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A Atrofia Muscular Espinhal (AME) é uma doenca neuromuscular, com etiologia genética
autossGmica recessiva, relacionada a insuficiéncia da proteina do neurénio motor de sobrevivéncia,
cuja ocorréncia causa mutacdo homozigdtica no gene dos neurdnios motores 1 e 2 (SMN1 e SMN2),
no cromossomo 5013, que determinam o diagndstico e a gravidade da doenca, respectivamente.
Diante disso, ocorre degeneracdo dos neurbnios motores localizados na medula espinhal e no
tronco encefdlico, levando a atrofia e paralisia progressivas, incluindo a parte respiratéria, onde o

paciente pode necessitar de suporte ventilatorio®.

Conforme classificacdo do Ministério da Saude, podem ser encontrados quatro tipos de
AME 5q, de acordo com a idade de inicio e fungdo maxima motora adquirida. O nimero de cépias

do SMN2 é inversamente proporcional & gravidade da doenca??:
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a. AME tipo O: rara, inicio no periodo pré-natal, acometimento motor e respiratério,
alteracdes cardiacas e cerebrais, hipotonia profunda, fraqueza grave, contraturas
articulares, disfagia, sem capacidade de sucgdo para mamar, demanda suporte ventilatério

ao nascimento ou horas depois dele, com expectativa de vida de dias ou semanas;

b. AME tipo 1: 60% de prevaléncia, de 2 a 3 cdpias do SMN2, com inicio dos sintomas entre
0 e 6 meses, expectativa de vida menor do que 2 anos e sentar-se com apoio como marco

motor mais alto alcancado;

c. AME tipo 2: 27% de prevaléncia, 3 copias do SMN2, com inicio dos sintomas entre 7 e 18
meses, expectativa de vida de 2 a 35 anos e sentar-se de forma independente como marco

motor mais alto alcancado;

d. AME tipo 3: 13% de prevaléncia, 3 a 4 cépias do SMN2, com inicio dos sintomas apds 18
meses, expectativa de vida normal e ficar de pé e andar sem apoio como marcos motores

mais altos alcancgados;

e. AME tipo 4: prevaléncia desconhecida, 4 copias ou mais do SMN2, sintomas com inicio na
vida adulta, expectativa de vida normal e caminhar durante a idade adulta como marco

motor mais alto alcancado.

A AME atinge cerca de 4 a 10 em cada 100 mil nascidos vivos, quando se trata de disturbios
monogénicos ou mendelianos, com muta¢des em um Unico gene, sendo considerada rara, em
relacdo a essa incidéncia. Contudo, a frequéncia de portadores de mutacées SMN1 é maior,
variando de 1/90 a 1/47, sendo considerada, nesse sentido, uma doenca autossdmica recessiva
frequente e causa genética comum de mortalidade entre criangas. Os tipos 1 e 2 sdo os mais

graves®.

Criangas de até seis meses de idade, que apresentam sinais clinicos de hipotonia, fraqueza
muscular progressiva, simétrica e mais proximal que distal, geralmente nos membros inferiores,
com sensibilidade preservada, reflexos tendinosos ausentes ou diminuidos, fraqueza dos musculos

intercostais, torax em forma de sino, padrao respiratério paradoxal, que conseguem acompanhar
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com o olhar, sorrirem e que preservam a mimica facial sdo suspeitas de apresentarem a doenca.
Em termos genéticos, o diagnédstico é confirmado pela alteragdo bialélica do gene SMN, a partir de

PCR quantitativo (QPCR) ou por multiplex ligation-dependent probe amplification (MLPA)?.

Além do diagndstico clinico e exame genético, outros exames complementares também
podem ser feitos. A eletroneuromiografia permite “distinguir se o acometimento é do neurénio
motor, de raizes ou nervos periféricos, da juncdo mioneural ou da fibra muscular”, revelar a
denervagdo em atividade e cronicidade, por meio do aumento da amplitude e da duragdo do
potencial de acdo muscular composto. A bidpsia muscular permite a identificacdo de mutagGes
neurogénicas, como a presenca de fibras musculares atrofiadas com aspecto angulado e de atrofia
agrupada de fibras e agrupamento de tipos de fibras. Esses exames complementares sé sdo

indicados quando ndo foi possivel identificar alteracdo no gene SMN1*.

