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A Atrofia Muscular Espinhal (AME) é uma doença genética autossômica recessiva, na qual há mutação no gene SMN1, que normalmente produz a maior parte das proteínas de sobrevivência do neurônio motor (SMN) e, na AME, não as produz. Estas também são produzidas pelo SMN2, mas, frequentemente, há retirada do exon 7 no splicing de seu pré-mRNA, assim, a minoria das proteínas sintetizadas são funcionais, não sendo suficientes para suprir os neurônios motores inferiores. Posto isso, este trabalho objetiva relatar o caso de uma paciente de 9 anos com AME tipo I e uso de Risdiplam, o qual modifica o splicing do pré-mRNA do SMN2, levando a produção de mais proteínas funcionais.
Paciente, feminino, à alta 24h após nascimento mostrava-se hipotônica à percepção da mãe. A partir dos 7 dias manifestava engasgo à amamentação. Aos 28 dias apresentou cianose central, sendo internada em hospital local com hipótese de pneumonia. Depois, foi atendida por pediatra e neuropediatra particulares e internada em hospital de cidade próxima com hipótese de Doença de Pompe. Porém, após excluir outras hipóteses, diagnosticou-se AME tipo I aos 2 meses, considerando teste genético (0 cópias de SMN1 e 3 de SMN2), momento de início dos sintomas e ausência de marcos motores. Desde então, a paciente foi acompanhada em hospital da capital, submetida a gastrostomia e traqueostomia e evoluiu com perda dos movimentos. Atualmente, aos 9 anos, tem assistência multiprofissional e usa Risdiplam 6,5ml/dia há 1 ano. Após 6 meses de uso exibiu gradualmente sustento cefálico e movimentos de membros, como extensão de cotovelo, flexão de quadril e adução de quadril. Ademais, apresenta cognição preservada, verbalização de sílabas, hipotonia e hipotrofia globais e reflexos osteotendíneos ausentes globalmente. Quanto à história familiar, há consanguinidade em família paterna, irmão com quadro motor-cognitivo, tia materna falecida com 1,5 ano e familiar de 7º grau, ambas com quadros similares. É relevante mencionar que a paciente não usou Nusinersen devido a escoliose, nem Onasemnogene Abeparvovec, em razão da idade superior à indicada quando foi liberado.
Assim, além da AME ser a principal causa genética de mortalidade infantil, o tipo I é o mais comum, tem início precoce, maior gravidade e expectativa de vida de até 2 anos. Neste caso, os tratamentos farmacológico e multiprofissional parecem ter contribuído para o progresso da paciente, que vem superando tal expectativa e apresentando ganhos motores.
