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O que causa a AME?

As atrofias musculares espinhais (AMEs) formam um grupo de doengas
neuromusculares caracterizadas pela morte do segundo neurénio motor localizados
na medula espinhal e tronco encefalico, levando a atrofia e a paralisia dos musculos
esqueléticos.’

Quais os sintomas e sinais da AME?

Os sinais e sintomas que chamam aten¢ao para a suspeita diagndstica dependem da
idade de inicio da doenca. Nas formas mais graves, os sintomas aparecem antes de 6
meses de vida. Mas ha formas em que a fraqueza surge ao final da idade pré-escolar
ou até na adolescéncia e idade adulta.

- Recém-nascidos: reducao dos movimentos fetais, polidramnia, asfixia, insuficiéncia
respiratoria e hipotonia ao nascimento.

- Lactentes: incapacidade de sustentar o pescoco, hipotonia, redu¢ao dos movimentos
de bracos e pernas, tosse e choro fracos e pneumonias de repetigao.
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- Pré-escolares: atraso dos marcos motores, lentiddo para andar, para correr, para
subir escadas e quedas frequentes.

- Escolares: atrofia muscular, intolerancia ao exercicio, dificuldades para andar,
correr, pular, subir escadas, pedalar ou chutar.

Quais os tipos de AME?

Existem 5 tipos de AME: 0, I, I, ITl e IV, em ordem decrescente de gravidade. Abaixo,
encontra-se um resumo das principais manifesta¢des clinicas em cada um dos tipos
clinicos:

»

»

»

»

»

O

Tipo 0: inicio intrautero. A crianga ndo adquire nenhum marco motor. Os
movimentos fetais sio minimos, a crianga ja nasce com insuficiéncia respiratdria
e incapacidade de deglutir. Pode haver cardiopatia congénita, artrogripose e
malformacdes do sistema nervoso central. Geralmente, o 6bito ocorre antes de 6
meses de idade.

Tipo I: inicio antes de 6 meses de idade. A crianca ¢ hipotdnica, com dificuldade de
sustentacao cervical, poucos movimentos de bracos e pernas, choro ¢ tosse fracos,
engasgos € pneumonias de repetigao.

Tipo II: inicio entre 7 e 18 meses. As criancas sentam-se sem apoio e chegam
a ficar de p¢, mas ndo adquirem o andar independente. Verificam-se hipotonia,
atrofia muscular, fraqueza de membros superiores e inferiores, auséncia de reflexos
profundos, miofasciculagdes de lingua, polimioclonia de dedos, contraturas
articulares e cifoescoliose.

Tipo III: inicio apds 18 meses. As criangas adquirem a marcha independente, mas
podem perdé-la apds um tempo. Com a perda da marcha, podem desenvolver/
agravar cifoescoliose e contraturas de quadril, joelhos, tornozelos e cotovelos. A
obesidade € outro problema nutricional nestes pacientes.

Tipo IV: inicio na adolescéncia ou fase adulta. Os sinais de fraqueza sdo mais
evidentes ao nivel do quadril e progridem lentamente.**

que devo fazer se suspeitar de AME?

Primeiramente, informe ao pediatra as queixas relacionadas a crianga especialmente
se houver hipotonia e atraso dos marcos motores para idade. Uma avaliagdo especifica
deve ser solicitada ao neurologista infantil.
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Como se faz o diagnéstico de AME?

O caminho do diagndstico se inicia com a suspeita clinica, quando a crianca apresenta
os sinais e sintomas descritos anteriormente. A confirmacao do diagnostico ¢ obtida
com os testes genéticos, que pode ser pelas técnicas de qPCR ou MLPA, e da técnica
de sequenciamento do gene se necessario.

Em 96% dos pacientes com AME a doenga ¢ causada pela delecdo em homozigose
(nos alelos herdados da mae e do pai) dos éxons 7 e/ou 8 do gene SMNI1. A perda
em homozigose de ambos os alelos de SMN1 (0 copias) confirma o diagndstico.
Se houver a presenga de apenas 1 alelo de SMNI1 e o paciente tiver manifestagdes
clinicas compativeis com a doenga, devera ser solicitado o teste de sequenciamento
de nova geracao (NGS) do gene SMN1, pois em alguns casos existe a possibilidade
da doenca devido a perda de um alelo de SMN1 e mutagdo de ponto no outro alelo
de SMN1.?

Um dos principais fatores que influenciam a gravidade da AME relaciona-se ao
numero de copias do gene SMN2, isto €, quanto maior o nimero de copias, menor €
a gravidade da doenca. Por exemplo: 70% dos pacientes com AME tipo I possuem
2 copias do gene SMN2, 82% dos pacientes com AME tipo II possuem 3 codpias,
pacientes com AME tipo III possuem de 3-4 copias e pacientes com AME tipo IV
possuem de 4-8 copias do gene SMN2. '

Como se trata AME?

A AME ¢ uma doenca multissitémica, isto ¢, além de afetar nervos e musculos,
tem repercussoes ortopédicas, gastrointestinais, respiratorias, cardiovasculares
e metabodlico-nutricionais. Médicos de varias especialidades, nutricionistas,
fisioterapeutas, fonoaudidlogos e terapeutas ocupacionais participam de forma
conjunta e integrada dos cuidados ao paciente com AME.

Quais sao os principais cuidados
respiratérios na AME?

