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Este guia oferece uma visdo geral do que é a Atrofia Muscular Es-
pinhal (AME) e das mudiltiplas intervencdes disponiveis para ofere-
cer qualidade de vida para a pessoa com AME. Destina-se as fami-
lias que possuem individuos com AME, aos profissionais de saude
que cuidam de pessoas com AME e a todos aqueles que desejam
conhecer mais sobre a doenca. Foi elaborado por profissionais es-
pecialistas em suas respectivas areas de atuacdo, que generosa e
voluntariamente compartilharam aqui sua experiéncia e seu conhe-
cimento para tornar a jornada da AME melhor e mais suave.

O objetivo deste trabalho é ser uma fonte de informagdes que Ihe
ajude a entender o que € a doencga e as necessidades das pessoas
com AME. Encorajamos que vocé leia todos os tépicos deste guia.
Aqui, vocé vai encontrar informacdes importantes sobre os varios
aspectos dessa condicdo tdo complexa, e podera compartilha-las,
colaborando para que as pessoas com AME tenham uma vida cada
vez melhor.

Conte conosco nessa caminhada! A AME pode impactar os movi-
mentos, mas isso ndo significa que nao vamos longe. Com amor, de-
dicacdo, conhecimento e apoio uns aos outros, ndés podemos tudo!

Um grande e forte abraco,

Instituto Nacional da
Atrofia Muscular Espinhal
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Sobre 0 INAME

O Instituto Nacional da Atrofia Muscular Espinhal - INAME é uma
associacdo de familiares e pacientes com Atrofia Muscular Espinhal
(AME), sem fins lucrativos, que atua na busca de tratamento e cuida-
dos adequados para todas as pessoas com AME no Brasil, € no su-
porte as necessidades das familias, desde o diagndstico até a rotina
diaria de atuacao multidisciplinar.

Nossa missao é disseminar informacao e conhecimento para que to-
dos os pacientes com AME possam ter uma vida digna e com quali-
dade, e atuar para possibilitar que todos tenham diagndstico rapido
€ acesso aos tratamentos para atrofia muscular espinhal no Brasil da
forma mais veloz e eficaz possivel.

Nossa visdo é tornar melhor a vida de cada familia AME e ser refe-
réncia em apoio, acolhimento, divulgacdo, capacitacdo e advocacy
em prol da Comunidade AME no Brasil.

Nossos valores sdo dedicacao, integridade, respeito, transparéncia,
credibilidade e foco no paciente.

<Y INAME

Instituto Nacional da Atrofia Muscular Espinhal
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Atrofia Muscular Espinhal: entender, cuidar e viver.
Um guia para familias e profissionais

A atrofia muscular espinhal (AME) é uma doenca de ordem genética que causa
fraqueza dos musculos que controlam o movimento e a respira¢do. A doenca é pro-
gressiva, o que significa que os sintomas pioram com o tempo. A AME é causada pela
degeneracdo progressiva dos neurdnios motores da medula espinhal e dos nucleos
motores de nervos cranianos.

Os neurdnios motores sdo as células que controlam as atividades musculares es-
senciais como andar, falar, engolir e respirar. Eles ligam a medula espinhal aos muscu-
los do corpo. Uma pessoa nasce com todos os neurdnios motores que ela tera durante
toda a sua vida. Neurdnios motores sao células que nao se regeneram, logo, quando
morrem, ndo se desenvolvem novamente.

Neuronio
Motor

e
L’ / \\\" Axdnios
Dendritos L\ passam o sinal
coletam o sinal 8 Juncdo
|, neuromuscular

Mielina

Fibra
muscular

A AME é considerada uma doenca rara, que afeta até 1 em cada 11.000 nas-
cimentos, mas também é a principal causa genética de morte infantil. E a segunda
doenca de heranga autossémica recessiva mais frequente em criancas (ap6s a fibro-
se cistica), sendo também a segunda doenca neuromuscular mais encontrada nesse
grupo etario (depois da distrofia muscular de Duchenne).
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A AME é causada por defeitos no gene A\l
Corpo celular

SMN1 no cromossomo 5, que faz com que esse
gene produza niveis baixos da proteina de so-
brevivéncia do neurénio motor (SMN). Essa < Avdnio >
proteina ajuda a manter saudaveis os neuronios
motores localizados na medula espinhal. Sem
proteina SMN suficiente, os neurénios motores
degeneram. Sem neuronios motores, os muscu- Miisculo Misculo
los tornam-se fracos e atrofiam com o tempo, gyado

. Neurénio motor Neurénio motor
acarretando fraqueza dos bracgos e pernas, difi- e célula muscular e célula muscular

saudaveis afetados por AME

culdade para engolir e respirar.

A AME geralmente ocorre em pessoas que herdam duas cépias defeituosas do
gene SMN1 - uma herdada do pai e outra da mae. Na grande maioria dos casos, a AME
é causada por um tipo de alteracao chamada de dele¢do (auséncia) de fragmentos do
gene SMN1 no cromossomo 5q. Em aproximadamente 97% dos pacientes com AME,
tais dele¢des ocorrem em ambas as copias do SMN1.

A doenga atinge igualmente ambos os sexos, pessoas de todas as ragas e etnias.

Os principais sintomas da AME sao fraqueza e atrofia muscular, que pioram com
o tempo. Quanto mais precoce o inicio dos sintomas, mais grave é a manifestacdo da
doenca. Dependendo da idade de inicio dos sintomas e do grau do comprometimento
motor, a AME é classificada em pelo menos 5 subtipos: tipos 0, 1, 2, 3, e 4.

Os tipos mais comuns de AME sdo os Tipos 1, 2 e 3. Dentre os individuos que
nascem com AME, cerca de 60% desenvolvem o Tipo 1 da doenga e apresentam perda
rapida e irreversivel dos neurénios motores.

E importante saber que a classificacdo em tipos é clinica, conforme os marcos
motores que o paciente alcancou e a idade de inicio dos sintomas. Nado é o resultado
do exame genético nem o nimero de copias do gene SMN2 que vao determinar qual
o tipo de AME do paciente.
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Idade de inicio
dos sintomas

Capacidade funcional maxima

0 Pré-natal Hipotonia profunda e insuficiéncia respiratéria grave ja ao
nascimento. Ndo atinge marcos motores.

1 0 a 6 meses N&o consegue sentar sem apoio.

2 <18 meses Permanece sentado de forma independente, porém ndo
consegue andar de forma independente.

3 >18 meses Anda de forma independente, porém pode perder esta
habilidade com a progressdo da doenca.

4 >21anos Anda e ndo perde essa habilidade, podendo apresentar

certa fraqueza muscular.

Tipo O - Forma pré-natal, também
conhecida como Tipo 1a:

A forma mais grave de AME é também
uma das mais raras. Os sintomas aparecem
ainda durante a gesta¢do, como a baixa movi-
mentacao fetal. Os bebés ja nascem com fra-
queza muscular e insuficiéncia respiratéria
grave e defeitos cardiacos, geralmente preci-
sando de suporte ventilatério nos primeiros
minutos ou horas ap6s o nascimento. Muitos
apresentam deformidades osteoesqueléticas
e cardiopatia jA ao nascimento. A maioria
destes bebés acaba falecendo com poucas
semanas de vida. Em geral, esses bebés pos-
suem apenas uma copia do gene SMN2.
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Tipo 1 - Forma infantil grave, ou doenca de Werdnig-Hoffmann:

0 Tipo 1 é a forma mais comum de manifestacdo da AME: cerca de 60% dos be-
bés que nascem com AME, desenvolvem o Tipo 1.

Os sintomas aparecem até o sexto més de vida - mais precisamente entre os 2 e
os 4 meses de idade. Estes sintomas incluem redug¢do do tonus muscular (hipotonia),
diminuicdo do movimento das pernas e bracos e reducio dos reflexos tendineos. Ge-
ralmente, os bebés ndo conseguem sustentar o pescog¢o e ndo atingem o marco motor
de sentar sem apoio. A fraqueza muscular mostra inicialmente predominio proximal
(mais préximo do tronco), mas com a rapida progressdo da doenc¢a os movimentos
distais também ficam prejudicados. Estas criancas desenvolvem um térax em forma
de sino devido a fraqueza dos musculos intercostais, e a respiragao é conhecida como
paradoxal (pelo abdomen). Os musculos faciais e bulbares também sdo comprometi-
dos, levando a dificuldade de succdo, degluticao, refluxo gastroesofagico, constipacao
intestinal e desnutricio de rapida instalacao.