O teste genético molecular ja é oferecido de forma gratuita no Brasil e pode ser solicitado
por qualquer médico que suspeite dos sintomas apresentados pela crianca, com apoio de
laboratdrios independentes. A testagem da AME ainda ndo esta incluida no Programa Nacional de
Triagem Neonatal (PNTN), do Sistema Unico de Saude (SUS), ainda que ja tenha cumprido todos os
pré-requisitos para ser incorporada, principalmente porque tratamentos farmacoldgicos tém sido
incorporados. Também podem ser feitos testes pré-natais, em situagGes em que a familia ja teve
um filho acometido, por meio da coleta de vilosidade coridnica, liquido amnidtico ou sangue do
corddo, com custo viavel, mas com resultados de dificil interpretacdo. O exame mais caro é usado
em fertilizacdo in vitro, para selecionar embrides sem mutacdo do gene SMN1 e n3do estd disponivel

no SUS°.

O tratamento deve ser iniciado o mais precocemente possivel, pois ao completar seis
meses de vida a crianca ja perdeu cerca de 90% de seus neurdnios motores, que ndo podem ser
recuperados. A terapéutica envolve tratamentos farmacoldgicos modificadores da doenca, que
devem ser combinados com terapias de suporte, como fisioterapia, fonoterapia, terapia
ocupacional e outras que se fizerem necessdrias. Entre os farmacos aprovados no Brasil estdo a

nusinersena (Spinraza), que aumenta a producdo da proteina SMN funcional pelo gene SMN2,

80



UOL. XU - N°- 01 - Ano 2025
ISSN 2238-4111

Revista Eletronica

Saude e Ciéncia

aplicada por meio de puncgdo lombar, por toda a vida; a molécula RG 7916 (Risdiplam), usada por
via oral e que atua no gene SMN2, induzindo a produgdo mais completa da proteina SMN, também
por toda a vida; onasemnogene abeparvovec (Zolgensma), que introduz um novo gene SMIN1 na
célula do paciente, por administracdo endovenosa, em dose Unica, para AME do tipo 15 A
combinagdo dessas terapias ainda ndo conta com evidéncias cientificas, razdo pela qual ndo é
recomendada, mas acredita-se que em futuro préximo os pacientes poderdo se beneficiar de

tratamento com dois medicamentos com abordagens diferentes, em conjunto’.

Os pacientes com AME necessitam de varios tipos de cuidados desde que sdo
diagnosticados e ao longo da vida, como cuidados respiratéorios, motores e ortopédicos,
nutricionais, odontolégicos em geral e ortoddnticos especialmente e de fonoterapia, que
constituem o tratamento ndo medicamentoso. Pessoas com AME podem apresentar dificuldades
para respirar, falar, engolir e limparem as vias aéreas, pois 0s grupos musculares que controlam
essas fungdes encontram-se em situacdo de fraqueza e fadiga. O conjunto dessas dificuldades
chama-se disfuncdo bulbar, visto ser um quadro que se origina no bulbo, “estrutura que compde o
tronco encefalico onde se encontram neurénios motores inferiores, que inervam os musculos da

regido da face, boca, garganta e pescoco””’.

A dificuldade de engolir caracteriza a disfagia. O paciente necessita de mais tempo e
esforco para mover os conteldos naturais da boca, como a saliva, bem como outros contetdos
gue nela estejam, como alimentos e medicamentos, até o estbmago ou simplesmente ndo
consegue fazé-lo. Em consequéncia, pode haver aspiracdo desses conteldos para as vias aéreas e
ocorrer pneumonia aspirativa, devido a ineficidcia da tosse, situacdo potencialmente fatal. A
dificuldade para engolir pode levar o paciente com AME a desnutricdo e desidratacdo. Nas criangas,
pode haver prejuizos Os musculos faciais responsaveis pelo movimento de engolir sdo os primeiros
a apresentarem sinais de degeneracdo e sdo os Ultimos a apresentarem resultados com o

tratamento’.ao desenvolvimento intelectual e na curva de crescimento fisico.

A abordagem da disfagia no paciente com AME é feita pelo fonoaudidlogo. O

acompanhamento é iniciado pela avaliacdo da mimica facial, da capacidade de expressao, padrdo
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e controle respiratério para a fonacdo e mobilidade e sensibilidade oral para articulacdo e
alimentacdo. Sinais e consequéncias da disfagia sdo avaliados, como aspiracdo alimentar, auséncia
do reflexo de degluticdo, processo digestivo lento, constipagdo intestinal, que sdo decorrentes da
reducdo do peristaltismo. A partir dos dados fornecidos por essa avaliacdo, o fonoaudidlogo
estabelece pardmetros para a intervencgado terapéutica, que pode ser direta, indireta, mecanica ou

mista®.

