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Resumo

Evidenciar os planos de cuidado do paciente com AME demonstrando uma revisao de
literatura sobre a AME, informando sobre os tratamentos possiveis para a AME e
discutindo a sistematizacao e assisténcia prestada em pacientes com AME. Trata-se
de uma revisao integrativa da literatura, sendo selecionados artigos através de dados
eletrbnicos, como Scientific Eletronic Library Online (Scielo), PubMed e Biblioteca
Virtual em Saude (BVS), e a utilizagdo do DECS/MeSH em busca dos seguintes
descritores: “enfermagem?”; “atrofia muscular espinhal”. Foram selecionados 14 artigos
cientificos, em que debateram sobre assuntos que foram organizados e divididos por
categorias, nos quais foram tidos como mais importantes aqueles com o
conhecimento acerca do tema proposto, com o intuito de obter um conjunto de
proposi¢des e conclusdes dos autores escolhidos. A AME é uma doenga rara, no qual
existe estudo diagndstico genético que deve ser efetuado no tratamento da mesma.
A diversificagdo de complicagdes que pode determinar, exige uma abordagem mais
ampla e coordenada do doente. O acompanhamento médico e os cuidados paliativos,
em conjunto, sdo procedimentos importantes no decorrer de toda a vida dos pacientes
com a doenga. Com isso, deve ser desenvolvido um plano que contenha um trabalho
em equipe, com profissionais multidisciplinares de saude, em que cada profissional
desenvolva agdes complementares, favorecendo o tratamento dos pacientes.

Palavras-chave: Atrofia Muscular Espinhal. Cuidados de Enfermagem. Cuidados de
Enfermagem Doengas Degenerativas. Tratamento Atrofia Muscular Espinhal.

Abstract

To highlight the care plans for patients with SMA, demonstrating statistical data about
SMA, informing about possible treatments for SMA and discussing the systematization
and care provided to patients with SMA. This is an integrative literature review, with
articles selected through electronic data, such as Scientific Electronic Library Online
(Scielo), PubMed and Virtual Health Library (BVS), and the use of DECS/MeSH in
search of the following descriptors: “nursing”; “spinal muscular atrophy”. 14 scientific
articles were selected, in which they debated on subjects that were organized and
divided by categories, in which those with knowledge about the proposed theme were
considered the most important, in order to obtain a set of propositions and conclusions
from the authors selected. SMA is a rare disease, in which there is a genetic diagnostic
study that should be performed in its treatment. The diversification of complications
that it can determine requires a broader and more coordinated approach to the patient.
Medical follow-up and palliative care, together, are important procedures throughout
the life of patients with the disease. With this, a plan must be developed that contains
teamwork, with multidisciplinary health professionals, in which each professional
develops complementary actions, favoring the treatment of patients.

Keywords: Spinal Muscular Atrophy. Nursing Care. SMA Nursing Care Degeneratie
Diseases. Treatment Spinal Muscular Atrophy.

1. Introdugao

A Atrofia muscular espinhal (AME) € uma doenga neuromuscular com heranga
genética autossémica recessiva, causada pela insuficiéncia da proteina do neurdnio
motor de sobrevivéncia (SMN), ocasionando uma mutagdo homozigética no gene do
neurénio motor 1 (SMN1), localizado no cromossomo 5q13'. A AME ¢ descrita pela
degeneragdo dos neurdnios motores, localizados na medula espinhal e tronco
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encefalico, procedendo a atrofia e paralisia progressivas, necessitando de suporte
ventilatério, nos casos mais graves®3. Ela é a causa mais comum de mortalidade
infantil por disturbios monogénicos, com uma incidéncia estimada de 1 em 10.000
nascidos vivos®.