A crianga apresenta fascicula¢des (tremor) na lingua e normalmente tem choro
e tosse fracos e, devido a hipotonia, é comum ficar na postura de “perna de sapinho”.
Sem tratamento adequado, a maior parte destas criancas falecem ou se tornam de-
pendentes de ventilacdo mecanica permanente até o final do segundo ano de vida. A
adocdo de cuidados respiratérios e nutricionais proativos pode reduzir a mortalidade

antes dos dois anos para 30%.
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Bebé hipotonico

Perna de “sapinho”

Torax em sino
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Tipo 2 - Forma intermediaria
ou doenca de Dubowitz:

0 inicio dos sintomas e da fraque-
za muscular ocorre entre 6 e 18 meses.
A criang¢a consegue sentar sem apoio,
porém nao chega a andar. Também
pode apresentar dificuldade respiratd-
ria em graus variados e problemas de
degluticdo, mas em menor grau do que
no Tipo 1. Ao longo de seu desenvolvi-
mento, podem surgir anomalias esque-
léticas como escoliose, deslocamento
de quadril e deformidades articulares.
A forca muscular tende a piorar de
forma lentamente progressiva. Com a
progressdo da doeng¢a ndo é incomum
a necessidade do uso de ventilacdo nao
invasiva. Achados muito caracteristicos
incluem tremor fino das extremidades
e fasciculacdes de lingua. A maioria
das criancas com AME Tipo 2 atinge a
idade adulta jovem e muitas chegam a
idade adulta. Os pacientes de AME Tipo
2 possuem usualmente duas ou trés co-
pias do gene SMN2.

Tipo 3 - Forma juvenil moderada ou doenca de
Kugelberg-Welander:

O surgimento dos sintomas acontece apds os 18 meses de idade. Os pacientes
apresentam capacidade de ficar em pé e andar, mas devido a progressdo da doenga
podem perder essa habilidade ao longo da vida. Criancas que desenvolvem a doencga
antes dos 3 anos de idade tém maior chance de perder a capacidade para andar até
os 10 anos de idade. As pernas sdo mais gravemente afetadas do que os bracos. A
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marcha pode adquirir uma caracte-
ristica que lembra as miopatias, com
bascula de bacia. Ao levantar-se do
chdo, estas crian¢as podem apresen-
tar o levantar de Gowers, tipicamen-
te descrito na distrofia muscular de
Duchenne. Pessoas com AME Tipo
3 tendem a ter uma sobrevida nor-
mal. Tremor fino das maos também
sdo observados. Fasciculagdes tam-
bém podem ser observadas, porém
sdo menos frequentes. Em algumas
classifica¢des, a AME Tipo 3 é subdi-
vidida em 3a e 3b, sendo a primeira
com inicio entre 18 meses e 3 anos de
idade e progressdao mais rapida, e a
segunda, mais benigna, em pacientes
com inicio apés os 3 anos de idade.
E possivel também considerar o Tipo
3¢, com inicio a partir dos 12 anos de
idade. Os pacientes de AME Tipo 3
possuem usualmente trés ou quatro
copias do gene SMN2.

Tipo 4 - Forma adulta:

A AME Tipo 4 é a forma mais
branda, e também uma das mais ra-
ras, representando menos de 5%
dos casos. Os sintomas come¢am a se desenvolver no individuo entre 20 e 30 anos
de idade. O individuo apresenta sintomas leves a moderados de fraqueza muscular
(principalmente nos quadris e pernas), ndo apresentando dificuldades respiratérias
ou de alimentacgdo. A maioria das pessoas com AME Tipo 4 pode andar sem ajuda até
aproximadamente os 60 anos de idade. Tremores finos das maos podem estar pre-
sentes. Os pacientes tém quatro ou mais copias do gene SMN2. A sobrevida é normal.
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Resumindo

Hipotonia severa j& ao nascer.
Insuficiéncia respiratdria grave ja ao nascer.

Tipo1 -

Tonus muscular diminuido (hipotonia): 0 bebé tem o corpinho mais “mole”
do que os bebés normais.

Perna de “sapinho” (consequéncia da hipotonia).

Pescoco que ndo firma na idade adequada (até 0s 4 meses).

Diminuicdo ou auséncia dos reflexos tendinosos (aqueles que aparecem
quando o médico faz o exame do martelinho).

FasciculacOes (tremores) na lingua.

Dificuldades respiratérias: o bebé tem uma respiracdo mais acelerada que
0 normal, e apresenta suor mais que o normal.

Tosse e choro fracos.

Dificuldade de degluticdo: o bebé costuma ter engasgos frequentes ao
mamar, ndo apresenta ganho de peso adequado.

Tipo2 -

Fraqueza muscular.

Podem ocorrer problemas de degluticdo, tosse e respiracdo, mas
normalmente sdo menos comuns que a do Tipo 1.

Sintomas de dor muscular e rigidez articular.

FasciculacOes (tremores) na lingua.

Tremores finos nas maos com dedos estendidos.

Podem surgir problemas na coluna, como escoliose e cifose (curvatura
anormal da coluna vertebral).

Tipo3 -

Fraqueza muscular: os misculos das pernas normalmente sdo mais
afetados do que os dos bracos.

Pode haver dor muscular.

Escoliose pode ocorrer eventualmente.

Tipo4 -

Fraqueza muscular mais branda e tardia.
Pode haver perda da funcdo motora gradativa.
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Na pratica clinica, observa-se as vezes alguma sobreposicdo entre os subtipos 1
e 2 ou 2 e 3, de modo que determinados pacientes ndo se enquadram perfeitamente
em todos os critérios de um determinado subtipo. Por exemplo, ha pacientes com
inicio do quadro clinico no primeiro ano de vida que desenvolvem a marcha indepen-
dente. H4 outros, com inicio da fraqueza ap6s terem adquirido a marcha, que evoluem
rapidamente para intensa atrofia e graves intercorréncias respiratdrias.

Atualmente, em fung¢do do surgimento de tratamentos com medica¢des capazes
de mudar o curso da doenca, temos vivido uma transformacdo em relacido a “clas-
sificacdo original” dos pacientes. Por exemplo, pacientes AME Tipo 1 que iniciam o
tratamento cedo tém apresentado resposta excelente, e passam a conseguir sentar
sem apoio - o que seria impossivel dentro do curso natural da doenca. Entdo, para
estes pacientes, muitas vezes as suas necessidades poderdo se aproximar daquelas
de pacientes AME Tipo 2.

Com a mudanga do curso natural da doenca, principalmente nos casos de pa-
cientes que iniciam tratamento na fase pré-sintomatica ou logo apés o inicio dos sin-
tomas, a classificacdo em tipos “originais” faz cada vez menos sentido para identificar
as necessidades de cada individuo. Os sintomas do Tipo “original” da crianca podem
desaparecer, e ela pode ganhar caracteristicas do Tipo subsequente. Por isso, para o
planejamento da reabilitacdo, ganha cada vez mais relevancia a classificacdo a seguir:

Pacientes que ndo sentam Pacientes que sentam Pacientes que andam/
(em inglés, o termo é non-sitters)  (em inglés, o termo é sitters) deambulam
% \ (eminglés, o termo é walkers)
)

4'
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A correlacao entre o tipo de AME e o numero de
copias do gene SMN2

Existe uma correlagdo entre a quantidade de cépias do gene SMN2 e o tipo de
AME. Em geral, quanto maior a quantidade de cépias do SMN2, mais branda vai ser a
manifestacdo da doenga no individuo. Contudo, essa correlacdo ndo é absoluta. Ape-
sar de ser raro, podemos encontrar individuos do Tipo 1 com quatro cépias do gene
SMNZ2, ou individuos do tipo 3 com duas cépias. Por isso, o nimero de cépias do SMN2
ndo deve ser usado para determinar o progndstico dos pacientes e tampouco para
classificar o tipo de AME que o individuo possui.

