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Resumo: INTRODUCAO: Atrofia Muscular Espinhal (AME) é uma doenca neuromuscular grave e a
maior causa genética de mortalidade em criancas até 2 anos de idade. E caracterizada pela
degeneracdo dos neurdnios motores, em razdo da disfuncdo de proteina SMN, resultando em
fraqueza muscular progressiva e acometendo 1:10.000 nascidos-vivos. DESCRICAO DO CASO:
Paciente do sexo feminino, internada aos 3 meses de idade, com quadro de fraqueza muscular
generalizada desde o primeiro més de vida. Ao exame: hipoativa, taquidispneica, com respiracao
abdominal. Neurol6gico: postura de batraguio, fasciculagdes em lingua, forcagrau I, arreflexia e
hipotonia generalizadas. Estudo genético (MLPA) evidenciou delecdo em homozigose em SMN1
e 2 copias SMN2. Com 4 meses necessitou de UTI e assisténcia ventilatoria. Aos 6 meses de
idade foi iniciado o nusinersena, com escala de avaiagdo da fungdo motora CHOP
INTEND=12(15/10/2018), aumentando esse escore para 30 apds quinta dose (11/04/19).
Evidente melhora ocorreu nos grupos musculares flexores dos MMSS, extensores da cabeca e
coluna, e principamente adutores dos MMII, e desapareceram as fasciculagdes da lingua
DISCUSSAO: A primeira e Unica terapia aprovada para AME 5q é nusinersena, que promove a
producéo de proteina SMN funcional relacionada com a sobrevivéncia do neurénio motor. O seu
uSo mesmo em estagios avancados da doenca, pode levar a melhora da funcéo motora medida por
escalas. Dados de estudos recentes evidenciaram melhora motora em média de 4 a 8 pontos na
escala, quando a administragdo se da com até 1 més do inicio dos sintomas. A paciente do caso
apresenta uma melhora clinica maior do que a média esperada nesses estudos. CONCLUSAO:
Quanto mais precoce a administracdo de medicacdo especifica para AME, maiores os beneficios
na funcdo motora, e possivelmente, existem outros fatores genéticos ainda ndo identificados, que
possam corroborar com essa resposta medicamentosa, mesmo nas formas da doenca com
prognostico reservado.
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