa apos terapias voltadas a corregado de mutagdes no
gene da distrofina, evidenciam a eficacia dessas intervengbdes e fornecem dados
valiosos para pesquisas futuras (MENDONCA et al., 2023). No entanto, a medida que
essas tecnologias evoluem, surgem também importantes questdes éticas
relacionadas a sua aplicacdo, especialmente no que diz respeito a modificagao
genética de embrides e a possibilidade de edicbes genéticas mais amplas. Tais
avancgos levantam preocupagdes sobre segurancga, consentimento e equidade no
acesso aos tratamentos, aspectos que serdo cruciais para o desenvolvimento
responsavel da terapia génica no contexto da medicina moderna (ZHOU et al., 2023).

As inovagdes tecnologicas também desempenham um papel fundamental
nesse progresso. Ferramentas como CRISPR/Cas9 tém permitido edicdes genéticas
mais precisas e seguras, facilitando a correcdo de anomalias genéticas em células

humanas. Essa técnica tem sido utilizada em ensaios clinicos para tratar doencas
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como a beta-talassemia e algumas formas de cancer, demonstrando resultados
promissores (TRIVEDI; BYRNE; CORTI, 2023).

Olhando para o futuro, as tendéncias na terapia génica sugerem uma
abordagem mais personalizada e adaptativa, onde tratamentos especificos serao
desenvolvidos com base no perfil genético individual de cada paciente. Essa
personalizagao pode otimizar a eficacia das terapias e minimizar os efeitos colaterais,
um passo importante para integrar a terapia génica na pratica clinica regular. Assim,
a continuacdo do trabalho nessa area é essencial, especialmente quando se
considera a aplicagao dessas tecnologias em doencgas genéticas, abrindo caminho
para um futuro em que muitas condi¢cdes antes incuraveis possam ser tratadas com
sucesso (HERNANDEZ et al., 2022).

3.5 Regulacao e Politicas de Saude

A regulacdo e as politicas de saude em torno da terapia génica sao
fundamentais para garantir que os tratamentos sejam seguros e eficazes. As nhormas
internacionais, como as diretrizes da Organizagdo Mundial da Saude (OMS), fornecem
um quadro que orienta paises na elaboracdo de legislacbes nacionais. Esses
regulamentos ajudam a definir os critérios de aprovagao para novos tratamentos,
assegurando que os medicamentos e terapias sejam submetidos a rigorosos testes
de seguranca e eficacia antes de serem disponibilizados ao publico (WHO, 2021).

Além disso, a legislagao nacional deve ser adaptada as particularidades de
cada pais, levando em consideracdo nao apenas as inovagdes cientificas, mas
também as necessidades e preocupacgdes da populagdo. O processo de aprovacao
de tratamentos pode ser longo e complexo, envolvendo revisbes por comités de
especialistas que avaliam os dados apresentados pelas empresas farmacéuticas.
Essa transparéncia é crucial para manter a confianga do publico nos procedimentos
de saude (DAY et al. 2021).

A medida que a terapia génica avanca, a necessidade de uma regulacéo eficaz
se torna ainda mais evidente. A preocupacado com efeitos colaterais e a ética na
manipulacio genética exige que os reguladores estejam sempre atualizados sobre os

novos desenvolvimentos. Portanto, o fortalecimento das politicas de saude nao sé
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permitira a introducao de tratamentos inovadores, mas também garantira que esses
avancgos sejam realizados de forma segura e responsavel (JEONG et al., 2021).

Com a énfase crescente na regulagao e na protegcédo dos pacientes, € vital que
se considere o futuro da terapia génica. O desenvolvimento de novas diretrizes e a
adaptacao das existentes serdao fundamentais para integrar essas inovagdes a pratica
clinica de maneira eficaz e segura. Os aspectos éticos da terapia génica sdo um tema
importante a ser considerado a medida que essa tecnologia avanga. A manipulagao
genética levanta questdes sobre quem deve ter o direito de alterar o codigo genético
humano e quais limites devem ser impostos. O consentimento informado é
fundamental nesse contexto, pois os pacientes ou, no caso de embrides, os pais
precisam entender os riscos e beneficios associados ao tratamento. O desafio reside
em garantir que essas informagdes sejam apresentadas de forma clara e acessivel,
permitindo que os individuos tomem decisdes conscientes sobre sua saude e a de
seus filhos (HERNANDEZ et al., 2022).