A atrofia muscular espinhal é uma doenga genética que cursa com a morte de
neurdnios motores devido a reducao nos niveis da proteina SMN, que é necessaria
para a sobrevivéncia do neuronio.

Em pessoas saudaveis, a proteina SMN é produzida a partir do gene
SMN1, localizado no cromossomo 5q. Em pessoas com AME, uma muta-
¢ao no gene SMN1 faz com que uma parte dele, o exon 7, esteja ausente
e assim, ele perde a sua fungio de producio da proteina SMN. ‘2

Veja o diagrama na proxima pagina!

A proteina SMN também pode ser produzida a partir de um segundo gene muito
parecido com o0 SMN1, conhecido como gene SMN2. No entanto, somente uma peque-
na quantidade da proteina SMN produzida pelo gene SMN2 é funcional, de forma que
ndo é suficiente para “suprir” toda a necessidade da proteina para manter os neurd-
nios motores saudaveis.

A AME é uma doenca genética de heranca autossémica recessiva. Os individuos
que apresentam os sintomas da doenca possuem dois alelos SMN1 com mutag¢do, um
herdado do pai e outro da mae.
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Hereditariedade

0 pai e amde possuem uma copia do alelo mutado e a outra cépia normal. Gragas
a essa copia normal do SMN1, que consegue produzir a proteina SMN para suprir o
neurdnio motor, ndo apresentam os sintomas da AME.

Pai portador Mae portadora

1chance em 4
de que a crian¢a ndo
terd AME e ndo serd
uma portadora

1chance em 4
de que a crianga
terd AME

1chance em 2
de que a crianca sera uma
portadora mas ndo terd AME

0 individuo que tem uma cépia do alelo mutado e a outra cépia normal é cha-
mado de portador, pois ndo manifesta a doenga, mas pode transmiti-la se casar com
outro individuo também portador. Aproximadamente, uma a cada 50 pessoas sio
portadoras da mutagdo no gene SMN1. Quando o individuo tem as duas copias dos
alelos mutados, diz-se que é afetado - e desenvolvera os sintomas da AME. A chance
de que estes pais portadores tenham um filho afetado é de 25% a cada gestacao.

mm)e =ufle
mml)e =ul)e
e =ule
= majje =mjle
e =ule
=) =u)e
e =mle
e ==
smjl)e =mfe
e =mje
e =mle
smj)e =ule
sml)e =ule
smlle =mle
e =mf)e
e =ule
e =ule
=) =m)e
=) =u)e

0 =mije =ufe

cada 50 pessoas sao portadoras
da mutacao no gene SMN1
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0 tnico exame capaz de confirmar a AME é o teste genético molecular. Se o pa-
ciente tiver sintomas que indicam suspeita de AME, deve-se conduzir diretamente o
teste genético.

Antigamente, era comum que o médico solicitasse exames como a eletroneu-
romiografia e a biépsia muscular. Porém, esses exames ndo sdo capazes de fechar o
diagnostico de AME, sdo extremamente dolorosos para a crianca e s6 fazem atrasar a
conclusdo final do diagnoéstico do paciente.

Por isso, a recomendacdo do Consenso 2018 é que, se ha suspeita de AME, deve-
-se partir para o exame genético de imediato.

Inicia-se a investigacdo por técnicas que detectam delecdo do gene SMN1. A téc-
nica mais utilizada para este fim é o MLPA. A auséncia do éxon 7 nos dois alelos do
gene SMN1 confirma o diagnoéstico de AME; tal situagido ocorre em 90 a 95% dos
pacientes. Em 5% a 10% dos pacientes ocorre a delecdo de apenas um alelo do gene
SMN1 e o outro apresenta mutag¢do intragénica; muito mais raramente ainda ha mu-
tacdo intragénica em ambos os alelos. Assim, caso seja detectada uma c6pia completa
do gene e haja sinais clinicos de AME, devera ser realizado o sequenciamento do gene
para deteccao de mutagdes intragénicas. A presenca de mutacdo de ponto em um dos
alelos, sendo o outro deletado, confirma o diagnéstico de AME.

Para a confirmacio do diagnéstico genético, a quantificagdo das cdpias do gene
SMNZ2 nao é necessaria. Mas o conhecimento da quantidade de cépias do gene SMN2
também é importante, pois pode auxiliar na predicao da severidade da doenca e abor-
dagem terapéutica.

Atualmente, existem meios e programas para que o médico responsavel pelo
paciente solicite a realizacdo do teste genético molecular e a avaliacdo do nimero de
copias do gene SMN2 de maneira gratuita em caso de suspeita de AME. Nao é neces-
sario que o médico tenha especialidade especifica para fazer o pedido.

0 teste genético é fornecido por um laboratério independente, que é responsa-
vel pelo envio do kit diagndstico, pela logistica de recolhimento da amostra coletada,
pelo processamento do exame e pelo laudo técnico. As informacdes sdo enviadas di-
retamente ao médico solicitante.



Capitulo 1
Entendendo a AME

Para a realizacdo do exame através desse canal, o paciente com suspeita de AME
deve preencher e assinar termo de consentimento para realizar o exame (obtencdo da
amostra, transporte e realizacdo do exame pelo laboratério independente).

Triagem neonatal é um procedimento mé-
dico usado para identificar doencas em criangas
em fase pré-sintomatica.

No Brasil, o Programa Nacional de Triagem
Neonatal (PNTN) do SUS oferece a triagem neo-
natal gratuitamente a todos os bebés nascidos
vivos para sete doencas. Para que a incorporagdo
de uma doenca em um programa de triagem neo-
natal seja considerada, é necessario que sejam
preenchidos alguns pré-requisitos, dentre eles:

Critérios para inclusio de doenca em

programa de triagem (Wilson e Junguer):

A doenga deve ser um importante problema de satide publica.
A doenga deve ter a historia natural bem conhecida.

Deve haver beneficio direto a crian¢a na deteccdo e tratamento precoce da
doenca, e esse beneficio deve ser maior do que se a condicdo fosse tratada
mais tardiamente, no momento do diagndstico habitual. Ou seja, a implemen-
tacdo precoce de um tratamento leva a um melhor progndstico para a crianca.

Devem existir testes diagnosticos disponiveis, aceitaveis, confidveis e viaveis.
O custo do rastreamento deve ser razoavel.
A doenca deve ser tratavel.

Deve existir um processo continuo e sistematico de rastreamento.
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A AME ainda nao estd incluida no PNTN, mas cumpre todos os pré-requisitos
para que seja considerada a sua incorporagao ao Programa.

Com a recente incorporacdo de tratamentos farmacolégicos ao SUS, torna-se
urgente discutir a triagem neonatal para AME. Isso porque, como a doenca é degene-
rativa, todos os tratamentos farmacoldgicos desenvolvidos ou em fase de desenvolvi-
mento apresentam um resultado tanto melhor quanto mais cedo se inicia o tratamen-
to na crianca. Estudos cientificos apontam que, ao completarem seis meses de vida, o
bebé ja perdeu cerca de 90% de seus neuronios motores, que ndo serdo recuperados
mesmo apoés o inicio de qualquer tratamento. Por isso, o ideal é a crianca iniciar o tra-
tamento na fase pré-sintomatica, ou seja, antes de manifestar os sintomas da doenga.

Assim, tendo em vista que ja existe tratamento disponivel oferecido pelo SUS,
com previsdo para tratamento de criangas pré-sintomaticas, é importante discutir ma-
neiras de como obter os melhores resultados possiveis para estas criangas. Se iniciado
o tratamento na fase pré-sintomatica, esta crianga tera grande potencial para desen-
volver uma vida normal e produtiva, sem ter ao longo de sua vida intercorréncias ou
limitacdes que poderiam representar outros custos ao sistema publico de satde.