As especificagdes clinicas da AME sao baseadas pela idade de inicio e fungao
motora maxima, sendo dividas em: Grupo | — forma mais severa, podendo se
manifestar ainda no utero; Grupo Il — forma intermediaria da doenga, manifestando
entre 3 e 15 meses de idade; Grupo Il — forma menos severa, manifestando a partir
dos 2 anos até a vida adulta. Essa degeneragéo causa fraqueza, hiporreflexia e atrofia
simétrica progressiva, manifestada principalmente por musculos voluntarios proximais
de membros inferiores e superiores e durante o desenvolvimento da doencga, afeta os
musculos axiais, a respiragdo e a medula oblonga, que, por sua vez, pode ocasionar
em insuficiéncia respiratoria e levar a &bito*>. O desenvolvimento de padrbes
respiratorios restritivos sdo um resultado gradual da fraqueza dos musculos
respiratorios, ainda envolvidos na diminuicdo da ventilagcdo alveolar, resultando em
hipoventilagdo e incapacidade de tossir durante o sono, levando a desobstru¢ao
ineficiente das vias aéreas, hipoplasia pulmonar e cavidade toracica, ocasionando em
infecgdes respiratorias recorrentes’.

O diagnostico da AME é realizado por meio da evidéncia de denervagao
muscular, encontrada na eletromiografia e na biopsia muscular, realizada no paciente
com suspeita de apresentar a enfermidade. Com o exame confirmatorio, também é
realizada uma analise molecular, onde € observado a detec¢ao da auséncia do exon
7 do gene SMN1, independentemente de sua classificagdo clinica®. O reconhecimento
e 0 encaminhamento imediato nas fases iniciais da doencga fardo com que o paciente
tenha um atendimento adequado na Atencdo Primaria, sendo um recurso para
alcangar melhores resultados do tratamento e progndstico dos casos dessa doenga®.

Infelizmente, até o momento, nenhuma das formas da doenga possui uma
cura definitiva. Como a AME é uma doenga neurodegenerativa progressiva, s&o
necessarios cuidados especializados. As precaucdes incluem acesso rapido de
intervengdes clinicas especiais e suporte respiratorio, conforme necessario (incluindo
a ventilagdo nio-invasiva, a traqueostomia e a ventilagdo mecanica)®.

Perante o exposto referido, € necessario elaborar um planejamento de cuidado
de forma sistematizada e integral, para que se possa potencializar a capacidade da
resposta do servigo de saude, com base nas necessidades individuais e das familias
com doengas crbnicas degenerativas e sindromicas. O cuidado deve ser um plano
contemplado a partir de um trabalho em equipe, com profissionais multidisciplinares
de saude, no qual cada profissional desenvolvera acbes complementares para o
tratamento do paciente, de forma a favorecer no processo do cuidado integral em
saude®.

Atualmente, existem dois tipos de tratamentos para a AME, sendo eles: o
tratamento medicamentoso (por meio da aplicagdo da vacina Nusinersena, no qual
aplicam-se seis doses no primeiro ano e trés doses de manutencgéo subsequente) e o
tratamento ndo-medicamentoso (abrangendo, essencialmente, os cuidados
nutricionais, respiratérios e ortopédicos)?*.

A AME caracteriza-se como uma doenca rara, degenerativa, passada de pais
para filhos, e que interfere na capacidade do corpo de produzir uma proteina essencial
para a sobrevivéncia dos neurdnios motores que ainda nao possui cura. Visto que
esta € uma enfermidade pouco conhecida e complexa, que causa a seus portadores
a dependéncia de cuidados especiais, esta pesquisa torna-se importante para
aprofundar o conhecimento sobre a Atrofia Muscular Espinhal (AME), e sobre uma
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prestacdo de cuidados adequada da equipe de enfermagem para os pacientes
portadores da AME, a fim de direcionar as acbes em saude para um tratamento
efetivo, com qualidade e conforto para o paciente.

Deste modo, o presente trabalho teve como objetivo evidenciar os planos de
cuidado do paciente com AME, por meio de uma revisao da literatura, informando
sobre os tratamentos e discutindo a sistematizacdo e assisténcia prestada aos
pacientes.

2. Metodologia

Este trabalho tratou-se de uma revisao integrativa da literatura, que teve como
abordagem a descritiva, exploratdria e qualitativa, em que se buscou sintetizar e
agrupar os resultados obtidos em pesquisas importantes, com o intuito de aprofundar
os conhecimentos de materiais ja elaborados por artigos e estudos cientificos.