Além disso, a manipulagédo genética pode ter um impacto social significativo. A
possibilidade de criar “bebés projetados” ou de alterar caracteristicas fisicas e
intelectuais levanta preocupagdes sobre igualdade e discriminagdo. Acesso desigual
a essas terapias pode amplificar disparidades sociais existentes, levando a uma
sociedade onde apenas alguns tém a capacidade de melhorar suas caracteristicas
genéticas. Essa questao de equidade é central no debate ético, pois a terapia génica
nao deve se tornar um privilégio de poucos. Essas preocupacgdes éticas ressaltam a
necessidade de um quadro regulatorio robusto que possa guiar o uso da terapia
génica de maneira responsavel. A elaboragao de politicas de saude adequadas sera
essencial para equilibrar inovagao e protecado dos direitos humanos, garantindo que
todos possam se beneficiar dessas tecnologias emergentes (HERNANDEZ et al.,
2022).

3.6 O Futuro da Terapia Génica

O futuro da terapia génica parece promissor, com varias tendéncias e
inovagdes que podem transformar a forma como tratamos doengas. A pesquisa em
terapia génica esta se expandindo rapidamente, focando em novas tecnologias que

facilitam a entrega de genes terapéuticos de maneira mais segura e eficaz. Estudos
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atuais exploram vetores com menor potencial imunogénico e técnicas avangadas de

edicdo genética que permitem modificacbes mais precisas no DNA, aumentando a
eficacia do tratamento e minimizando efeitos colaterais (EICHLER et al., 2017).

Além disso, a integracdo da terapia génica com outras abordagens
terapéuticas, como a medicina personalizada e a terapia combinada, promete
melhorar os resultados para pacientes com condi¢gbes complexas. Essa combinagao
pode potencializar os efeitos das terapias existentes, oferecendo novas opg¢des para
aqueles que ndo respondem adequadamente a tratamentos convencionais. A medida
que novas tecnologias continuam a emergir, o desenvolvimento de métodos que
permitam a liberagao controlada de genes terapéuticos pode revolucionar ainda mais
a terapia génica. O uso de plataformas como nanoparticulas e sistemas de liberagao
programada pode aumentar a preciséo e a eficacia dos tratamentos, resultando em
avangos significativos no manejo de doencas (MUSOLINO, 2003).

Essas inovagdes sinalizam um futuro em que a terapia génica ndo apenas se
torna uma opgéao viavel para uma gama mais ampla de condigbes, mas também se
integra a pratica clinica de forma mais abrangente. Essa evolugdo pode facilitar a
adocéao de novas técnicas e tratamentos, preparando o caminho para uma conclusao
mais otimizada sobre a eficacia e a seguranga da terapia génica no tratamento de
doencas complexas (EICHLER et al., 2017).

4 Consideragoes Finais

A terapia génica representa uma nova era no tratamento de doengas, trazendo
esperancga para muitos que sofrem de condi¢gdes antes consideradas incuraveis. Ao
longo do ensaio, discutimos como essa abordagem revolucionaria atua através da
correcao de genes defeituosos, utilizando vetores para entregar material genético nas
células-alvo. Exploramos suas aplicacbes em doencas raras, cancer e infecgdes, além
dos desafios e limitacbes que ainda precisam ser enfrentados. A pesquisa recente
mostra avangos promissores, com inovagoes que tém o potencial de transformar a
forma como tratamos diversas condigdes genéticas.

A importancia da terapia génica vai além do tratamento de doengas individuais;
ela desafia e redefine os limites da medicina moderna. A medida que continuamos a

entender melhor os mecanismos genéticos por tras das doengas, a terapia génica
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pode se tornar uma ferramenta ainda mais eficaz, beneficiando um namero crescente
de pacientes.

Diante deste cenario, € fundamental que haja um compromisso continuo com
a pesquisa, a regulamentacéo responsavel e a educacdo sobre terapia génica. E
necessario que profissionais de saude, pesquisadores e formuladores de politicas
colaborem para garantir que as inovagdes sejam seguras e acessiveis. O futuro da
terapia génica € promissor, e a agao coletiva podera acelerar seu desenvolvimento e
implementagédo, melhorando a qualidade de vida de muitos. Essa € uma chamada a
acgao para todos aqueles que tém o poder de influenciar o avango desta disciplina na

medicina.
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