Atualmente, ja existem técnicas para a realizacdo de testes genéticos que pos-
suem resultados confidveis e custos viaveis, o que possibilita considerar a implanta-
¢do da triagem neonatal para a AME em toda a populagao.

E preciso lutar por esta politica publica, que é o caminho para um futuro sem
AME no Brasil. 0 movimento #amenotestedopezinho é uma iniciativa de um grupo
de associagdes com o objetivo de conscientizar a sociedade e o Poder Publico sobre a
necessidade de inclusdo da AME no PNTN.

Eu apoio!

#amenotestedopezinho
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Diagnéstico pré-implantacional

0 diagnéstico pré-natal em feto de familias
que ja tiveram um filho acometido é possivel em
amostra de vilosidade coridnica, liquido amnié-
tico ou sangue do corddo, mas o resultado é de
dificil interpretacdo quando ndo se encontra
delecdo em homozigose, ou seja, nos dois alelos.

Na atualidade, os métodos de fertilizacdo
in vitro permitem o diagnéstico pré-implanta-
cional a fim de selecionar embrides sem muta-
¢do do gene SMN1. No entanto, tal abordagem
é cara e ndo esta disponivel no SUS.

Novos tratamentos para AME oferecem esperanca para muitas pessoas. Esses
tratamentos sdo os primeiros que tém como alvo a causa de base da doenca e podem
evitar que a doenca se desenvolva ou piore. Felizmente, novos tratamentos mudaram
a histéria natural da AME. Com diagndstico e tratamento precoces, muitas criancas e
adultos com AME podem ter a progressao da doenca limitada, com prolongamento da
expectativa de vida e a oportunidade de viver com melhor qualidade de vida.

O tratamento global da AME consiste na administragao de terapias modificado-
ras da doenca (tratamentos farmacolégicos) combinadas com as terapias de suporte
(fisioterapia, fonoterapia, terapia ocupacional, entre outras), conforme o quadro cli-
nico e a necessidade especifica de cada paciente. Nesta sessdo, serdo abordados os
tratamentos medicamentosos considerados modificadores da doenga.

Visao geral

Uma das formas de tratar a AME é aumentar a quantidade de proteina SMN no
organismo. Essas formas de tratamento da AME sdo frequentemente chamadas de
abordagens “baseadas em SMN”.
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Alguns tratamentos que aprimoram o SMN tém como alvo o gene SMNZ2, fazen-
do com que ele produza uma quantidade maior de proteina SMN funcional. Outras
abordagens de aumento na expressdo de SMN atuam para substituir ou reparar dire-
tamente o gene SMN1 defeituoso.

easssssse O fator tempo

Independentemente do tipo de tratamento escolhido, é
importante que os pacientes com AME iniciem a terapia o mais
rapido possivel, logo apds o diagnoéstico. Isso porque, quando os
niveis da proteina SMN sdo baixos no organismo, as células do

neurdénio motor degeneram rapidamente. Em bebés com AME
Tipo 1, 90% dos neurdnios motores morrem até os seis meses
de idade. E uma vez perdidos esses neurdnios, eles ndo regeneram.

O inicio precoce da terapia é a inica maneira de evitar a degenerac¢do dos neurd-
nios. Para bebés identificados por meio de triagem neonatal, ou por ter tido irmao
afetado com a doencga, o tratamento deve comecgar antes mesmo de o bebé apresentar
os sintomas da AME, em uma fase pré-sintomatica.

Em ensaios clinicos de terapias baseadas em SMN, os pacientes que iniciaram o
tratamento mais cedo tiveram melhores resultados do que aqueles que iniciaram o
tratamento mais tarde.

Tratamentos aprovados
SPINRAZA (Nusinersena) — Oligonucleotideo antissense

Spinraza é uma terapia que aumenta a producdo da proteina SMN funcional pelo
gene SMN2. Spinraza é um oligonucleotideo antissense.

A medicagdo é aprovada pela Anvisa, FDA, EMA e outros 6rgdos regulatorios. A
forma de administragio é intratecal, ja que esses medicamentos ndo sdo capazes de
atravessar a barreira hematoencefalica, e deve ser conduzida por profissional médico
com experiéncia em puncdo lombar.

Uma das maiores limitagdes desta terapia é a administracao intratecal em
pacientes com desvios de coluna ou cirurgia prévia de coluna. Nestes casos, ha
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necessidade do uso de exames de imagem para
auxiliar a administracdo da droga, tais como to-
mografia computadorizada.

O tratamento consiste em duas fases: na cha-
mada fase de ataque, sdo administradas 4 doses
por 2 meses (D1, D+14, D+28, D+58). Na fase de
manutengao, que se inicia a partir da quinta dose,
o0 paciente deve receber a aplicagao a cada 4 me-
ses, pelo resto da vida. Portanto, no primeiro ano
de tratamento o paciente recebe seis doses. A par-
tir do segundo ano, recebe trés doses por ano.

No Brasil, logo apds aprovagao pela Anvisa em 2017, o alto custo do nusinersena
foi inicialmente um fator limitante para o seu uso na pratica clinica, mas devido a gran-
de mobilizacao da sociedade civil e de associacdes de pacientes, o medicamento passou
a estar disponivel no SUS desde 2019 por meio do PCDT (Protocolo Clinico e Diretrizes
Terapéuticas) para AME Tipo 1. Embora existam evidéncias de que a medicagdo traga
beneficio para pacientes de todos os tipos e idades, o protocolo tornou o nusinersena
disponivel no SUS para pacientes pré-sintomaticos com até 3 cépias do SMN2 e para
pacientes com AME do Tipo 1 com inicio dos sintomas antes de seis meses de idade e
sem necessidade de ventilacdo mecanica permanente, como também para pacientes
com diagndstico molecular em fase pré-sintomatica e até 3 copias do gene SMN2.

Antes de qualquer movimentagao para buscar o tratamento com Spinraza, é pre-
ciso confirmar o diagnéstico através do exame de DNA.

Resultados de Estudos sobre Spinraza

No ensaio clinico ENDEAR, placebo controlado na propor¢do de 2:1, o nusi-
nersena foi administrado a 121 pacientes com AME Tipo 1 que tinham até sete me-
ses de idade e os resultados do tratamento foram avaliados considerando-se a aqui-
sicdo de marcos motores basicos do desenvolvimento (sustento da cabega, sentar
com e sem apoio, ficar em pé com e sem apoio, chutar em supino, rolar e engatinhar).
Resultados preliminares em 82 pacientes avalidveis mostrou melhora em 40% dos
tratados (21/52) ao passo que nenhuma melhora foi registrada nos 30 nao trata-
dos. O estudo foi entdo aberto com extensdo do tratamento a todos os pacientes.
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Ao término do estudo, 55% dos pacientes que
haviam sido tratados desde o inicio apresenta-
ram beneficios da funcdo motora e sobrevida,
além de ter sido observado aumento da idade
livre do uso da ventilacdo permanente. Houve
evidéncia que o maior beneficio ocorreu em pa-
cientes tratados em até 12 semanas ap6s o inicio
dos sintomas. Os efeitos colaterais mais comu-
mente relatados foram infec¢des das vias aéreas
superiores, broncopneumonia, obstipag¢do, pro-
teinuria assintomatica e trombocitopenia.
0 estudo de fase III CHERISH analisou o
tratamento de 100 pacientes com AME Tipo 2
ou 3, de dois a 12 anos de idade, a grande maio-
ria com trés copias do gene SMN2, que recebe-
ram nusinersena durante 15 meses. A propor¢ao de tratados versus placebo foi 2:1. O
estudo resultou em melhora da fungao motora, avaliada pela escala Hammersmith Motor
Function Scale Expanded (HMFSE) em 57% das criancas tratadas, sendo que os melho-
res escores foram observados em criangas menores e tratadas precocemente.

