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Diagnostico Precoce De Atrofia Muscular Espinhal Em Um Hospital Terciario: Um Relato De
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Atrofia muscular espinhal (AME) relacionada ao cromossomo 5g, condi¢cdo autossdmica
recessiva rara, incidéncia de 1:10.000 nascidos vivos, ocasionada por uma mutagéo e/ou delecéo
no gene 1 de sobrevivéncia do neurénio motor (SMN1). E diagndstico diferencial de hipotonia na
infancia, com atrofia e fraqueza muscular, sendo a causa genética mais comum de 6bito nessa
idade. MCA, feminino, a termo, nascida de parto cesareo por oligodmnio, apgar 9/9, estatura
32cm, peso 26469 e alta com 48 horas de vida. Pré-natal insuficiente, 4 consultas, aeitamento
materno exclusivo, porém com episodios de engasgo frequentes, e observado pelos genitores,
esforco respiratério. Internada aos 27 dias de vida, por sindrome respiratoria aguda grave,
submetida a intubacdo, feito tratamento de pneumonia, com identificacdo de multiplos patégenos,
aém de outras infeccbes ao longo do internamento. Evidenciado forame oval pérvio e
comunicacdo interventricular, com discreta repercussdo hemodindmica, feito mango clinico.
Apos 3 tentativas falhas de extubacdo, realizada a traqueostomia. Diante de hipotonia importante,
necessidade de suporte ventilatorio e disturbio de degluticdo, foi levantada a hipétese de AME,
coletado teste genético, e confirmado diagndstico, do tipo | aos 2 meses. Pais ndo consanguineos,
sem historia familiar de doencas neuromusculares ou AME. Iniciado o tratamento com
nusineserna intratecal, com a primeira dose aplicada em 05/07/24. Transferida para unidade de
cuidados prolongados para acompanhamento com equipe multidisciplinar e continuidade do
tratamento. AME manifestase por fraqueza simétrica, predominantemente proxima e
progressiva, preservando a cognicdo. O tipo |, 45-60% dos casos, é a mais severa, com sobrevida
de 2 anos, de répida instalacdo e inicio precoce, menores de 6 meses. E caracterizado por
hipotonia acentuada, sem sustento cervical, ndo sentam, e fragueza na musculatura intercostal e
na degluticdo, com perda da funcéo respiratoria e dificuldade na alimentacdo, com risco de
aspiracdo, demandando suporte ventilatorio e necessidade de via alternativa para dieta. O tipo 11
surge até os 18 meses, sentam, podem ficar em pé com apoio, a escoliose é frequente, e amaioria
chega a vida adulta. Quando ap0s 18 meses, tipo 111, a sobrevida € preservada, ficam em pé e
deambulam sem apoio. O tipo IV surge na vida adulta e € pouco sintomatico. O padréo-ouro para
confirmacdo do diagnostico € o teste genético molecular, com deteccdo da auséncia das duas
copias do SMN1. Pode ser visuadizado a desnervacdo muscular na eletromiografia e biopsia
muscular. O nivel de creatinofosfoquinase € norma ou reduzido. No momento ndo existem
medi cagdes disponiveis no SUS, porém a Nusinersena, que age aumentando a producéo de SMN,
é liberada para AME tipo |. Diante da gravidade e progressdo, ressalta-se a necessidade do
conhecimento da AME por parte do pediatra para o diagnostico precoce e abordagem terapéutica
adequada multidisciplinar, promovendo melhor qualidade de vida
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