A selecao de artigos foi realizada através de dados eletrénicos, como Scientific
Eletronic Library Online (Scielo), PubMed e Biblioteca Virtual em Saude (BVS). Como
critério de inclusao, foram utilizados artigos disponibilizados gratuitamente nas bases
de dados, sendo artigos com resumos em portugués e inglés, publicacbes de
materiais online com periodo de publicagdo compreendido entre os anos de 2018 e
2022 (ultimos 5 anos). E como critério de exclusdo, foram considerados os artigos
publicados anteriores ao ano de 2017.

Foi desenvolvido também um trabalho de carater exploratério, qualitativo e
descritivo, tipo revisdo da literatura. Foi utilizado o DECS/MeSH em busca dos
seguintes descritores: “enfermagem?”; “atrofia muscular espinhal’.

Ao decorrer da pesquisa, quantificou-se a amostra de artigos encontrados,
analisando quais seriam utilizados e quais seriam excluidos, levando em consideragao
a tematica da pesquisa desenvolvida. Por se tratar de uma pesquisa integrativa
descritiva e exploratéria ndo foi necessario a submissdo ao Comité de Etica sendo a
Resolucdo n°® 466/12 e 510/16 do Conselho Nacional de Saude — CNS. Assim, os
dados foram analisados por meio de analise de tematica de conteudo.

Dessa forma, foram analisados 26 artigos publicados entre os anos de 2010 a
2022. Dentre esses, 11 dos artigos foram excluidos, por ndo fazerem parte do
desenvolvimento desta pesquisa. Apds, os artigos foram reunidos segundo o assunto
que abordavam. Os conteudos tematicos foram categorizados de acordo com as suas
caracteristicas patologicas e os saberes da enfermagem diante do paciente com AME.
Portanto, a amostra selecionada foi de 15 artigos cientificos e demais bibliografias
disponiveis.

E para melhor visualizagdo e entendimento, foi construida uma tabela, em que
foram organizadas informacgdes, como: Numero de ordem do artigo, titulo do trabalho,
autor (es), objetivo (s), método(s), conclusao e ano de publicagédo do trabalho.

3. Resultados e Discussao
Descricao detalhada dos artigos selecionados
Na tabela 1 esta explanado informagdes mais abrangentes dos 14 artigos

escolhidos para o desenvolvimento deste trabalho. Todos os resultados foram
analisados e comparados, de forma a evidenciar os elementos dos artigos definidos.
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Tabela 1: Distribuicdo dos artigos descrevendo o titulo, autor, objetivo, método, conclusédo e ano de publicagao.

TiTULO AUTOR (ES) OBJETIVO METODO CONCLUSAO ANO
ARTIGO Pico de fluxo de Souza CPV, Descrever o pico de Estudo Individuos com 2018
1 tosse em criangas  Ribeiro RKC, fluxo de tosse de transversal AME tipo Il
e jovens com Lima LV, criangas e jovens descritivo apresentam maior
atrofia muscular Sant’Ana CC, com atrofia realizado em PFT,
espinhal tipo Il e Araujo APQC. muscular espinhal ambulatério de principalmente
tipo IlI. dos tipos Il e lll. neuropediatria quando sentados,
entre marco de em comparagao
2011 e maio de com o tipo Il.
2012.
ARTIGO  Aincorporagao do Caetano R, Discutir o processo Método Nao houve 2019
2 nusinersena no Hauegen RC, de incorporagao do exploratorio, acréscimo de
Sistema Unico de Castro CGSO. nusinersena, com revisao de novas evidéncias
Saudde: uma destacando informagoes ou reducgéo de
reflexdo critica aspectos publicas. prego que
sobre a contextuais, justificassem a
institucionalizagao temporais e mudanga de
da avaliagédo de técnicos, além de decisdo. Nao foram
tecnologias em possiveis identificados os
saude no Brasil. consequéncias para elementos
a institucionalizagéo constituintes do
da avaliagéo de acordo de partilha
tecnologias no SUS. de risco. Séo
sinalizados
problemas de
transparéncia e
accountability, bem
€COMO riscos ao
processo de
institucionalizagao
da ATS que vinha
em curso no SUS.
ARTIGO Atrofia Muscular Fernandes Caracterizar Estudo Tratamentos 2022
3 Espinhal num RDA. fenotipicamente a observacional inovadores
Hospital Pediatrico: populagao com AME retrospetivo, alteraram o
a emergéncia dos acompanhada na com recolha de paradigma da
novos fenétipos na consulta de dados clinicos. doenga,
era dos Doencas especialmente na
tratamentos Neuromusculares AME tipo I. Os
inovadores. no Hospital dados obtidos
Pediatrico (HP) de enriquecem a
Coimbra, tratada experiéncia de
com medicagdes mundo real em
inovadoras. relagéo a esta
patologia.
Importancia do
diagnéstico
precoce para
otimizar o sucesso
terapéutico.
ARTIGO Atuagao do Gomes APRS, Caracterizar a Trata-se de A utilizagao de 2020
4 enfermeiro no Souza VC, de atuacgao do uma revisao estratégias por
cuidado Oliveira Araujo enfermeiro na integrativa, com parte dos
humanizado em M. humanizagéo em levantamento enfermeiros para
unidades de unidades de terapia online. efetivacédo da
terapia intensiva no intensiva e humanizagéo,
Brasil: uma revisédo identificar os apesar de todos os
integrativa da desafios e entraves
literatura. dificuldades existentes, é
encontradas para a fundamental para
sua implementacao. que o paciente
tenha um cuidado
integral,
considerando
inclusive o papel do
familiar em seu
processo de
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ARTIGO Farmacoterapia da
5 atrofia muscular
espinhal.
ARTIGO Atrofia Muscular
6 Espinhal:
Alteracdes
Oculares e
Motoras.
ARTIGO Assisténcia
7 multiprofissional