Mais recentemente, o estudo dos pacientes com AME que receberam nusiner-
sena em fase pré-sintomatica, denominado NURTURE, incluiu 25 participantes com
duas ou trés copias do gene SMN2. Na ultima visita do estudo, todos os pacientes com
34 meses de média de idade estavam vivos sem ter necessitado de traqueostomia
ou ventilacdo permanente. Todos os 25 participantes alcangaram o marco de sentar
sem apoio, 23 (92%) conseguiram caminhar com assisténcia e 22 (88%) alcancaram
a marcha independente. A aquisi¢do dos marcos motores foi préxima daquela do de-
senvolvimento motor normal. Esses resultados, referidos com uma mediana de 2,9
anos de acompanhamento, enfatizam a importancia do tratamento pré-sintomatico
com nusinersena em bebés com histérico familiar imediatamente ap6s o estabele-
cimento do diagnéstico genético da AME, além de justificar os esfor¢cos emergentes
para incluir a AME no programa de triagem neonatal da rede publica.

Ap6s os estudos clinicos relatados, o nusinersena passou a ser utilizado em diversos
paises e surgiram diversas publica¢des independentes que vém demonstrando melhora
da funcdo motora em diferentes proporg¢des de pacientes com AME Tipo 1. O estudo de
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Pane e col. (2018) foi o primeiro a salientar que, embora o tratamento precoce ofereca
melhor resultado, alguns pacientes se beneficiam com o tratamento mesmo que estejam
em estagios mais avangados da doenca do que o preconizado pelo estudo ENDEAR.

Na experiéncia do Dr. Rodrigo de Holanda Mendonga e col. do Hospital das Clinicas
de Sao Paulo, o tratamento de 21 pacientes com AME Tipo 1 e um pré-sintomatico, le-
vou ao ganho médio na escala motora CHOP-INTEND de 4,9 pontos aos seis meses, 5,9
pontos aos 12 meses, 6,6 pontos aos 18 meses e 14 pontos aos 24 meses de seguimen-
to. Pacientes que tinham duracdo da doenca menor que 12 meses e/ou nao estavam
em uso de ventilacdo invasiva no inicio do tratamento apresentaram melhor resposta
no CHOP-INTEND (> 4 pontos). Entre os pacientes sintomaticos, 28,6% adquiriram al-
gum marco motor ou ganharam pelo menos trés pontos na escala funcional HINE-2. O
paciente pré-sintomatico comec¢ou a sentar sem apoio aos sete meses de idade e ndo
necessitou de suporte ventilatério. Na maioria dos pacientes com ventilacdo nao in-
vasiva no inicio do estudo, o tempo didrio de suporte ventilatério foi reduzido apés o
tratamento; porém, nenhuma mudanca no uso diurno da ventilacdo foi observada na
maioria dos pacientes que estava em ventilagdo invasiva no inicio do estudo.
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Outro estudo brasileiro realizado no Hospital das Clinicas de Sdo Paulo mostrou
efeitos benéficos do nusinersena também para pacientes com AME tipos 2 e 3 (Men-
donca e col.,, 2020). Neste estudo, foram avaliados 30 pacientes com AME tipos 2 e 3
tratados com nusinersena em comparag¢do com 37 pacientes ndo tratados. Resultados
mostraram ganho de +1,47 pontos (12 meses) e +1,60 pontos (24 meses) na escala
HFMSE no grupo tratado, em comparagao com perda de - 1,71 (12 meses) e - 3,93
pontos (24 meses) no grupo nao tratado. O estudo mostrou que quanto menor o tempo
de doenca, melhor foi a resposta ao tratamento. Um grupo de 11 pacientes que tinha
quadro motor mais grave (ndo sentava) foi avaliado pela escala CHOP-INTEND, e nestes
casos houve variacdo de 32,27 pontos antes do tratamento para 34,64 pontos apds 1
ano de tratamento. Pacientes em idade adulta também tiveram resultados satisfatorios,
mostrando estabilizagdo da doenca ou ganho funcional. Interessantemente, em muitos
destes pacientes observou-se melhora no controle cervical e de tronco e da qualidade
da voz. O estudo também mostrou menor nimero de hospitalizagdes no grupo tratado.
No entanto, ao contrario dos beneficios com relagao a fungdo motora, a escoliose conti-
nuou piorando mesmo com o tratamento. Complicagdes ocorreram em torno de 4,2%

dos casos relacionados com a administracio intratecal (sindrome pds-puncao).

Mesmo em pacientes em idade adulta, o uso do nusinersena tem mostrado efeitos
benéficos, tais como melhora na pontuagdo de escalas motoras, na capacidade para mar-
cha dos pacientes ambulantes e da fadiga (Maggi e col., 2020; Hagenacker e col., 2020).

EVRYSDI (Risdiplam) — Modificador do
padréo de splicing (moléculas pequenas)

Além do nusinersena e também dirigidas sele-
tivamente ao gene SMN2, foram sintetizadas e estdo
em estudo pequenas moléculas administradas por
via oral, que ja tém sido testadas com bons resulta-
dos tanto em modelos animais quanto em pacientes.
Entre estas, a molécula RG 7916, que foi denominada
Risdiplam, ja est4 aprovada para uso comercial.

Risdiplam é uma terapia que atua no gene SMN2. E uma molécula pequena que
faz com que esse gene produza uma proteina SMN mais completa. E administrado
por via oral, atravessa a barreira hematoencefalica e tem ampla distribui¢ao tecidual.
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Risdiplan foi testado em varios grupos diferentes, de bebés pré-sintomaticos até
adultos. Também estd sendo estudado em individuos que receberam anteriormente
outras terapias. Alguns desses estudos estdo sendo conduzidos também no Brasil.

Essa é uma medicacdo oral de uso diario. Também pode ser administrada atra-
vés da gastrostomia e deve ser tomado durante toda a vida do individuo.

Risdiplam obteve seu registro pela FDA em agosto de 2020 para uso em pacien-
tes com AME Tipo 1, 2 e 3, para adultos e criancas maiores de 2 meses de idade. No
Brasil recebeu aprovac¢do da Anvisa em outubro de 2020.

Na atualidade, estdo em andamento estudos de fase I1/11], de carater multinacional:
estudo aberto FIREFISH em criancas de 1 a 7 meses de idade com quadro clinico de AME
Tipo 1; estudo randomizado SUNFISH, duplo-cego, placebo controlado, em pacientes com
AME tipos 2 e 3 entre 2 e 25 anos de idade, ndo deambulantes, e um terceiro estudo aberto
RAINBOWFISH em bebés pré-sintomaticos com diagnéstico molecular de AME e inicio de
terapia até 6 semanas de idade. Resultados da parte 1 do FIREFISH, ainda nao publicados,
demonstraram que sete dos 21 bebés (33%) adquiriram a capacidade de sentar sem apoio
por 5 segundos, um marco jamais alcangcado na
histéria natural de criangas com AME Tipo 1.

Esses resultados, em conjunto com resul-
tados positivos também observados na parte 1
do estudo SUNFISH, formaram o embasamento
para a aprovacdo do Risdiplam pelo FDA, em
agosto de 2020. O medicamento recebeu nome
comercial de Evrysdi.

Os resultados preliminares da Parte 2
do FIREFISH, disponibilizados pela Roche,
apdés 12 meses de tratamento, mostraram
que 29% dos pacientes adquiriram a capa-
cidade de sentar sem apoio por 5 segundos;
93% sobreviveram e destes, 95% mantive-
ram a capacidade de degluticdo, e 49% nao
necessitaram de hospitalizacdo. Os resulta-
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dos da parte 2 do SUNFISH mostraram que nos pacientes com AME Tipos 2 e 3 trata-
dos por 12 meses, os escores das escalas funcionais melhoram significativamente em
comparagao ao placebo, também melhorando a independéncia nas atividades da vida
didria avaliada por uma escala de qualidade de vida. Em ambos os estudos, ndo houve
nenhum efeito adverso sério que levasse a suspensao do Risdiplam.

