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Introdução: ao longo dos séculos, muitos judeus Ashkenazi migraram para outros continentes, disseminando as doenças genéticas provenientes desses casamentos antigos, perdendo as características de um grupo isolado e também parte de sua cultura. Portanto, o fato de a população judaica ficar isolada por muito tempo fez com que esses fenômenos genéticos ocorressem com mais frequência e, assim, ela apresentava algumas doenças mais prevalentes em relação a outras populações. Objetivo: evidenciar e caracterizar as principais doenças genéticas comumente incidentes em judeus e seus descendentes. Metodologia: trata-se de uma pesquisa descritiva do tipo revisão integrativa da literatura. A pesquisa foi realizada através do acesso online nas bases de dados National Library of Medicine (PubMed MEDLINE), Scientific Electronic Library Online (Scielo), Cochrane Database of Systematic Reviews (CDSR), Google Scholar, Biblioteca Virtual em Saúde (BVS) e EBSCO Information Services, no mês de setembro de 2021. Resultados: todos os judeus Ashkenazi que pretendam ter filhos devem fazer um teste do DNA para as mutações das doenças autossômicas recessivas mais comuns, a fim de verificar se são portadores dos genes responsáveis. Algumas delas são Doença de Tay-Sachs, Fibrose Cística, Doença de Canavan, Disautonomia Familiar, Síndrome de Bloom, Doença de Gaucher e carcinomas. Conclusão: as doenças autossômicas recessivas podem ocorrer em qualquer família, porém, o risco é mais elevado em populações com menos miscigenações, pois estes fatores aumentam estatisticamente a probabilidade de os futuros pais terem alterações genéticas em comum. Por esta razão, existe uma recomendação especial de aconselhamento genético para o planejamento familiar de judeus com o objetivo de reduzir o risco de descendentes afetados por doenças muitas vezes letais.
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