em paciente com
Atrofia Muscular
Espinhal: relato de
caso.

ARTIGO Uso do Nusinersen
8 na Atrofia Muscular
Espinhal do tipo 1.
Revisao
bibliografica.

Sales CMP,
Soliani
FCBG, &
Sanches
ACS.

Grellet ACC,
Sonoda RT, &
dos Santos EM.

Marqui ABT,
Silva M, Tanaka
SCS., Weffort
VRS.

Belizario
MVAA,
Berlanga JFU,
Souza CEC,
Moreira CMD,
de Arruda
MMG, de
Oliveira N, de
Oliveira MIV.

Realizar uma
revisao bibliografica
sobre os
medicamentos
especificos
empregados no
tratamento da
Atrofia Muscular
Espinhal (AME),
uma doencga
genética
neurodegenerativa
caracterizada por
fraqueza nos
membros e atrofia
muscular.

Esclarecer aos
profissionais da
saude a AME
demonstrando a
importancia do
trabalho
humanizado.

Descrever um
paciente com AME
tipo | com enfoque

nos cuidados

terapéuticos,
relatando a
assisténcia
multiprofissional
prestada.

Realizar uma
revisao bibliografica
para demonstrar a
eficacia do
nusinersen no
tratamento da
atrofia muscular
espinhal do tipo1.
Assim como,
discorrer sobre os
estudos clinicos
realizados e os
avancgos do
tratamento no
ganho de marco
motor, fungdo

Revisado
narrativa de
literatura,
realizada por
meio de um
estudo
descritivo, com
abordagem
qualitativa.

Pesquisas
bibliograficas e
revisdo de
publicados nas
plataformas
Scielo,
Pubmede,
Bireme.

O estudo é do
tipo relato de
caso.

Revisao
sistematica
de acordo
com
Sampaio e
Mancini,
2007
, que foi
realizada nas
bases de
dados
PUBMED/
Medline,
Lilacs/ BVS
e Scielo.

recuperagao.

No momento as 2022
alternativas de
tratamento
farmacologico sdo
escassas e de
dificil acesso e a
cura, apesar dos
esforgos da ciéncia,
ainda esta distante
da realidade. No
entanto, a terapia
génica se mostra
como um
diferencial para o
tratamento e
controle da AME,
representando uma
inovacéo e
esperanga para os
pacientes com esta
doenca.

O portador de AME
apresenta diversos
disturbios que
podem ser
observados desde
a falta de
predmbulo,
disfungdes
respiratérias em
varios niveis,
paralisias e
limitagbes. E
fundamental o
trabalho
multidisciplinar para
o atendimento do
portador dessa
atrofia, buscando a
qualidade de vida e
prevengao fatores
secundarios
provocados pela
AME.