0 estudo RAINBOWTFISH esta ainda em fase de recrutamento, inclusive com cen-
tros no Brasil. Estudo open label, que visa avaliar eficcia, seguranca, farmacocinética
e farmacodinamica em bebés com geno6tipo para AME assintomaticos.

Considerando todos os estudos, mais de 400 pacientes participam dos estudos
clinicos relacionados ao Risdiplan. Este é um niimero muito expressivo, principal-
mente em se tratando de uma doenca rara.

ZOLGENSMA (onasemnogeno
abeparvoveque) —
Terapia de reposicdo génica

E um tratamento que melhora os ni-
veis de proteina SMN funcional através da
introducdo na célula do paciente de um
novo gene SMN1. A terapia génica Zol-
gensma (onasemnogene abeparvovec),
cuja via de administracao é endovenosa
em dose Unica, tem se mostrado uma op¢do para o tratamento de criancas com AME
até dois anos de idade, ja sendo utilizada nos EUA (aprovado pelo FDA em 2019) e
aprovada pela Anvisa no Brasil em agosto de 2020.

Nesta terapia, uma cdpia do gene SMN1 é inserida em um vetor viral AAV9 nao re-
plicante. No DNA viral eliminam-se os genes que permitem replicacdo e patogenicidade
do virus e no lugar é inserido o transgene humano normal com o respectivo promotor.
O vetor AAV9 é capaz de atravessar a barreira hematoencefalica, permitindo assim a
administracdo endovenosa. Como o fragmento de DNA inserido fica retido no nicleo da
célula de forma permanente, o medicamento é aplicado em uma s6 dose. No entanto, a
duragdo do efeito da terapia ainda nao foi estabelecida.

E preciso saber que o tratamento n3o é a cura da doenga. O tratamento néo incorpora
o gene SMN1 de uma forma definitiva no genoma do individuo, e ndo ha informagdes do
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tempo do efeito da terapia. Além do mais, o tratamento nao recupera os neurénios que ja
morreram e nao é capaz de eliminar todos os sintomas que ja se evidenciaram no paciente.

No estudo fase I foram tratados 12 bebés, de 0 a 9 meses de idade para testar seguran-
¢a e escalonamento de dose Unica por via EV. Adicionalmente, observou-se marcante me-
lhora motora, respiratdria e nutricional, além de todos os pacientes terem alcan¢ado a idade
de 13,6 meses sem ventilagao invasiva. Por ocasido da publicacdo de Mendell e col. (2017),
11 dos 12 bebés sentavam sem apoio e alimentavam-se por via oral, oito falavam, sete nao
utilizavam nenhum tipo de suporte respiratoério, quatro engatinhavam e dois andavam sem
apoio. O resultado foi melhor em criancas tratadas precocemente e com bom quadro fun-
cional basal. O perfil de seguranca foi favoravel e houve boa tolerabilidade. O inico evento
adverso sério foi 0 aumento assintomatico de enzimas hepaticas, abordado com corticotera-
pia (prednisolona). Devido ao risco de eventos adversos relacionados com imunogenicidade
contra a terapia, os pacientes devem ser submetidos previamente a dosagem de anticorpos
anti-AAV9. Além do mais, todos os pacientes devem receber tratamento profilactico com
corticosteroides por pelo menos 1 més, iniciando no dia anterior a aplicacdo da medicagao.

Em recente publicacdo, Waldrop e col. (2020) relataram dados de seguranca e re-
sultados iniciais de 21 criangas (1 a 23 meses
de idade) tratadas com Zolgensma no estado
de Ohio, USA. Em criancas com < 6 meses,
a terapia foi bem tolerada. Neste grupo, as
elevacdes das transaminases séricas (TGO,
TGP) foram modestas e ndo associadas as
elevacoes da y glutamil transpeptidase. Nes-
tes casos, a administracdo de prednisolona
ocorreu sem intercorréncias. Em criancas
mais velhas, os aumentos nas transaminases
séricas e y glutamil transpeptidase foram
mais frequentes e exigiram uma dose mais
elevada de prednisolona, mas todos sem sin-
tomas clinicos. Dezenove de 21 (90%) crian-
cas experimentaram uma queda assintoma-
tica nas plaquetas na primeira semana ap6s
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o tratamento, que se recuperou sem intervencdo. Das 19 crianc¢as que tinham dados de
seguimento, 11% (n = 2) experimentaram estabilizacdo e 89% (n = 17) experimentaram
melhora na fun¢do motora.

A aprovacgdo da terapia génica pelo FDA para AME com Zolgensma foi baseada
em estudos clinicos com pacientes com AME com menos de 6 meses de idade. Da-
dos adicionais de pacientes com até 2 anos e peso de até 13,5 kg sdo divulgados por
meio de apresentacdes em congressos médicos. Esses dados vém principalmente de
coleta de dados nao sistematicos nos Estados Unidos, onde o Zolgensma é aprovado
até a idade de 2 anos. Quando administrado apés os 6 meses de idade e/ou em esta-
gios avancados da doenca, pais e médicos devem estar cientes de que até o momento
ndo ha dados publicados sobre eficacia e seguranca. Nesta populacdo de pacientes,
¢ particularmente importante que os médicos discutam a relacdo beneficio/risco e
gerenciem cuidadosamente as expectativas dos pais. Tal recomendagao estd incluida
em um consenso sobre tratamento com Zolgensma para AME Tipo 1, publicado re-
centemente por médicos especialistas europeus (Kirschner e col.,, 2020).

Outros estudos com Zolgensma estdo em andamento: estudo de fase Il com
pacientes AME Tipo 1 (STR1VE) e um estudo de fase IlI, multinacional com pacien-
tes pré-sintomaticos, com inicio do tratamento até seis semanas de idade, e nime-
ro variavel de cépias do gene SMN2 (SPRINT). Um estudo de fase I, via intratecal,
em pacientes AME Tipo 2, com pacientes menores ou maiores de dois anos de idade
(STRONG) foi temporariamente interrompido devido a ocorréncia de irritacdo menin-
gea em modelos animais que receberam administracao intratecal do medicamento.

Combinacao de tratamentos

Com a aprovacado e disponibilizagdo de diversas op¢des terapéuticas para AME,
passa a ser relevante questionar se a combinacao destas terapias pode levar a melho-
res resultados nos pacientes.

A ideia de combinar tratamentos teria o objetivo de obter beneficios adicionais
ou sinérgicos, abordando multiplos aspectos da doen¢a ao mesmo tempo, para me-
lhorar os resultados para os pacientes.

Em outras patologias, ha exemplos em que tais abordagens combinadas levaram
a resultados positivos. E o caso de doencas graves, como HIV, muitos tipos de cancer,
e certas condicoes de condugdo genética.
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A decisdo de combinar terapias, em qualquer doenca, deve ser cuidadosamente
considerada e baseada em uma forte fundamentagao cientifica, apoiada por evidén-
cias que sugerem que a combinacdo levara a uma melhora nos resultados e que supe-
ram um potencial aumento de risco.

Deve-se evitar assumir que a combinacdo de tratamentos sempre trard mais benefi-
cios ou melhores resultados. De fato, o que se observa é que, em alguns casos, a combina-
¢ao de duas ou mais terapias pode levar a menos eficacia e mais efeitos colaterais negativos
do que os que poderiam ser alcancado quando se utilizado apenas um dos tratamentos.

Em relacdo a AME, ainda nao existe qualquer evidéncia cientifica conclusiva,
mas ha um forte interesse da Comunidade AME para explorar se tais beneficios de-
correntes de combinac¢des poderiam ser vistos em pacientes com AME, e se a combi-
nacdo de terapias seria segura.

E também importante notar que o efeito da terapia variara de acordo com o meca-
nismo de acdo da droga. Na AME, por exemplo, usar mais de um droga destinada a elevar
o nivel da proteina SMN pode nio trazer beneficios adicionais, se um unico medicamento
puder, por si s6, normalizar a quantidade de proteina SMN necessdaria no organismo.

