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RESUMO

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) é uma doenga neuromuscular
caracterizada pela degeneracao dos neurb6nios motores medulares,
condicionando atrofia e fraqueza muscular progressivas. Essas atrofias
sdao consideradas a causa genética mais comum de mortalidade infantil,
com dados epidemiolégicos escassos. Apresentam grande variabilidade
clinica ocasionada pela perda ou deficiéncia da proteina de sobrevivéncia
do neurdnio motor (SMN - Survival Motor Neuron). Ocorre uma alteracéo
do gene Survival Motor Neuron-1 (SMN1), localizado no braco longo do
cromossoma cinco. Uma cépia quase idéntica do gene SMN1, chamada
SMN2, modula a gravidade da doenca. A AME repercute-se a nivel de
varios d6érgaos e sistemas, envolvendo os sistemas respiratério,
osteoarticular e gastrintestinal. Estao descritos varios subtipos da doenca,
com base na idade do inicio dos sintomas e na maxima aquisicao motora
alcancada. O diagndstico da AME é dificil e motivado por sinais clinicos e
evidéncia de desenervagcdo do musculo, por eletrofisiologia ou histologia.
A confirmacdo do diagndstico é baseada em teste genético, de analise
quantitativa dos genes SMN1 e SMN2 por meio de MLPA (multiplex
ligation-dependent probe amplification), PCR (Polymerase Chain Reaction)
quantitativo ou NGS (Next Generation Sequencing). Por ser uma condicao
clinica neurodegenerativa progressiva, os tratamentos disponiveis sdo
paliativos, auxiliando no aumento da expectativa e qualidade de vida. Os
tratamentos farmacolégicos sdo escassos, no entanto, em virtude do
progresso no entendimento das bases genéticas e da fisiopatologia da
AME, h& a possibilidade de desenvolvimento de novos agentes
terapéuticos. Os estudos tém apresentado como alvo terapéutico principal
as modificacbes genéticas. Esse estudo objetiva descrever o perfil clinico
de pacientes com AME com delecdo no gene da proteina sobrevivéncia do
neurdnio motor e relatar as limitagcdes do tratamento. Trata-se de uma
revisao de literatura, integrativa, descritiva, qualitativa. Os critérios de
inclusdo foram: artigos que abordavam diretamente o tema, artigos em
lingua portuguesa e inglesa. Os critérios de exclusdao foram: artigos
duplicados nas bases de dados, artigos de revisdo sistemética, artigos que
nao abordava o tema especifico do trabalho, e que nao contemplava o
periodo de 2016 a novembro de 2019 como busca nas bases de dados
BVS, Medline e Capes periddicos. Verificou-se que a gravidade da doenca
era inversamente proporcional a idade do inicio dos sintomas e a funcao
motora méaxima atingida pelo individuo durante o seu desenvolvimento.
Os doentes apresentaram infeccdes respiratérias recorrentes e nos dbitos
ocorridos, verificou-se como causa de morte a insuficiéncia respiratéria,
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complicada por parada cardio-respiratéria. As principais complicacdes
ortopédicas foram o desenvolvimento de contracturas articulares das
grandes articulacées dos membros inferiores e escoliose. A disfagia foi a
principal complicacdo gastrenterolégica. A AME é de dificil diagnéstico,
por ser pouco conhecida, e de tratamento ainda incerto. Os tratamentos
farmacoldgicos e as terapias de suporte existentes ainda ndo sdo capazes
de recuperar os motoneurdnios ou as células musculares que ja foram
perdidos, mas tém o objetivo de retardar o progresso da doenca e
melhorar a funcao muscular residual dos pacientes, bem como oferecer
uma melhor qualidade e expectativa de vida.
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