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A atrofia muscular espinhal (AME) é uma doenca neuromuscular hereditaria, degenerativa e de evolugcao
progressiva, que compromete sobretudo criancas, nas diferentes faixas etarias, de acordo com a forma clinica.
A doenga tem um padrao de heranca autossomico-recessivo e 95% dos casos sao causados por alteragoes no
gene SMN1, que codifica uma proteina essencial de sobrevivéncia do neurénio motor.

A doenga caracteriza-se sobretudo por um atraso nos marcos do desenvolvimento motor, além de hipotonia e
fraqueza muscular acentuada. Clinicamente, a doenca é subdividida em alguns fendtipos, caracterizados pela
idade de inicio dos sintomas e evolugao clinica: Tipo 1 [] Inicio precoce (até 6 meses), geralmente evoluindo com
obito ou ventilagao permanente antes dos dois anos; Tipo 2 [] Inicio tardio (apds 6 meses) na qual a crianga
senta de forma independente, porém nao consegue andar de forma independente; Tipo 3 [] Inicio tardio (apds
18 meses) na qual a crianca anda independentemente, mas pode perder esta habilidade com a progressao da
doenca; Tipo 4 [] Segunda ou terceira década de vida, quando o adulto desenvolve uma fraqueza muscular
progressiva. Ainda reconhecemos o tipo 0, de inicio pré-natal, quando desde o nascimento se observa a
presenca de hipotonia e insuficiéncia respiratoria.

A morbidade esta relacionada ndo apenas as manifestagoes motoras da doenca, mas sobretudo ao
comprometimento respiratério, além da dificuldade de deglutigao, contraturas e cifoescoliose que sao muito
comuns Nos casos mais graves.

O diagnéstico oportuno é fundamental nesta doenca, considerando-se as oportunidades recentes de intervengao
terapéutica especifica. Por isso, € essencial uma suspeigao clinica, que proporcionara uma correta solicitacao
dos teste genéticos disponiveis para a sua confirmagao.

O tratamento da AME ¢é amplo e envolve o paciente, familiares, cuidadores e uma equipe multiprofissional.
Basicamente consiste em alguns pilares de intervencao: sistema respiratdrio, reabilitacdo do sistema
neuromuscular, reabilitacdo do sistema osteoarticular, estado nutricional, sistema gastrointestinal, satde dssea
e prevencgao de osteoporose, cuidado em situagoes de urgéncia e emergéncia médica, além do tratamento
medicamentoso especifico.

Nos tultimos anos a AME contou com grandes avangos na disponibilidade de tratamentos medicamentosos
especificos, possibilitando significativas melhoras na evolugao natural da doenca, como melhora da sobrevida e
tempo livre de assisténcia ventilatdria invasiva, melhora ou estabilizacdo dos escores motores e de qualidade de
vida avaliados por escalas especificas, sobretudo nos casos tratados precocemente. O tratamento
medicamentoso deve ser individualizado e conduzido por profissionais médicos com experiéncia no manejo
desta doenga.