Recentemente, Harada e col. (2020) publica-
ram dados de seguranca e eficacia de cinco crian-
¢as que receberam nusinersena e zolgensma em
associacdo. Quatro estavam recebendo nusinerse-
na antes do zolgensma. Nusinersena foi continuado
em trés criancas. Elevacdes marcadas das enzimas
hepaticas resultaram em tratamento prolongado
com corticosteroides em dois pacientes com hos-
pitalizacdo e bidpsia hepatica em um; elevagdes
mais suaves das enzimas hepaticas foram observa-
das nos outros dois. Um paciente recebeu primeiro
zolgensma e depois nusinersena. Nenhum efeito
adverso foi notado. Apesar do pequeno periodo
de seguimento, os autores consideraram que os
pacientes melhoraram. Concluiram também que o
uso prolongado de corticosteroides, bem como o
monitoramento da toxicidade hepatica, podem ser
necessarios com a terapia com zolgensma.
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Aumentar a quantidade de proteina SMN no corpo ndo é a Uinica maneira de
tratar a AME. A perda da proteina SMN também afeta outros sistemas, vias e proces-
sos, e outros tratamentos sdo direcionados a esses sistemas. Essas abordagens sao
frequentemente chamadas de abordagens “ndo SMN”. Muitas dessas abordagens nao
SMN visam os musculos ou nervos.

Alguns pesquisadores acreditam que no futuro podera ser possivel uma com-
binacdo de tratamentos baseados em SMN e ndo SMN para fornecer maior beneficio
as pessoas afetadas pela AME. Isso pode significar que os pacientes terdo beneficio
no tratamento com dois medicamentos com abordagens diferentes, em conjunto. Ou
pode ser que eles usem um tipo de medicamento em um estagio da doenca e outro
medicamento em um estagio posterior.

Tratamentos em desenvolvimento

Felizmente, o pipeline de desenvolvimento de drogas para tratar a AME

esta repleto de estudos.
Existem varios alvos de tratamento possiveis que estdo sendo investigados:
Substituicao ou corre¢do do gene SMN1 defeituoso.
Modulacdo do “gene de backup” SMN2 de baixo funcionamento.

Protecdo muscular para prevenir ou restaurar a perda de funcao
muscular na AME.

Neuroprote¢do dos neurdnios motores afetados pela perda da pro-
tefna SMN.

Abordagens mais recentes que identificam sistemas adicionais afe-
tados pela AME.

A abordagem imediata de um paciente com AME deve ser realizada por uma
equipe multidisciplinar que enfoque de forma proativa o suporte nutricional e respi-
ratdrio, além de prevenir, na medida do possivel, a atrofia muscular, retracdes articu-
lares e outras complicagdes ortopédicas.

No préximo capitulo, serdo abordadas detalhadamente questdes importantes
em relacdo aos cuidados necessarios no tratamento global dos individuos com AME.
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Cuidando de quem tem AME

A AME é uma condig¢ao complexa. O individuo com AME é o centro dos cuidados,
e a familia é um dos principais alicerces para que ele tenha uma boa qualidade de
vida. Além da familia e do tratamento medicamentoso, o cuidado multidisciplinar é
parte fundamental desse processo. Somente com esses trés pilares é possivel poten-
cializar os resultados e obter a melhor qualidade de vida para o paciente.

{ @

E

Medicamento

Cuidados
ultidisciplinaves |

\\%r ~

A equipe deve estar alinhada e os objetivos terapéuticos devem ser claros. Além
disso, quanto mais preparada e capacitada a familia estiver, melhores serdo os resul-
tados dos cuidados e das estratégias implementadas pelo time multidisciplinar, e me-
nores serao os riscos para o paciente, principalmente em relacdo a intercorréncias.

Recém-dingunosticados

Receber um diagnéstico de atrofia muscular espinhal na familia é avas-
salador. Ficamos assustados, confusos, perdidos, desesperados... sé para ci-
tar alguns dos sentimentos!

Mas vocé nao esta sozinho. Estamos aqui para lhe ajudar no que for pre-
ciso, ndo s6 com informagdes, mas principalmente com apoio e um ombro
amigo de quem ja passou pela mesma experiéncia.

@oc.ooo.ooccooooooocoooooooc.ooo.ooooooo.ooccoooooooc.ooo .
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Encorajamos que vocé
leia, na medida do possivel,
todos os tépicos deste guia,
pois aqui vocé vai encontrar
as principais informacgdes
de que precisa para come-
car a entender um pouco
mais a AME e as necessida-
des suas ou do seu filho (al-
gumas sdo urgentes, espe-
cialmente se o diagndstico
é de AME Tipo 1).

Cuidados respivatorios

Problemas respiratérios sdo a causa de morte mais comum em pacientes com
atrofia muscular espinhal Tipo 1 e Tipo 2, e podem ocorrer em uma menor propor¢ao
em pacientes com o Tipo 3. Por isso, os cuidados respiratérios sdo tao relevantes e
essenciais para a sobrevivéncia e o conforto dos pacientes com AME.

As principais manifestacdes respiratorias nos pacientes com AME ocorrem em
decorréncia da fraqueza dos musculos respiratdrios e dos musculos bulbares, que sio
os musculos responsaveis pela degluticdo, fala e respiragdo. Os pacientes com AME
apresentaram comprometimento em trés componentes do sistema respiratorio:

o fraqueza dos musculos inspiratoérios, repercutindo diretamente na
ventilacdo pulmonar;

» fraqueza dos musculos expiratérios com comprometimento na tos-
se, que é o principal mecanismo de defesa do sistema respiratorio;

e fraqueza dos musculos bulbares com manifestacdo como a disfagia
(dificuldade de deglutir).
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Térax normal

Acdo dos Acdo dos
musculos musculos
intercostais intercostais

e

Acdo do
diafragma

Térax em sino

e

Acdo do
diafragma

Em individuos com AME, os
musculos intercostais (aqueles que
ficam entre as costelas e permitem
que a caixa toracica se expanda) sdo
comprometidos e o musculo dia-
fragma é relativamente poupado, o
que compromete o seu ritmo respi-
ratério normal.

Por causa dessa fraqueza
muscular, a respiragdo nos pacien-
tes com AME é diferente: o dia-
fragma torna-se o principal mus-
culo usado para respirar, ja que a
caixa toracica ndo se expande. E a
chamada respiragdo diafragmatica
ou paradoxal. Nela existe uma as-
sincronia do térax e do abdémen
durante a respiragdo: na inspira-
¢do o abdémen se movimenta para
fora e o torax para dentro. Quanto
mais severa a AME, mais evidente
e mais precoce sera essa caracte-
ristica no paciente.

A dificuldade de expandir a cai-
xa tordcica torna a respiragdo muito
mais dificil, e se ndo houver interven-
cdo preventiva, com o tempo a crianca
passa a desenvolver o que se conhece
como térax em forma de sino, ou seja,
mais estreito na parte superior, e mais
largo na regido do abdomen.

As principais complicagdes
respiratérias nos pacientes com
AME sdo:
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* Pulmoes e a caixa toracica subdesenvolvidos: nas criancas com AME, a fra-
queza dos musculos intercostais ndo permite a expansdo adequada dos pul-
moes, o que desfavorece o desenvolvimento adequado do sistema respira-
torio, tanto do ponto de vista estrutural como funcional, a medida que a
crianga cresce.

