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Resumo: Introducdo: A atrofia muscular espinhal (AME) € uma doenca neurodegenerativa de caréter
genético autossOmico recessivo. Ela pode se manifestar na infancia ou na vida adulta
caracterizando seus diferentes tipos. De carédter progressivo a doenca necessita de diagndstico em
tempo hébil para tratamento, principaimente quando iniciada na infancia. Relato: Lactente
feminina, 2 meses, previamente higida, admitida com queixa de hipotonia, hipoatividade e
regressdo de marcos do desenvolvimento, aém de dificuldade para mamar. Histérico de
traumatismo craniano leve 3 semanas antes do quadro atual com TC de cranio da época sem
ateracbes e desenvolvimento neuropsicomotor adequado para a idade até entdo. Exames
laboratoriais de rastreio sem alteracdes dignas de nota. Ao exame fisico neuroldgico havia
hipotonia generalizada, fasciculaces de lingua, reflexos osteotendineos abolidos globalmente e
reflexos primitivos ausentes, sendo aventada a hipétese de AME. Teste genético de crianca
confirmou diagnostico, apresentando delecio em homozigose no gene SMNL. Lactente
encaminhada ent&o para acompanhamento com equipe de neuromuscular para terapia de suporte
e demais cuidados. Discussdo: A AME por ser uma doenca de progressdo rapida, mas de baixa
incidéncia, configura uma doenca de diagnostico dificil, mas necessario e preciso. O tratamento
farmacol 6gico deve ser iniciado 0 mais precocemente possivel devido a fisiopatol ogia da doenca,
gue ndo produz ou o faz de forma insuficiente a proteina de sobrevivéncia dos neurdnios
motores. Desse modo, a suspeita diagnéstica de AME na crianga hipotdnica deve sempre ser
aventada pela sua importancia prognéstica .Conclusdo: A AME é uma doenca de diagndstico
dificil por ndo ser muito conhecida e também necessitar de pesguisa genética para sua
confirmacdo. De todo modo, ela se enquadra entre os diagndsticos diferenciais da crianca
hipotbnica, configurando a necessidade de suspeitdla nestes casos com a finalidade de
identificagdo e inicio de tratamento em tempo habil.
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