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Resumo: A atrofia muscular espinhal (AME) € uma doenga genética autossémica
recessiva, caracterizada pela degeneragao progressiva dos neurdnios motores do
corno anterior da medula espinhal, resultando em fraqueza muscular e atrofia de
evolugao progressiva. Trata-se de uma condi¢ao cujo curso clinico esta diretamente
relacionado ao tempo de inicio da intervencgao terapéutica, uma vez que a perda de
neurdnios motores € irreversivel. Evidéncias demonstram que o inicio precoce do
tratamento esta associado a melhores desfechos motores, maior sobrevida e menor
necessidade de suporte ventilatorio. Este estudo tem como objetivo relatar um caso
de diagndstico tardio de AME e discutir, a luz da literatura, os beneficios da
intervencao precoce. Trata-se de um relato de caso de um paciente pediatrico com
diagndstico de AME estabelecido apds o surgimento dos sintomas. A confirmagao
diagnostica foi realizada por meio de teste molecular, evidenciando dele¢ao do gene
SMN1. O paciente foi entdo encaminhado para tratamento especifico, com
acompanhamento multiprofissional.

Palavras-chave: Atrofia muscular espinhal. Diagnédstico tardio. Triagem neonatal.
Risdiplam.
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INTRODUGAO

A atrofia muscular espinhal (AME) € uma doencga genética de heranga autossémica
recessiva, causada, majoritariamente, pela delegdo do gene SMN1, resultando na
degeneragao progressiva dos neurdnios motores do corno anterior da medula
espinhal. Como efeito ha o aparecimento precoce de sintomas como hipotonia
muscular, paresia, amiotrofia, paralisa muscular progressiva, e com a evolugao da
doenca ha grave o comprometimento respiratério, levando a necessidade de
ventilagdo mecénica (UpToDate, 2026).

A AME é classificada em quatro fenodtipos clinicos com base na idade de inicio dos
sintomas e no maior marco motor adquirido. A AME tipo |, apresenta inicio antes dos
6 meses de vida, sendo a forma mais grave, caracterizada por hipotonia acentuada,
fraqueza muscular proximal, e frequente evolugao para insuficiéncia respiratéria, com
necessidade de suporte ventilatério e elevada mortalidade antes dos 2 anos na
auséncia de tratamento (Albrechtsen; Born; Boesen, 2020; Prior.; Leach; Finanger,
2024).

A AME tipo Il manifesta-se entre 6 e 18 meses, com pacientes capazes de sentar sem
apoio, porém incapazes de deambular, evoluindo com fraqueza progressiva, e
comprometimento respiratorio variavel. Na AME tipo lll, o inicio ocorre apds os 18
meses, com aquisicdo da deambulacao independente, podendo haver perda dessa
habilidade ao longo do tempo, e expectativa de vida geralmente preservada (Chrun,
etal., 2017).

Devido a gravidade da doenga, torna-se fundamental que os profissionais de saude
reconhegam precocemente sinais sugestivos da condicdo, a fim de estabelecer
suspeicao clinica o mais rapidamente possivel. O diagndéstico precoce, confirmado por
meio de testes genéticos, permite a instituicdo oportuna de terapias modificadoras da
doencga, como risdiplam, nusinersena e terapia génica. Essas intervengdes tém
demonstrado impacto significativo na histéria natural da doenga, promovendo melhora
dos desfechos clinicos e da sobrevida dos pacientes (Harding et al., 2015). Dessa
forma, o presente estudo tem como objetivo relatar um caso de diagndstico tardio de

AME tipo | e discutir os impactos do atraso diagndstico no prognéstico do paciente.



CONGRESSO MEDICO -
ACADEMICO UNIFOA 2026 etz ) (OiFOA

Saude da Crianca: do primeiro olhar ao S
cuidado especializado

RELATO DE CASO

Lactente do sexo feminino, prematura tardia, com histérico de internagdo em unidade
de terapia intensiva neonatal por 10 dias, evoluindo com alta hospitalar sem
intercorréncias imediatas. Aos dois meses de vida, iniciou quadro de hipotonia e
fraqueza muscular progressiva. Aos cinco meses, passou a residir em instituicao de

acolhimento.

Posteriormente, aos 6 meses de idade, foi admitida em unidade hospitalar devido a
quadro respiratério infeccioso, evoluindo com insuficiéncia respiratoria aguda
secundaria a pneumonia, necessitando de ventilagdo mecanica invasiva continua,
com subsequente dificuldade no desmame ventilatorio. Ao exame fisico, apresentava
hipotonia global, arreflexia profunda, fraqueza muscular em membros inferiores e
superiores, redugdo de movimentos antigravitacionais, térax em sino e padrdo

respiratorio paradoxal, mantendo nivel de interacédo preservado com o meio.

Diante da suspeita de doenca neuromuscular, aos 7 meses de idade, procedeu-se a
investigacdo complementar com analise genética molecular, que evidenciou delegéo
em homozigose do gene SMN1, associada a presenca de duas copias do gene SMN2,

confirmando o diagndstico de atrofia muscular espinhal tipo I.