A assisténcia
multidisciplinar é
fundamental e
obrigatéria para
pacientes com essa
condigdo genética,
aumentando sua
sobrevida e
melhorando sua

qualidade de vida.

2022

2021

O uso do
nusinersen se
mostrou eficaz no
ganho de marcos
motores e uso de
ventilagéo assistida
e até mesmo numa
sobrevida maior.
Entretanto, ele fica
atado
ao inicio dos
sintomas e a
quantidade de
copias de gene
SMN2. Quanto a
forga motora

2021
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ARTIGO
9

ARTIGO
10

ARTIGO
1

ARTIGO
12

ARTIGO
13

Avancgos no
tratamento da atrofia
muscular espinhal —

novos fenétipos,
novos desafios,
novas implicagbes
para o cuidado e
discutir novos
tépicos e desafios
que surgem com a
disponibilidade de
tratamentos
medicamentosos que
alteram as trajetorias
conhecidas da
doencga.

Compreendendo
as expectativas
dos pacientes
europeus em
relagédo ao
desenvolvimento
terapéutico atual
na atrofia muscular
espinhal.

Diagnéstico de
atrofia muscular
espinhal e triagem
de portadores a
partir de dados de
sequenciamento
do genoma.

Manifestagao pré-
natal de
anormalidades
sistémicas do
desenvolvimento
na Atrofia
Muscular Espinhal.

Tratamentos de
atrofia muscular
espinhal, triagem

Santos
ZMSA,
Neves MG,
Nascimento
JC,
Fernandes
HT, Feitoza
JS.

Gusset N,
Stalens C,
Stumpe E,
Klouvi L, Mejat
A, Ouillade MC,
de Lemus M.

Chen X,
Sanchis-Juan
A, French CE,

Connell AJ,

Delon I,

Kingsbury Z,
Chawla A,
Halpern AL,
Taft RJ,
BioResource N,
Bentley DR,
Butchbach
MER, Raymond
FL, Eberle MA

Motyl AAL,
Faller KME,
Groen EJN,
Kline RA, Eaton
SL,
Ledahawsky
LM, Chaytow H,
Lamont DJ,
Wishart TM,
Huang YT,
Gillingwater TH.

Butterfield RJ,

motora, uso de
ventilagdo mecanica
e segurancga do
tratamento.

Fornecer uma visao
geral das terapias
disponiveis e
emergentes para a
atrofia muscular
espinhal e discutir
novos fenoétipos e
desafios associados
no atendimento
clinico.

Entender as
expectativas de
tratamento dos

pacientes, as
realidades da vida
diaria e 0 acesso a
ensaios clinicos e
terapia, e como isso
variou de acordo com
parametros como
idade e gravidade da
doenga.

A triagem da AME
em toda a
populagado para
quantificar o
numero de
copias SMN1 (CN).

Investigar se a AME
tem componentes
pré-sintomaticos de
desenvolvimento
para a patogénese
da doenga.

Discutir 2 casos que
destacam a
importancia do

Revisao
de literatura.

Pesquisa
descritiva-
exploratodria, de
carater
qualitativo e
quantitativo.

Analise das
sequéncias
SMN1 e SMN2.

Analises
quantitativas.

Pesquisa
descritiva-
exploratoria, de

necessita-se de
mais estudos
do uso de
nusinersen no
retorno da forga
muscular.
Tendo em mente o 2020
sucesso recente do
tratamento
medicamentoso na
AME, é importante
nao desconsiderar
0 manejo clinico
interdisciplinar
individual, que
continua sendo a
espinha dorsal do
tratamento da
AME, uma vez que
muitos pacientes
ficam com uma
carga significativa
da doenga apesar
do tratamento
medicamentoso.
A colaboragao
entre as partes
interessadas é
essencial para a
base sobre a qual
abordagens
inovadoras para
tratamentos e
acesso a SMA
podem ser
exploradas.

2021

O numero de 2020
copia SMN pode
ser usado para
identificar o
portador e o status
afetado da AME,
permitindo que o
teste AME seja
oferecido como um
teste abrangente
em cuidados
neonatais e uma
ferramenta precisa
de triagem de
portador em
projetos de
sequenciamento
GS.

