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EIXO TEMÁTICO: Biotecnologia, Inovação e Saúde.
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Introdução:A Atrofia Muscular Espinhal(AME) é uma doença neurodegenerativa  com herança autossômica recessiva e incidência estimada de 1:10000 nascidos.É causada por uma mutação homozigótica do gene 1 de sobrevivência do motoneurônio(SMN1) responsável pela produção da protéina SMN, localizado na região telomérica do cromossomo 5q13. A falta dessa proteína leva à degeneração do motoneurônio α localizado no corno anterior da medula espinhal, o que resulta em fraqueza e paralisia muscular proximal progressiva e simétrica. Seu diagnóstico hoje é dado pela evidência eletrofisiológica e histológica da desnervação do músculo, todavia esses exames não são específicos para AME.Objetivo:Descrever a importância do diagnóstico dos portadores de AME pelo método genético molecular. Metodologia: Foi realizada uma revisão integrativa da literatura nas bases de dados Medline e Sciello. Utilizou-se a estratégica de busca: Motor neuron disease, Genetic Method e diagnosed, associados ao operador booleano AND nas línguas inglesa e portuguesa, com seleção de artigos de 5 anos.Resultados: Um total de 5 artigos foram selecionados a partir da estratégia de busca descrita. Foi constatado em diversos estudos que a AME possui uma evidência eletrofisiológica de desnervação.Contudo, esses achados são passíveis de serem encontrados em outras doenças neuromusculares, assim como as alterações na biópsia muscular com a presença de fibras musculares atróficas são características que não são observadas apenas em casos de AME, sendo considerado apenas mais um dado clínico. Foi verificado que através da pesquisa de deleção no gene SMN1que é possível confirmar 95% dos casos de AME tipo I e II e a 80% dos casos do tipo III. O diagnóstico genético- molecular é mais preciso e definitivo, menos invasivo que a biópsia e a ENMG, porém não está disponível de forma abrangente no Brasil. O teste genético molecular para AME está disponível em dois centros de pesquisa do país, localizados no Rio de Janeiro e em São Paulo e também através de 3 prestadores de serviços privados localizados em Curitiba, Belo Horizonte e Porto Alegre.Conclusão: O teste genético molecular para AME atende ao critério de utilidade clínica, já que sua capacidade de estabelecer o diagnóstico definitivo é 95%.
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