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Resumo: INTRODUGCAO: A Atrofia Muscular Espinhal (AME) é uma doenca neuromuscular de origem
genética caracterizada por uma degeneracdo muscular progressiva e fraqueza, resultando em uma
elevada e precoce mortalidade. Com este estudo, pretende-se evidenciar a importancia do
diagndstico da AME e a necessidade do seu tratamento imediato. DESCRICAO DO CASO:
D.P.C., 1a10m, masculino, foi diagnosticado através de exame molecular como portador de
AME, tipo 1, em julho de 2016, depois de ter passado dois meses internado na UTI pediétrica. O
paciente deu entrada com quadro de faléncia respiratdria e desnutricdo, sendo submetido a
cirurgias de traqueostomia e de gastrostomia. O lactente permaneceu na UTI até abril de 2017,
quando entdo teve alta hospitalar apds conseguir judicialmente o servico de Home Care e a
concessio do medicamento de alto custo Nusinersen (Spinraza®) pelo Sistema Unico de Satide
(SUS). DISCUSSAO: A AME é considerada uma doenca rara com varios subtipos, que se
repercute a nivel de vérios 6rgdos e sistemas, envolvendo frequentemente os sistemas
respiratorio, osteoarticular e gastrintestina. E uma desordem de dificil diagndstico e pouco
reconhecimento. O tratamento inclui medidas de suporte e medicagdo especifica, 0 Spinraza®,
administrado por viaintratecal, que pode retardar ou até impedir a evolugcdo da doenca, caso sgja
iniciado antecipadamente. CONCLUSAO: O diagndstico precoce seguido pelo tratamento
emergencia e intensivo, incluindo a medicac8o especifica e atuagdo de equipe multidisciplinar,
pode redefinir e prolongar a sobrevida desses pacientes, assm sendo, oferecer um melhor
prognastico e expectativa de vida.
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