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Resumo: Introducdo: A amaurose congénita de Leber (ACL) é um grupo heterogéneo de distrofias
retinianas graves, caracterizada por acuidade visual severamente reduzida ainda na infancia,
sendo a causa mais comum de cegueira infantil hereditéria. Objetivos: Analisar o uso de terapias
génicas no tratamento da amaurose congénita de Leber, com base na atual literatura disponivel.
Metodologia: Revisdo integrativa da literatura, realizada nas bases de dados do Portal Regional
da Biblioteca Virtua em Salde (BVS) e da PubMed. Foram incluidos nesse estudo revisdes
sistematicas, metanalises e ensaios clinicos publicados nos ultimos 5 anos, nos idiomas portugués
e inglés, utilizando os descritores “Leber Congenital Amaurosis’ e “Genetic Therapy”. Obteve-se
7 trabalhos. Destes, foram excluidos os que ndo abordavam especificamente o tema. Ao final,
foram selecionados 6 artigos. Resultados: Varios genes estéo relacionados a ACL, contudo, os
estudos avaliados evidenciaram 0 uso de terapia génica eficaz para a ACL associada a0 gene
RPE65, especialmente. Eles revelaram que o uso de injecdes subretinianas de vetor viral adeno-
associado 2 recombinante (AAV2) contendo RPE65 humano, o voretigeno neparvoveque,
provocou melhoras na funcdo da visdo. Foram evidenciadas melhorias na acuidade visual e nos
testes de mobilidade de luminancia multipla e de limiar de sensibilidade a luz de campo total. Um
dos trabalhos também mostrou que o acompanhamento de longo prazo, especialmente de
participantes de ensaios pedidtricos, sugere que O tratamento mais precoce traz maiores
beneficios. Os estudos revelaram que ha variabilidade na eficécia, a qual pode ser atribuida ao
pegueno numero de pacientes tratados, a heterogeneidade da populacéo e a variagdo na dosagem
ideal, volume e acompanhamento. Também foi evidenciado que a eficacia parece estar limitada a
menos de 2 anos apos o tratamento, porém, apesar disso, ela apresenta potencial para melhorar e
ser prolongada. Por outro lado, foi demonstrado que, embora o procedimento cirdrgico com
voretigeno neparvoveque tenha um bom perfil de seguranca, a operacdo vitreo-retiniana tem
riscos inerentes significativos, sobretudo na populacdo pediarica, incluindo rupturas e
descolamento de retina, formagdo de catarata, pressdo intraocular elevada, hemorragia
subconjuntival, ateracdo na espessura do subcampo foveal central, inflamagéo intraocular,
endoftalmite ou perda de acuidade visual. Ademais, embora haja melhora da funcdo visual, os
estudos indicam que o avango da degeneracdo retiniana ndo é retardado a longo prazo pela
terapia génica anaisada. Conclusdo: Portanto, ressalta-se os beneficios da terapia génica no
tratamento da ACL associada ao RPEG5. Entretanto, faz-se necessario o desenvolvimento de
mais estudos que comprovem a eficacia dessa terapia, bem como pesquisas que busguem
melhoré-la e aumentar a duracéo de seus efeitos alongo prazo.
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