Mudangas 2020
sistémicas
consideraveis em
um estagio pré-
sintomatico
precoce em
camundongos com
AME, revelou um
componente de
desenvolvimento
significativo para a
patogénese da
AME.

Pacientes com 2020
AME identificadas
pelo programa de
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neonatal e criagéo tratamento precoce, carater triagem neonatal

de uma urgéncia bem como lacunas qualitativo. devem ter o
neurogenética em nossa tratamento
compreensao da disponivel em até
progressao da AME 14 dias de vida.

em bebés pré-
sintomaticos.

ARTIGO Avaliacdo de um Willems J, Melhorar a Estudo Futuros ensaios 2021
14 gerenciamento de Glattacker EF, integragéo dos exploratorio, clinicos
caso para apoio a Langer T cuidados através de controlado. randomizados
familias com uma intervengéo de podem ser
criangas Gestao de Casos, e planejados. Se
diagnosticadas adotando uma demonstrada
com Atrofia abordagem de benéfica, a
Muscular Espinhal- métodos mistos, experiéncia
protocolo de um para avaliar o seu adquirida no estudo
estudo controlado impacto também pode ser
de métodos mistos. valiosa para

estratégias de
cuidado em outras
regides e outros
grupos de
pacientes (néo
pediatricos) com
doengas raras e/ou
condigdes cronicas
complexas.

Fonte: Autoria propria.

Ap0s toda a analise dos artigos inclusos nesse estudo ser realizada, foi possivel
agrupar os resultados encontrados em quatro categorias tematicas, sendo elas:

“Aspectos clinicos da AME”, “Tratamento medicamentoso”, “Desafios terapéuticos no
cuidado da AME” e “Assisténcia prestada a pacientes com AME”.

Aspectos clinicos da AME

De maneira sucinta, a AME apresentaquatro patologias apontadas conforme
a idade de surgimentodos sintomas e o grau do comprometimento motor . A
classificagao clinica da AME é dada pela idade de inicio e maxima funcdo motora
adquirida , sendo entado dividida em: 1) severa (tipo |, AME aguda ou doencga de
Werdnig-Hoffmann); 2) intermediaria (tipo Il ou AME crénica); 3) branda (tipo lll,
AME juvenil ou doenga de Kugelberg-Welander); e 4) tipo IV (AME adulta)."® Varios
autores classificam a AME em trés categorias: severa, intermediaria e branda?°-22.
Como somente os motoneurénios se decaem ao longo do tempo, a funcéo afetada é
somente a da motricidade, e os neurdnios sensoriais permanecem intactos?®. Essa
perda de fungéo leva a fraqueza e a atrofia simétrica gradativa dos musculos
voluntarios proximos das pernas e bragos, e ocasionalmente, de musculos do tronco
no decorrer do tempo em que a doenga vai avangando, e por consequéncia se
intensificando?.

Os musculos proximais estdo mais envolvidos que os distais, as pernas sao
mais acometidas que os bracos, e estes sdo mais afetados do que a face e
diafragma?324. Portanto, ndo acontece uma distribuicdo mais uniforme da fraqueza e
atrofia muscular. Na maioria dos casos, a gravidade da fraqueza esta relacionada a
idade de inicio, uma vez que a crianga com o tipo mais grave da doenga
(considerada a AME tipo |) pode parecer comum ao nascimento, porém no decorrer
de poucos meses apresenta uma fraqueza dos musculos?3.
Complementarmente, estudos clinicos da AME para as pessoas que sobrevivem
posterior a infancia, exibem que a auséncia de forca muscular € normalmente mais

141



notavel no inicio da doenca, e apds a poténcia muscular residual pode se estabilizar
dentre meses e anos?42°,

Tratamento medicamentoso

Até os dias atuais, ndo foi desenvolvido nenhum tipo de cura para a atrofia
muscular espinhal (AME 8. Entretanto, a identificagéo prévia da AME é essencial, para
gue se identifique um modelo terapéutico apropriado para AME, devido a morte celular
irreversivel e degeneracéo dos neurdnios motores espinhais. E fundamental para a
melhora na qualidade de vida desses pacientes, pois quanto mais jovem a idade se
iniciar a terapia, melhor o resultado, em virtude da disponibilizacéo de trés tratamentos
medicamentosos precoces, sendo eles o da Nusinersen, Zolgensma e Risdiplam® 8.