Muitos pacientes necessitam obter alimentacdo modificada, receberem gastrostomia
(sonda enteral), se ndo se sentarem e até mesmo quando conseguem se sentar, devido a
possibilidade de engasgos e aspiracdo de liquidos, o que os leva a subnutricdo, dificuldades de
crescimento e obesidade. A tosse durante a alimentacdo também deve ser investigada. A
adaptacdo dos alimentos e dos utensilios é feita pelo fonoaudidlogo, para facilitar a ingestao,
duracdo e seguranca. Pode haver deficiéncia de micronutrientes, que deve ser suprida por meio da
ingestdo de vitaminas, como D, B12, E e K, além de 4cido félico e célcio. Esse trabalho é feito em

associacdo com o nutricionista®.

A atuacdo do fonoaudidlogo frente a disfagia no paciente com AME deve ser a mais
precoce possivel. As principais vertentes dessa atuacdo estdo relacionadas a maximizacdo da
protecdo dos mecanismos de via aérea, reducdo dos riscos de aspiracdo, melhora da percepc¢édo do
corpo (propriocepgdo), desenvolvimento de compensagdes para tornar a degluticdo mais segura,
melhora das habilidades de comunicacdo e interacdo com o meio ambiente, para que haja

estimulacdo cognitiva®.

A melhoria da degluticdo é feita por meio de estratégias compensatdrias, manobras
posturais e respiratdrias, de forma a manter ativa a musculatura orofaringolaringea, da
musculatura cervical e da mimica facial, que constituem intervencgdes diretas, para pacientes com
disfagia de leve a moderada. Os exercicios envolvidos ndo podem ser exaustivos, visto que sdo
prejudiciais, mas também ndo podem deixar de serem feitos, pois leva ao desuso e perda da
funcionalidade. O fonoaudidlogo também orienta o paciente para o autocuidado, na medida do

possivel e os familiares, pois existem exercicios que podem ser feitos por eles no ambiente
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doméstico. Essa outra parte do trabalho do fonoaudidlogo deve ser feita em conjunto com o

fisioterapeuta e terapeuta ocupacional®®.

As intervencdes indiretas ndo usam alimentacdo para melhorar a mobilidade e
sensibilidade das estruturas de degluticdo, sendo direcionada aos pacientes com disfagia
moderada a grave, com aspiracdo de toda e qualquer consisténcia ou volume de alimentos. E
composta por exercicios vocais, sensério-motores, estimulacdo térmica e gustativa. As
intervengBes mecéanicas sdo feitas com massageadores faciais, com ou sem aparelhos de
eletroestimulacdo, para todos os niveis de disfagia. As intervencGes mistas englobam exercicios
diretos, indiretos e mecanicos, de acordo com a necessidade de cada caso. E importante estimular
0 paciente para ser observador quanto a sua degluticdo, para se tornar ativo diante das

intervencdes e obter mudancas que melhorem a sua qualidade de vida®®.

Na avaliacdo da disfagia o fonoaudidlogo pode empregar diversas escalas e instrumentos.
Quality of Life in Swallowing Disorders (SWAL-QOL) é questionario de autoavaliagdo, por meio do
qual os pacientes expressam seu préprio nivel de funcionalidade e qualidade de vida em relacdo a
degluticdo; o Eating Assessment Tool-10 (EAT-10) também é um questionario e avalia os sintomas
de disfagia e a gravidade percebida pelo paciente; a Functional Oral Intake Scale (FOIS) classifica a
ingesta oral funcional e descreve o grau de dependéncia para se estabelecer via alternativa de
alimentacdo, levando em conta as necessidades alimentares do paciente; o Protocolo
Fonoaudioldgico de Avaliacdo do Risco para Disfagia (PARD) é uma avaliacdo funcional que inclui
testes de degluticdo com dgua e alimentos pastosos, permite classificar o grau de disfagia e
estabelecer diretrizes para conduta fonoaudioldgica. Essas condutas, muitas vezes, sdo

estabelecidas em dmbito multidisciplinart?.
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