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Tratamento n3do-farmacolégico 1. LEIA AS INFORMACGES Ay

Incluem  cuidados de fonoaudiologia,

ortopédicos, respiratdrios e nutricionais, como DAS EMBALAGENS DOS é COMISSAO DE

por exemplo : terapias especificas de suporte MEDICAMENTOS. ,.'

respiratorio, nutricional e ortopédico (cirurgia ATENGAO FARMACEWICA

de gastrostomia, Orteses, proteses e aparelhos 2. SIGA AS |NSTRUC6ES

respiratorios). z
DO SEU MEDICO o ATROFIA MUSCULAR

Tratamento farmacoldgico ou FARMACEUTICO. v

Os medicamentos nusinersena e o risdiplam & ) ESPINHAL 5Q TIPO 1

sdo as alternativas disponiveis no Sistema
Unico de Saude para o tratamento da AME 5Q

tipo.
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Introducao

As atrofias musculares espinhais sdo um grupo
diverso de desordens genéticas que afetam o
neurdnio motor espinhal.

A atrofia muscular espinhal (AME) 5q é a forma
mais comum nesse grupo de doencas
neuromusculares hereditdrias autossdmicas
recessivas caracterizadas pela degeneracao
dos neurbénios motores na medula espinhal e
no tronco encefalico.

E uma doenca considerada rara, degenerativa
gue é passada de pais para os filhos e afeta
aproximadamente 1 em cada 10.000 bebés
nascidos em todo o mundo. Mesmo sendo
considerada rara, a AME (tipol) tem um
grande impacto social, pois é a principal causa
genética de mortalidade infantil.

A identificacdo da doenca em seu estagio
inicial e o encaminhamento agil ddo um melhor
resultado terapeutico e prognostico dos casos.
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Causas

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) é causada
devido a alteragao do gene de sobrevivencia do
neuronio motor. Os genes SMN1 e SMN2 s3ao
responsaveis pela produgdao de uma proteina
essencial para a sobrevivéncia dos neuronios
motores, a anormalidade ou ausencia dessa
producdo interrompe a manutencdo dos
neurdnios motores e acometem
principalmente o mecanismo molecular
associado @ AME 5Q.
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Figura 2. Ilustragdo representando a diferenca entre o misculo de pessoas sem AME 5q e em pessoas com AME 5q.
Afalta de conexdo do neur8nio motor com o mdsculo causa fraqueza e atrofia progressiva.
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Figura3: 1l Géo rep i0 0s genes relacionados e as proteinas em pessoas com e sem AME 5q.

Sintomas

Os principais sintomas da AME 5Q tipo 1 sado
identificados apds o nascimento do bebé, de 0
a 18 meses.

Tipo 0 » Hipotonia severa j& ao nascer,
+ Insuficiéncia respiratoria grave ja ac nascer.

Tipo 1 » Ténus muscular diminuido (hipotonia) o bebé tem o corpinho mais "mole"
do que os bebés normais;

+ Parna de "sapinho” {consequéncia da hipotonia),;

+ Pescogo que ndo firma na idade adequada (até os 4 meses);

* Diminuigao ou auséncia dos reflexos tendinosos (aqueles que aparecem
quande o médico faz o exame do martelinha);

» FasciculagGes (tremores) na lingua;

+ Dificuldades respiratorias: o bebé tem uma respirac@o mais acelerada que
o normal, & apresentar suor mais que o normal;

+ Tosse e choro fracos:

« Dificuldade de degluticAo: o babé costuma ter engasgos frequentes ao
mamar, no apresenta ganho de peso adequado.