As trés terapias inovadoras focam no aumento da produgao de Proteina SMN
funcional de comprimento total, ou retificando o exon 7 em gene do neurdnio motor 2
(SMN2) (Nusinersen e Risdiplam) ou substituir o gene SMN1 defeituoso
(Onasemnogene abeparvovec-xioi)'”.

Em 2016, a Sprinraza (Nusinersen), um oligonucleotideo antisense,
administrado por via intratecal, a cada 4 meses, apos 4 doses de carga ao longo de 2
meses, que Ihe permite um aumento na quantidade de proteina SMN, tornou-se o
primeiro farmaco a obter aprovagao pela “Food and drug administration” (FDA), para
realizar o tratamento da AME®10.17,

O Onasemnogene abeparvovec-xioi (Zolgensma) € uma terapia de substituicdo
genética fornecida pelo virus adeno-associado (AAV9), que fornece uma copia
funcional do gene sobrevivente motor humano, administrado por via intravenosa em
dose unica'?13.17.19,

O Risdiplam promove a producio de proteina, no exon 7, no prée-mRA SMN2
e € administrada por via oral todos os dias, em pacientes com AME do tipo 1-3,
podendo ser iniciado o uso para o tratamento entre dois meses e 18 anos de idade.
Tendo a vantagem de melhor restauracdo da fungéo bulbar e respiratéria, do que a
Nusinersen e aumento da proteina de sobrevivéncia do neurénio motor, em tecidos
periféricos'”18,

Porém, o custo econémico para as terapias genéticas tem um valor muito alto,
como o Nusinersen, custando aproximadamente U$ 125.000 por dose. O total para o
primeiro ano é de U$ 750.000 (quatro doses de carga e duas de manutengao) e nos
anos subsequentes, U$375.000 (dose de manutengdo a cada 4 meses)15, o
Onasemnogene abeparvovec-xioi custando U$ 2.125 milhdes e o Risdiplam custando
U$ 340.000 por ano™.

Desafios terapéuticos do cuidado da AME

As comorbidades da AME apresentam como sintomas fraqueza, reducao da
resisténcia, fadiga, hipotonia graves e generalizadas, choro fraco, dificuldades de
degluticdo e sucgao, impossibilitando a concretizagdo das tarefas do cotidiano, como
mastigar, engolir alimentos e operar cadeiras de rodas, por longos periodos de
tempo"1°

Esses pacientes irdo receber cuidados paliativos ou ventilagdo mecanica
cronica ao longo da vida, afetando-os assim para uma vida sem fungédo motora'®. Com
isso, o tratamento para a AME requer de uma equipe multiprofissional, de pessoas
comprometidas a ter um bom desempenho, para promover assim o bem-estar, tendo

o proposito de tratamento precoce desses pacientes’’'2,

142



Esses tratamentos produzem progressos na sobrevida, fungcdo motora e
qualidade de vida. Contudo, os médicos até entdo possuem a dificuldade de ajustar o
tratamento de cada paciente conforme as intencdes terapéuticas, avango da doencga,
escolhas dos individuos e cuidadores e sua experiéncia pessoal 822 -

Com a acelerada perda de neurdnios motores no inicio da vida da crianca e
vantagens consideraveis no tratamento precoce, existe uma forte pressdo afim de
tratar os pacientes o mais antecipado possivel. Embora haja uma conscientizag&o
gradativa acerca da necessidade de uma ac¢do mais rapida e eficaz na AME, até o
presente momento ndo se tem conhecimento sobre onde e quando a doencga se
evidencia pela primeira vez'%'.

O apoio interdisciplinar e intersetorial entre os diversos prestadores de
cuidados médicos e ndo médicos € por conseguinte de imensa importancia. Mas, por
diversas vezes nao esta a disposicdo. Sendo assim, € de suma relevancia que todos
os médicos de clinica geral discorram de envio imediato de uma crianga com retardos
nos marcos motores e indicios de fraqueza simétrica para deteccdo e posterior
tratamento precoce’318,

Assisténcia prestada a pacientes com AME

A agil aprovacgao de diferentes opg¢des de tratamento para AME ao longo de um
pequeno espaco de tempo tem entusiasmado a comunidade e instigado os
fornecedores a implementar novos padrdes de atencao, levando em consideragao as
expectativas e perspectivas no decorrer do desenvolvimento do tratamento e
discusséao a respeito do acesso ao tratamento®'".

