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Resumo: Introducdo: Atrofia Muscular Espinhal (AME) € uma doenca neurodegenerativa dos neurénios
motores com heranca genética autossdmica recessiva. Determinada pela mutacéo do gene SMN1
e a expressdo do gene SMN2 modula a gravidade da doenca. Objetivo: Relatar o caso clinico de
AME tipo 1, ressaltar a importancia do diagnéstico precoce e discutir as novas possibilidades
terapéuticas. Métodos: Coleta de dados em prontudrio. Resultados. A.R.M.S. sexo masculino, 4
meses, levado pela mée no 238304, dia de vida a maternidade Januério Cicco, ficou internado por
22 dias devido a desconforto respiratorio e sepse. Durante a internacdo, percebeu-se hipotonia
generalizada e pronunciada desde o nascimento, posicdo em batréquio, auséncia de reflexos
profundos. Aos 4 meses, observadas miofasciculacbes de lingua e auséncia da aquisicao de
marcos motores (ndo tinha sustento cefdlico), mas fixa e segue com o olhar e sorriso social.
Irm&o mais velho de 2 anos possui quadro clinico tipico de AME 1. CPK normal e teste genético
por Amplificacdo Multiplex de Sondas Dependente de Ligagdo (MLPA) com 1 copia SMN1 e 2
copias SMN2. Preencheu os critérios para fazer parte do tria clinico da droga Rispiplam.
Discussdo: Tratamento da AME consiste em fisioterapia motora e respiratoria. O diagnostico e
introdugdo precoce de drogas como a Spinraza que retarda a progressao da doenga, promove um
ganho no desenvolvimento motor na medida em que aumenta a proporc¢éo de inclusdo de exon 7
em transcricdo do RNAm do gene SMN2, traduzido numa proteina funcional de SMN de
sobrevivéncia do neurénio motor. O Risdiplam ainda estd em fase de teste e atua estimulando o
gene SMN2 a produzir em até 3,2 vezes mais proteina SMN, comprometida pela mutacdo do
SMN1. A pesquisa mostrou uma melhora significativa da fungdo motora, do controle cervical e
os movimentos dos membros. Conclusdo: Pode-se evidenciar a importancia da suspeita e
diagnostico precoce de AME tipo | e o impacto no prognéstico de iniciar prontamente o
tratamento oportuno, a fim de impedir a progressdo do quadro neurodegenerativo, trazer uma
melhor qualidade de vida e reduzir as sobrecargas de cuidados.
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