Apds a confirmacado diagnostica, a paciente evoluiu com necessidade de
traqueostomia, manutencao de suporte ventilatério mecanico continuo e realizagao de
gastrostomia para suporte nutricional. Aos 9 meses de idade, foi instituida terapia
modificadora da doenca com risdiplam, na dose de 0,2 mg/kg/dia por via oral, com

seguimento em servigo especializado.

Atualmente, aos 23 meses de idade, encontra-se dependente de ventilagdo mecanica
continua, em uso de gastrostomia, em acompanhamento multidisciplinar, como
fisioterapia diaria e neuropediatra regular, em uso de terapia modificadora da doenga

(ridisplam) e aguardando implementagao de assisténcia domiciliar.

RESULTADOS E DISCUSSAO

A atrofia muscular espinhal tipo | caracteriza-se por inicio precoce e evolugao
rapidamente progressiva, manifestando-se por hipotonia acentuada, fraqueza

muscular generalizada e comprometimento respiratério precoce (UpToDate, 2026).

O numero de coépias do gene SMN2 no exame genético, atua como importante
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modificador fenotipico, estando diretamente relacionado a gravidade da doenga;
individuos com menor numero de copias, como observado no presente caso, tendem
a apresentar formas clinicas mais graves e de evolugdo mais desfavoravel. Ja que
quanto mais copias normais de SMN-2 estiverem presentes, mais proteina estavel é

fabricada e menor sera a gravidade da doenca (Dosi; Masson, 2024).

O diagnéstico da AME é feito baseado nos sintomas apresentados, historico familiar,
e exames como o teste molecular, sendo este o necessario para a confirmacgao da
suspeita clinica. No caso clinico acima citado, houve suspeita de AME aos 7 meses
de idade da paciente, devido ao quadro clinico, composto de hipotonia, fraqueza
muscular e repeticdo de quadros respiratérios infecciosos. Portanto foi realizado o
teste genético, confirmando assim o diagndstico de AME tipo |I. Iniciado
posteriormente, aos 9 meses de idade a terapia para controle da AME.

O tratamento da AME é baseado especialmente em suporte, como no suporte
ventilatorio pulmonar, uso de gastrostomia, e fisioterapia para auxiliar nos sintomas
musculoesqueléticos. Contudo desde 2019 temos disponivel no Sistema Unico de
Saude (SUS) a terapia modificadora da doenga (TMD), como o nusinersen e o
ridisplan, incorporado em 2022 (Baranello et al., 2021). Para criangas com menos de
2 anos de idade é recomendado o inicio do tratamento com o ridisplam, por ser

aprovado para o tratamento em pacientes pediatricos.

O risdiplam, uma terapia modificadora da doenga, administrada por via oral, atua
aumentando a produgao da proteina SMN funcional, contribuindo para estabilizacao e
possivel melhora da fungédo motora. No entanto, sua eficacia é significativamente

maior quando iniciado precocemente (Baranello et al., 2021).

Com base em estudo clinico envolvendo 21 lactentes com atrofia muscular espinhal
tipo | em uso de risdiplam, observou-se, apdés 12 meses de tratamento, melhora
significativa dos desfechos motores e de sobrevida. Aproximadamente 41% dos
pacientes adquiriram a capacidade de sentar sem apoio por pelo menos 5 segundos,
enquanto cerca de 90% permaneceram vivos e livres de ventilagdo mecénica
permanente. Tais resultados superam de forma expressiva aqueles esperados pela
historia natural da doenca, evidenciando o impacto positivo da terapia modificadora

no curso clinico da AME (Rodrigues et al., 2022).

O diagnéstico tardio, esta associado a maior comprometimento funcional,
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especialmente nos dominios motor e respiratério, frequentemente culminando na
necessidade precoce de suporte ventilatorio e de intervencbes invasivas, como
traqueostomia e gastrostomia. Evidéncias da literatura demonstram que o inicio
precoce das terapias modificadoras da doenca esta relacionado a melhores desfechos
clinicos, incluindo atraso na progressao para dependéncia de ventilagdo mecanica e
maior preservagao ou estabilizagcdo da fungdo motora. Ademais, quando associadas
a medidas de suporte multidisciplinar, essas terapias contribuem para a melhora do
prognostico global, com potencial impacto positivo na sobrevida de pacientes com

atrofia muscular espinhal tipo | (Bach; Saporito; Weiss, 2024).

Dessa forma, o caso evidencia o impacto deletério do atraso diagndstico e reforga a
importancia da suspei¢ao clinica precoce, bem como da instituicdo oportuna do
tratamento, visando a otimizacao dos desfechos clinicos.

CONCLUSOES

O presente relato evidencia que o diagndstico tardio da atrofia muscular espinhal tipo
| esta associado a maior gravidade clinica, maior dependéncia de suporte ventilatério
e pior prognéstico funcional. A identificagdo precoce e o inicio imediato de terapias
modificadoras da doenca sdo fundamentais para modificar a historia natural da doenca

e melhorar os desfechos clinicos.
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