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INTRODUCAO:ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL (AME) E UM DISTURBIO
NEUROMUSCUL AR GRAVE DEVIDO A UMA MUTACAO NO GENE DE
SOBREVIVENCIA DO NEURONIO MOTOR 1 (SMN1) QUE LEVA A ATROFIA,
FRAQUEZA E PARALISIA MUSCULAR. DESCRICAO DO CASO: B.RA.S, NASCEU A
TERMO DE PARTO CESARIO POR INDICACAO MATERNA, COM APGAR 9/9, SEM
INTERCORREENCIAS. FEZ ACOMPANAMENTO DE PUERICULTURA DESDE A 12
SEMANA DE VIDA. A MAE SEMPRE SE QUEIXAVA DE DIMINUICAO DOS
MOVIMENTOS PERCEBIDA DESDE INTRA-UTERO. AOS 2 MESES FOI
ENCAMINHADA DA UBS DEVIDO AO QUADRO DE HIPOTONIA GENERALIZADA
(COM EXCECCAO DA MOTRICIDADE DOS MUSCULOS DA FACE), ASSOCIADA A
DIMINUICAO DO TONUS MUSCULAR E AUSENCIA DOS REFLEXOS PRIMITIVOS.
ADMITIDA NA ENFERMARIA ONDE NAS PRIMEIRAS 24H APRESENTOU
DESCONFORTO RERSPIRATORIO QUE EVOLUIU RAPIDAMENTE PARA
INSUFICIENCIA, CULMINANDO COM PARARDA CARDIO RESPIRATORIA,
REVERTIDA APOS 1 CICLO DE RCP. FOI ADIMITIDA EM UTI PEDIATRICA ONDE
PERMANECEU EM VENTILACAO MECANICA INVASIVA COM 2 FALHAS DE
EXTUBACAO. REALIZADO ESTUDO MOLECULAR PARA MIOPATIAS E AME. O
RESULTADO FOI POSITIVO PARA AUSENCIA DO GENE SMN1 E DUAS COPIAS DO
GENE SMN2. REALIZADO ESCALA DE CHOP ONDE O PACIENTE APRESENTOU
PONTUACAO DE 2. INICIADO TERAPEUTICA DE ATAQUE COM NUSINERSENA EM
DO, D15, D30 E D60 COM PROGRAMACAO DE NOVA APLICACAO DA ESCALA DE
CHOP. DISCUSSAO: A AME AFETA APROXIMADAMENTE UM EM CADA 10.000
NASCIDOS VIVOS E E UMA DAS PRINCIPAIS CAUSA GENETICA DE MORTE EM
BEBES. A DOENCA PODE COMECAR LOGO APOS O NASCIMENTO E PROGRIDIR
RAPIDAMENTE PARA FORMA GRAVE. 95% DOS CAOSO EVOLUEM ATE OS SEIS
MESES DE IDADE, SENDO PIOR O PROGNOSTICO, PRINCIPALMENTE QUANDO A
TERAPEUTICA DEMORA A SER INSTITUIDA CONCLUSAO: A INCLUSAO DO
DIAGNOSTICO DE AME NO TESTE DE PEZINHO ESTA PREVISTA NA LElI No
6.895/2021 SANCIONADA PELO DIARIO OFICIAL DO DISTRITO FEDERAL, POREM
AINDA NAO FOI INCLUIDA NO SUS. ESSE ATO E IMPORTANTE PARA ASSEGURAR O
DIAGNOSTICO E TRATAMENTO PRECOCE.
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