A assisténcia estabelecida ao paciente deve conter fisioterapia, pois sessdes
constantes de fisioterapia sdo capazes de influenciar os resultados de avanco e
cuidados ortopédicos, como manejo de escoliose e contraturas, entrega de cadeira de
rodas e orteses, como Ortese toracica, que é proposta para a estabilizacdo postural e
a ortese cervical, regularmente utilizada com o intuito de apoio da cabega, cuidados
pulmonares como ventilagdo assistida, apoio nutricional e cuidados paliativos, como
compreender o paciente, pois os modelos de assisténcia evoluiram de uma
abordagem principalmente paliativa ou reativa para um modelo de assisténcia mais
proativo, que se concentra em multiplas necessidades® 220,

A AME é um transtorno dificil que abrange diversos aspectos de cuidados e
profissionais, e estes aspectos de maneira alguma devem ser abordados
isoladamente, contudo como elemento de uma abordagem multidisciplinar. Pacientes
com doengas raras geralmente requerem de tratamento especializado e profissionais
especificos seguindo um modelo tangivel que se associa com o problema e a
grandeza normalmente fornecidos por centros especializados, que necessitam além
de uma equipe dedicada a salide um ambiente seguro'?13.19.21,

A European Patient Expectation Survey (EUPESMA-2019) exibiu a
necessidade de acesso igualitario em direcdo a todos os que podem adquirir
beneficios por um tratamento. E indicado vigorosamente que os profissionais de
cuidados de saude trabalhem de forma cooperante, para evitar atrasos no tratamento
pelo fato de um tratamento precoce e continuo, especialmente para criangas, levar a
melhores resultados, destacando a importancia de garantir a disponibilidade dessas
intervencdes para todos os pacientes da comunidade da AME que os necessitam?®12,
E, em conjunto, é imprescindivel aos profissionais realizarem um cuidado
humanizado, e os mesmos devem estar preparados para as situa¢des vivenciadas na
pratica e a instituicho para qual trabalham, de modo que apresentem essa
humanizagao do cuidado como algo primordial'®.
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O apoio interdisciplinar e intersetorial entre os diversos prestadores de
cuidados meédicos e ndo meédicos € por conseguinte de imensa importancia, contudo
diversas vezes no esta a disposigao™.

Pacientes com doencas raras geralmente requerem de tratamento profissional
e multidisciplinar que normalmente sédo fornecidos por centros especializados, que
necessitam além de uma equipe dedicada a saide, um ambiente seguro'>14,

4. Consideragoes Finais

A AME € uma doencga rara, no qual existe estudo diagndstico genético que deve
ser efetuado no tratamento da mesma. A diversificacdo de complicacbes que pode
determinar, exige uma abordagem mais ampla e coordenada do doente. A gravidade
da doenga, relacionada contraria com a aquisicdo de etapas motoras e
consequentemente com o progndstico funcional e vital. Os dados, embora obtidos de
uma amostra pequena, reforcam a ideia. Logo, os técnicos de saude necessitarao,
diante de um caso de AME, conhecer e antecipar complicacbes atuando em
concordancia, de forma profilatica, a saber a instalagcédo das mesmas.

O acompanhamento médico e os cuidados paliativos, em conjunto, sdo
procedimentos importantes no decorrer de toda a vida dos pacientes com a AME. Tais
cuidados integram suporte tanto respiratorio quanto nutricional, assim como cuidados
ortopédicos e fisioterapéuticos, para que o paciente ndo tenha um prejuizo postural.
Além destes, também podem ser utilizados tratamentos farmacolégicos, tanto com
drogas atuais como com drogas que ja vem sendo empregadas.

Diante do exposto, deve ser também desenvolvido um plano que contenha
um trabalho em equipe, com profissionais multidisciplinares de saude, em que cada
profissional desenvolva agbes complementares, para que se favoreca o tratamento do
paciente em todo o processo do cuidado integral na sua saude.
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