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INTRODUÇÃO  

O curso clínico da Atrofia Muscular Espinhal (AME) foi alterado com o surgimento das terapias 

modificadoras da doença (TMD) proporcionando melhora funcional e aumento da sobrevida, 

porém ainda há grande heterogeneidade no tratamento e na resposta dos indivíduos (BAGGA 

et al., 2024). Atualmente, o Protocolo Clínico e Diretrizes Terapêuticas (PCDT) da AME inclui 

as três medicações disponíveis, porém com público restrito (CONITEC BRASIL, 2025). 

Nursinesena e o Risdiplam, que agem incluindo o éxon 7 de gene SMN2, produzindo a proteína 

SMN funcional (CAETANO; HAUEGEN; OSORIO-DE-CASTRO, 2019; FINKEL et al., 

2016; SIVARAMAKRISHNAN et al., 2017). Já a terapia gênica Onasemnogene abeparvovec 

(Zolgensma®) que é uma de dose única, onde através de um vetor viral administra uma cópia 

funcional do gene SMN1 (HAQUE; YOKOTA, 2024). Com as terapias modificadoras da 

doença, passou-se a observar não apenas melhora clínica, mas também sobreposição dos 

fenótipos clássicos da AME (FINKEL et al., 2018; MERCURI et al., 2018). Além da 

classificação em cinco tipos de 0 a 4 de acordo com a idade de aparecimento dos sintomas, as 

habilidades alcançadas e o número de copias de SMN2, também passou a ser classificada de 

acordo com suas capacidades funcionais atuais em: Não sentantes, sentantes e deambulantes 

(CHONG et al., 2021; FINKEL et al., 2018; KOLB; KISSEL, 2011; MERCURI et al., 2018). 

Caracterizar e analisar as características comuns desses públicos considerando sua nova 

realidade são fundamentais para formulação de estratégias que aprimorem e ampliem as 

políticas públicas e garantindo o acesso aos cuidados necessários.   Diante disto, este estudo 

tem por objetivo caracterizar o perfil de crianças e adolescentes com Atrofia Muscular Espinhal 

(AME) através da classificação funcional e verificar o uso de terapias modificadoras da doença, 

em um hospital de referência de Santa Catarina. 

 

DESENVOLVIMENTO  
Estudo observacional, transversal, retrospectivo. Foram coletados dados secundários dos anos 

de 2010 a 2025, de prontuários de pessoas diagnosticadas com Atrofia Muscular Espinhal. 

Foram incluídos no estudo pessoas diagnosticados através de teste molecular com Atrofia 

Muscular Espinhal, com classificação funcional: não sentantes, sentantes e deambulantes, idade 

entre 0 e 18 anos, de ambos os sexos em acompanhamento no hospital infantil de referência do 

estado de Santa Catarina (HIJG). Foram excluídos indivíduos com malformações não 

relacionadas a AME, com falta de confirmação diagnóstica via teste molecular e com dados 

insuficientes em prontuários.  Foram utilizados os dados mais prevalentes nos registros dos 

prontuários, como idade, sexo, cidade, tipo de AME, idade de início da doença, número de 

cópias de SMN2, status funcional máximo e atual, presença de deformidades ortopédicas, 

utilização de terapias modificadoras da doença e acompanhamento multidisciplinar. Os dados 

foram organizados no Excel® e analisados pelo SPSS®, utilizando o teste de Kruskal-Wallis 

para variáveis contínuas e o teste exato de Fisher para variáveis categóricas, adotando 

significância de p < 0,05. 
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RESULTADOS  
Foram incluídas 61 pessoas com AME. A média de idade foi de 6,9 anos (0,11–18,4). A AME 

está presente em todas as regiões intermediarias do estado de Santa Catarina, com 

predominância de casos na região intermediária de Florianópolis(n=23/37,7%), 

Blumenau(n=13/21,3%) e Caçador(n=11/18,0%).  O diagnóstico foi realizado após os 6 meses 

em 43(70,49%) das pessoas com AME. Observou-se forte associação entre os fenótipos não 

sentante, sentante e deambulante e o tipo 1, 2 e 3 respectivamente (X²(3)= 31,28; p<0,001).   

Deformidade ortopédica foram encontradas em 37 pessoas sendo mais prevalente a escoliose 

(80,6%) e as deformidades de membros inferiores (92,3%). A maioria das pessoas com AME 

(73,8%) fazia uso de terapias modificadoras da doença, sendo a média de idade de início do 

tratamento 30,5 meses de idade, e o Nursinesena a TMD mais utilizada (66,7%). A frequência 

média de fisioterapia foi de 5(1,0-7,0) dias/semana e não apresentou efeito sobre a classificação 

funcional atual (p=0,02), nem sobre os tipos de fisioterapia (p=0,081).  

 

CONSIDERAÇÕES FINAIS  
Os resultados do presente estudo mostram que a AME está presente em todo estado de Santa 

Catarina. Existem pessoas com AME de todos os tipos clássicos e o diagnóstico ocorre de forma 

tardia, apesar de a maior parte utilizar TMDs. Diagnóstico tardio compromete a resposta ao 

tratamento e ao aparecimento de deformidades ortopédicas. Foi observada a interposição das 

características funcionais fenotípicas, o que demonstra que a classificação funcional é a melhor 

forma de caracterizar esses indivíduos atualmente. O acompanhamento a longo prazo destes 

pacientes poderá monitorar as mudanças ocorridas com uso das terapias modificadoras da 

doença e reafirmar necessidade de políticas públicas efetivas para diagnóstico e tratamento 

precoce.   
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