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Resumo: A Atrofia Muscular Espinhal (AME) é uma doencga neuromuscular especifica degenerativa dos
neurdnios motores medulares. Ocorre por uma alteracéo genética do gene SMN1 (Survival Motor
Neuron), encontrada no cromossomo 5q. Encontramos também o gene SMN2 que serve como
auxilio para producéo de proteina em casos de auséncia de SMN1, portanto sendo essenciais para
o diagndstico e classificacdo de gravidade. A AME pode ser classificada em 4 tipos, que podem
ser diferenciados pela idade de inicio dos sintomas e o nimero de cépias encontradas do gene
SMN2. A AME 5q tipo Il, que sera o foco do caso, é caracterizada pelo aparecimento dos
sintomas entre 6 e 18 meses de idade e 3 cOpias de SMN2. Apresentando fraqueza proximal,
principamente em MMII, reflexos ausentes e possuem degluticdo e funcdo respiratoria
prejudicada. Paciente K.D.S.C., sexo masculino, procedente de Codajés, previamente higido. Aos
07 meses de vida deu seus primeiros passos. Entretanto, mée relata que em 2015, aos 10 meses de
vida paciente subitamente perdeu capacidade de deambular, assm como sua for¢a motora em
MMII, informando ainda que mesmo com o auxilio de andador infantil, paciente ndo havia mais
capacidade sustentar o proprio corpo em posicdo ortostética. A mesma procurou atendimento em
Codajés no ano de 2017 devido ao quadro apresentado com evolucdo progressiva, onde realizou
exames laboratoriais e RNM da coluna lombar, cujos resultados estavam dentro dos padrdes de
normalidade. Em 2021 realizou RNM da coluna toracica evidenciando discreta ectasia do canal
medular central estendendo-se de T4 a T10, além de RNM da coluna cervical com presenca de
focos de hiper sinal em T2 e sinal intermediario em T1 na medula espinhal. Em 2022, recorreu a
uma clinica particular no municipio de Manaus no qual realizou uma eletroneuromiografia que
constatou alteracOes condizentes com Amiotrofia Espinhal tipo Il tardia, posteriormente
realizando teste genético que evidenciou delecdo em homozigose no gene SMN1, confirmando o
diagnostico de AME. Contudo, foi receitado Nusinersena ao paciente, 0 mesmo foi avaiado e
liberado pelo Ortopedista. Entretanto, deu entrada no pronto socorro com queixas respiratorias
severas e ndo deu inicio ao tratamento previamente prescrito. Contudo, estamos diante de um
caso excepcional de AME tipo 2 cujo diagnéstico foi realizado tardiamente devido as condicbes
estruturais e a escassez de exames mais especificos no municipio de origem do paciente,
localizado no interior do estado do Amazonas.Do caso visto anteriormente, € notavel que
evolucdo tardia de AME tipo 2 pode ocasionar inlUmeras consequéncias funcionais, podendo ser
relacionado com o diagnéstico tardio do paciente, assim como falta de tratamento imediato.
Dessa forma, apesar de os primeiros sintomas terem se manifestado durante o primeiro ano de
vida, € possivel inferir que os sintomas respiratorios, apresentados na sua Ultima internacéo,
podem ser reflexo da evolucéo da doenca progressivamente degenerativa
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