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Resumo: A atrofia muscular espinha infantil (AME tipo 1), ou doenca de Werdnig-Hoffmann, é uma
doenca genética resultante de mutagdes no gene SMN1, gque provoca degeneracéo dos neurénios
motores na medula espinhal, levando a fraqueza muscular progressiva e atrofia, com
manifestacdo clinica diversa, desde em bebés até adultos. H.A.B.S, masculino, branco, 5 meses
de vida, parto ceséreo, atermo, com apgar 8/9, pais ndo consanguineos. A mée refere que desde o
nascimento o RN apresentava hipotonia generalizada e cianose periférica a depender da posicéao
gue fica, assim como observado em primeira consulta aos 27 dias de vida. Ao exame notava-se:
hipotonia e hiporreflexia neonatal generalizadas, choro fraco e distensdo abdominal. Foi
transferido para UTI pediétrica por desconforto respiratorio e dificuldade para degluticdo com
necessidade de ventilaco ndo-invasiva (VNI) e gastrostomia. Foi levantada a hip6tese de AME
com diagnostico confirmado por mapeamento genético aos 2 meses e iniciado tratamento com
Nusinersena intratecal em duas doses com intervalo de 15 dias, apds 9 dias recebeu aplicacéo de
Onasemnogene abeparvoveque (OA) e foi iniciado Prednisolona em dose imunossupressora.
Com efeito adverso apresentou no dia 7: taquicardia sinusal (200 bpm), tratado com Propranol ol
1,5mg/kg/dia, dia 10: hipoglicemias severas (HGT: low) com convulsdo durando até 3 minutos,
associada a hipertonia de membros, palidez perioral, diminuicdo da FC e dessaturacéo, tratado
com push de glicose via GTM, e manutencéo de dieta continua em BIC associada a L-carnitina.
Hoje evolui estavel, com melhora significativa da hipotonia e movimentacéo ativa de membros
superiores, necessitando de paréametros minimos em VNI, devendo seguir em vigilancia rigorosa
da terapia génica por 3 meses. A AME é classificada de acordo com a idade de surgimento dos
sintomas e 0 grau do comprometimento motor, sendo o tipo 1b aquele com aparecimento dos
sintomas antes dos 3 meses de vida. A degeneragdo dos neurOnios motores e posterior atrofia
destes, atinge musculos voluntérios proximais de membros inferiores e superiores, além de afetar
arespiracdo e a medula oblonga, o que pode resultar em insuficiéncia respiratoria e levar a obito.
Ainda ndo ha cura para a AME, entretanto, o avanco nas terapias modificadoras da doenca, com
énfase no OA, tem sido essenciais para alterar o desfecho nesses casos. No paciente em questao,
temos como parémetro objetivo a escala Chop Intend, sendo de 9 pontos ao diagndstico e
atingindo 32 pontos cerca de 22 dias ap0s ingtituicdo da terapia génica. Em virtude do caréter
crénico e degenerativo da AME, o diagndstico precoce e o tratamento imediato foram cruciais
para proporcionar ao paciente um potencial significativo de melhora na qualidade e expectativa
de vida. Além disso, a possibilidade de complicacbes de curto e longo prazo reforcam a
necessidade de vigilancia continua para estabilizac&o do quadro.
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