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A primeira terapia génica para distrofia bialélica do gene
RPEG5 com voretigene neparvovec-rzyl em Minas Gerais
The first gene therapy for RPE65 biallelic dystrophy using voretigene neparvovec-rzyl

in Minas Gerais
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Luxturna® (Voretigeno Neparvovec-rzyl) € a pri-
meira terapia génica aprovada pelo FDA e Anvisa,
projetada para abordar a mutacdo genética do gene
RPEG65, relacionada a amaurose congénita de Leber
(LCA) e retinose pigmentar. Esse tratamento inova-
dor nido apenas promete restaurar a visio, mas tam-
bém representa uma mudanca de paradigma na forma
como abordamos distirbios genéticos hereditarios.

Neste video, mostramos a primeira terapia com
o Luxturna® realizada por nosso grupo em Belo Ho-
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rizonte, Minas Gerais, Brasil. A Alianca Profissional
para Terapia Génica é o primeiro centro de terapia gé-
nica de Minas Gerais e o terceiro da América do Sul.
Este também € o primeiro tratamento com Luxturna®
no Brasil fora do estado de Sdo Paulo. Apresentamos o
olho direito de uma jovem de 18 anos, com histdria de
baixa visdo desde o nascimento. Ela foi inicialmente
diagnosticada pela Dra. Fernanda Porto com amau-
rose congénita de Leber aos dois anos de idade. Va-
riantes bialélicas patogénicas no RPE65 foram identi-
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https://player.vimeo.com/video/905585201?h=5cf895567b&amp;badge=0&amp;autopause=0&amp;player_id=0&amp;app_id=58479

A primeira terapia génica para distrofia bialélica do gene RPE65 com voretigene neparvovec-rzyl em Minas Gerais

ficadas aos 16 anos de idade. A paciente evoluiu com
perda progressiva da visdo central e periférica, assim
como da visdo noturna, ao longo do tempo. As reti-
nas eram translucentes, os vasos retinianos estavam
atenuados e a retina estava relativamente preserva-
da no polo posterior, mas a atrofia macular ja estava
presente inferiormente em ambos os olhos, afetan-
do a parafovea, perifovea e também a drea foveal. A
OCT revelou preservacio de células fotorreceptoras
em ambos os olhos. Ela apresentava ainda ceratocone
em ambos os olhos.

Inicialmente, foi realizada uma vitrectomia pos-
terior padrio assistida por Chandelier de 23-gauge.
Optamos por corar o hialoide posterior com acetato
de triancinolona para melhorar a visualizacao, pois a
hialoide posterior pode estar muito aderida a retina
em pacientes tdo jovens, e seu descolamento cirargi-
co as vezes pode ser muito desafiador. Apds a vitrec-
tomia central, realizamos um corte da base vitrea sob
indentagao escleral externa. Neste momento, tam-
bém procuramos por lesoes periféricas que pudessem
levar a um descolamento de retina. O Luxturna® foi
preparado pela equipe farmacéutica manipuladora e
foi entregue em condicoes estéreis a sala de cirurgia
seguindo as diretrizes da indtstria. Optamos por usar
uma seringa de injegdo de microdose com uma ca-
nula sub-retiniana de 41-gauge acoplada ao controle
automatizado de fluidos viscosos (VFC). A retina foi
perfurada pela cinula de 41-gauge € 0,3 ml do me-
dicamento foram injetados no espaco sub-retiniano,
criando uma bolha no polo posterior. Também fize-
mos uma segunda bolha com 0,2 ml na retina nasal
visando melhorar o campo visual temporal da pacien-
te. Por fim, realizamos uma troca de fluido-ar com
uma cinula de ponta suave e fechamos todos os qua-
tro portos esclerais com suturas de Vycril 7-0.

A terapia com Luxturna® abre caminho para um
futuro emocionante no campo da medicina de pre-
cisdo. Essa terapia génica traz uma nova esperanca
para aqueles que enfrentam a perda de visao. Cada
olhar conta uma histéria e contribuir para a reescri-
ta dessas narrativas é verdadeiramente gratificante.
Que este marco nio s6 signifique uma conquista,
mas também, a2 medida que a tecnologia avance, abra
portas para o desenvolvimento de terapias similares
direcionadas a um espectro mais amplo de distdarbios
genéticos. Esperamos que as questoes relacionadas a
acessibilidade, custo e distribuicio equitativa de tera-
pias avangadas possam ser resolvidas em um futuro
proximo, trazendo esperanca para aqueles que mais
precisam.
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