A fraqueza dos musculos respiratorios € tanto maior quanto mais grave a doenga e,
portanto, a insuficiéncia respiratoria € uma preocupagdo principalmente nos tipos 0, I
e II. Nos tipos 11 e Il a escoliose também pode prejudicar a ventilacao, especialmente,
nas grandes deformidades de coluna.
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Em pacientes que nao sentam a avaliacdo da hipoventilacao pode ser feita através
da capnografia e da polissonografia. Os pacientes que sentam e andam, a depender
da cooperacao e idade, também podem realizar a prova de fungdo respiratoria para
acompanhamento da capacidade vital forcada (CVF).

As principais intervengdes sao a fisioterapia respiratoria indicada sempre nas criangas
que ndo sentam e naquelas com CVF < 60%, remogado de secre¢des de boca e vias
aéreas superiores, auxiliares de tosse e imunizacdo contra influenza e pneumococos.
O suporte ventilatério ndo-invasivo (BiPAP) estd sempre indicado para os pacientes
que ndo sentam e para aqueles que sentam mas que possuem CVF < 40% (indicado
BiPAP noturno) e < 20% (indicados BiPAP diurno e noturno).

E sempre importante reforcar que pacientes como AME ndo possuem qualquer
disturbio ao nivel de trocas gasosas, estando a interface alvéolo-capilar integra e
funcionante. Sendo assim, na maioria das vezes, ndo necessitam de oxigénio
suplementar. Mesmo na vigéncia de infecgdes respiratorias, o desconforto respiratorio
pode ser apenas controlado com o aumento das pressdes e fluxos respiratorios, além
das medidas de suporte (ex: aspiracoes, fisioterapia respiratoria, uso de mucoliticos
¢ broncodilatadores por tempo curto)®!!.

Quais sao os principais cuidados
nutricionais e gastrointestinais na
AME?

Os pacientes que ndo sentam apresentam disfagia por fraqueza dos musculos
bulbares envolvidos na degluticao, e por isso, estdo sob risco de broncoaspiracao
e consequentemente, pneumonias de repeticdo. A avaliagdo da capacidade de
degluticao pode ser estudada através do videodeglutograma. Normalmente, indica-
se gastrostomia com fundolicatura a Nissen precoce nos pacientes com AME tipo 1.

Tanto a desnutricao (tipos I e II) quando a obesidade (tipo III) devem ser monitorados
através de medidas como peso e indice de massa corporea. Ambos devem ser
controlados através de orientagdes nutricionais. O jejum deve ser evitado nos periodos
de doencas agudas.

Deve-se também avaliar e tratar outros problemas frequentes como refluxo
gastroesofagico, constipagdo, distarbios glicémicos, hipercolesterolemia e
hipovitaminose D*!!.
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Quais sao os principais cuidados de
reabilitagao na AME?

A reabilitacdo na AME ¢ feita pelo fisioterapeuta motor com auxilio dos terapeutas
ocupacionais. Os principais objetivos sdo evitar a atrofia muscular pelo desuso, a
cifoescoliose e as contraturas articulares que aceleram a perda da fun¢ao dos membros.

Sao necessarias avaliagdes periddicas para graduagdo da forca muscular, da amplitude
articular (goniometria) e para aplicagdo com escalas e testes motores especificos
para cada nivel de gravidade (ex: CHOP INTEND, HINE, HFMSE, RULM, MFM,
OMWTH).

Quanto as intervencdes de reabilitacio motora destacam-se as atividades de
alongamento passivo e ativo diariamente, exercicios aerobicos diarios de 30 minutos
(ex: natacao, hidroterapia, caminhada, ciclismo, yoga) para os pacientes com tipo II
e I1, e uso de orteses de alongamento/funcao/mobilidade para membros inferiores e
coluna >,

* CHOP INTEND: Children Hospital of Philadelphia Infant Test; HINE:
Hammersmith Infant Neurological Examination; HFMSE: Hammersmith Function
Motor Scale Expanded; MFM: Motor Function Measure; 6MWT: teste de caminhada
de 6 minutos.

Quais sao os principais cuidados
ortopédicos na AME?

Os principais problemas ortopédicos na AME sdo a escoliose, que pode inclusive
prejudicar a ventilagdo por reducdo da capacidade vital pulmonar, e as diversas
contraturas em flexao de cotovelos, punhos, quadris e joelhos.

Sendo assim, recomenda-se a radiografia de coluna vertebral (cervical, toracica e
lombar) em AP e perfil com medicao do angulo de Cobb para acompanhamento da
escoliose. As Orteses téracolombares de coluna estdo indicadas para deformidades
com angulo maior que 20°. A cirurgia de fixacdo de coluna estd indicada apos os 4
anos para deformidades iguais ou acima de 50° e nas progressoes rapidas (aumentos
acima de 10°ano). As cirurgias de contraturas articulares estardo indicadas se houver
prejuizo funcional grave ou dor®!!.
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Existem medicamentos para AME?

Existem medicamentos que atuam via gene SMNI1 e via SMN2, na tentativa de
aumentar a quantidade de proteina SMN e com isso, atenuar os sinais de fraqueza e
a progressao da doenga.

Muitos t€ém demonstrando nos estudos cientificos resultados promissores, evitando
a morte do segundo neurdnio motor e alterando de forma significativa a evolucao da
doenca.
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