* Tosse fraca e pouco eficaz: um simples resfriado, gripe ou infec¢ao respi-
ratoéria viral geralmente causa aumento das secre¢des (muco) da via aérea
superior (nariz, cavidades nasais, faringe e laringe) e inferior (traqueia,
brénquios, bronquiolos, pulmdes e alvéolos pulmonares). A tosse é um dos
principais mecanismos que o organismo tem para ajudar a limpar e expelir
essa secrecdo e impedir o bloqueio das vias aéreas. Como os pacientes com
AME nao tém for¢ca muscular para tossir de maneira eficaz, a retirada da se-
crecdo torna-se um problema importante, que se nao for resolvido pode levar
a queda da saturacdo e ao surgimento de atelectasia, que é o colapso parcial
ou total do tecido pulmonar.

e Risco grave de infecgdes respiratérias: mesmo as infecgdes que causam
apenas desconforto em individuos saudaveis, no caso dos pacientes com
AME podem evoluir para um quadro grave e fatal. Essas infec¢des podem
facilmente evoluir para pneumonia, que é a inflamagio ou infec¢do dos pul-
mdes, causados por bactérias ou virus. Esse quadro pode ser desenvolvido
a partir de uma infec¢io respiratdria de vias aéreas superiores que evo-
lui para uma infec¢do de via aérea inferior nos pulmoes, a partir de um
simples “resfriado”, devido ao alojamento de secrec¢do pela dificuldade ou
auséncia de tosse.

* Problemas de degluticdo: a disfagia, que é a dificuldade de engolir, é resultan-
te da fraqueza dos musculos bulbares e leva ao risco de aspiracdo de alimen-
tos, liquidos e saliva para os pulmdes. As criangas com AME, principalmente
as do Tipo 1, tétm maior tendéncia a desenvolver refluxo. Quando a crianga
aspira (inala) alimentos ou o contetido do estomago vai para os pulmoes por
refluxo, podem desenvolver pneumonia por aspiragao.

* Hipoventilacdo durante o sono: normalmente, os musculos relaxam durante
o sono. No caso dos pacientes com AME, esse relaxamento dos musculos res-
piratérios, associado a fraqueza muscular e a hipotonia severa, pode resultar
em hipoventilacdo alveolar, que é a ventilacdo é inadequada para realizar a
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troca de gases nos pulmoes, ja que a respiragdo é muito superficial ou mui-
to lenta. A hipoventilagdo durante o sono é frequente e é um dos primeiros
sinais de dificuldade respiratéria na AME. Ela pode evoluir também para o

periodo diurno.

Para prevenir e tratar as complicagdes respiratdrias, os individuos com AME
precisam ser acompanhados por equipe de especialistas e com experiéncia nestas

questdes respiratorias (fisioterapeutas e/ou pneumologistas).

Fisioterapia respiratoria

A fisioterapia respiratoria é uma especialidade da fisioterapia que utili-
za de estratégias, meios e técnicas de avaliagdo e tratamento, com os seguin-

tes objetivos:
e melhorar ou manter a ventilacdo pulmonar e alveolar;
¢ melhorar ou manter a capacidade ventilatoria;
« melhorar ou manter a expansibilidade da caixa toracica e dos pulmdoes;
e manter vias aéreas limpas;
» melhorar ou manter forga e resisténcia dos musculos respiratérios;
e prevenir ou corrigir deformidades da caixa toracica;

e prevenir ou tratar as complica¢des respiratorias (infecgdes de vias
aéreas inferiores e superiores, atelectasias, entre outras), evitando

assim as internacoes.

Pacientes de todas as idades podem fazer a fisioterapia respiratéria. Os procedi-

mentos e as técnicas variam de acordo com a idade e a necessidade de cada um.

A fisioterapia respiratdria na AME pode ser realizada em casa, clinicas, ambu-
latérios e/ou hospitais. Algumas das técnicas utilizadas e atuag¢des indicadas para

pacientes com AME sdo:
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e Avaliagdo respiratoéria clinica e funcional;

» Higiene bronquica (retirada de secre¢des) por meio de técnicas manuais como
avibragdo e/ou vibrocompressdo e/ou mecanicas (maquina de tosse);

» Exercicios com auxilio do AMBU® (empilhamento de ar ou insuflacdo passiva);

» Indicacdo, ajustes e controle de parametros ventilatorios, seja o suporte ven-
tilatorio invasivo ou nao invasivo.

A prescri¢do da frequéncia das terapias varia de acordo com o quadro clinico e
avaliacdo profissional. Normalmente, os pacientes com Tipo 1 realizam fisioterapia
respiratdria diariamente.

E fundamental que as familias sejam orientadas e treinadas para realizar proce-
dimentos como aspiragio de vias aéreas, uso da maquina de tosse e do AMBU®, para
que estejam aptas a atuar em intercorréncias a tempo e evitar que estas evoluam para
uma complicacdo respiratéria grave como uma parada respiratéria.

Ventilacao mecanica

Quanto mais grave o tipo de AME e quanto mais cedo o inicio dos sintomas,
maior vai ser a necessidade de suporte ventilatério.

Objetivos da veutilagio mecdnica

e Garantir a troca gasosa;

e corrigir sinais e sintomas de hipoventilacao alveolar;

e reduzir os sintomas dos distirbios do sono;

e proporcionar descanso dos musculos respiratdrios, evitando assim a
fadiga muscular;

e diminuir o trabalho respiratério;

» favorecer o desenvolvimento dos pulmoes e da caixa toracica;

e favorecer a fala ou a fonagao;

e aumentar a sobrevida e melhorar a qualidade de vida.
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L

0 suporte ventilatério pode ser invasivo ou nao invasivo.

A ventilacdo nao invasiva (VNI) é o suporte ventilatdorio fornecido por meio de
uma mascara, normalmente nasal, que é ligada ao equipamento. Na AME, existe indi-
cac¢do de uso de pressdo positiva nas vias aéreas em modo binivel (BiPAP).

A ventilacdo invasiva pode ser oferecida através de:

« Intubacio orotraqueal: o tubo é inserido através da boca. E uma forma de

ventilagdo normalmente temporaria.

» Traqueostomia: procedimento cirtrgico no qual o médico faz uma pequena
incisdo no pescogo e insere o tubo diretamente na traqueia. E uma forma de
ventilacdo de longo prazo. A ventilacdo por traqueostomia é uma op¢do em
pacientes selecionados nos quais a VNI é insuficiente ou falha. Esta decisao
deve ser individualizada, baseada no status clinico, prognoéstico e qualidade
de vida, e discutida com a familia.

Os pacientes com AME Tipo 1, no curso natural da doenga, sempre necessitam
de suporte ventilatério. Os pacientes com Tipo 2 e 3 podem ou nio necessitar de
ventilacdo, que pode ser usada apenas durante o sono ou com maior frequéncia, con-

forme a sua necessidade clinica.
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a

Aindicacdo da VNI, de acordo com recomendacdes internacionais, sugere que deve
ser iniciada nos pacientes com sinais e sintomas de hipoventilacdo alveolar e um dos
seguintes critérios: PaCO, maior ou igual a 45 mmHg, oximetria noturna com satura¢do
do oxigénio em 88% ou menos por 5 minutos consecutivos, pressdes inspiratdrias ma-

ximas menores que 60 cmH,0 ou capacidade vital for¢ada inferior a 50% do previsto.

Ja esta comprovado que o uso da ventilacdo ndo invasiva preventiva é benéfi-
co ao paciente AME Tipo I, e ndo causa “dependéncia” ou aceleragdo da necessidade
de suporte ventilatério. Para as criangas com AME Tipo 1, a institui¢do da VNI deve
ser realizada de forma preventiva assim que é dado o diagndstico e na presenca de
padrdo paradoxal, taquipneia, sinais e sintomas sugestivos de

hipoventilacdo alveolar e de desconforto respiratério.

Disponibilizamos a Comunidade AME brasileira um im-
portante artigo/parecer elaborado para este fim pelo Pro-
fessor Dr. Miguel Gongalves e pelo Professor Dr. John Bach,
referéncias mundiais em ventilacdo na AME e membros do

Comité Cientifico do INAME. Este documento, que esta dispo-

nivel em nosso site, pode e deve ser apresentado aos médicos

e profissionais das equipes multidisciplinares que cuidam de

Escaneie o QRCode
pacientes AME. para acessar o artigo
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A ventilacdo mecanica é for- ¢ —
necida por meio de suporte ventila-
torio com pressdo positiva de dois
niveis e frequéncia respiratoéria de
backup. O ventilador detecta o ci-
clo respiratério normal do pacien-
te e fornece a pressdo de suporte.
Quando o paciente nao tem forca
o suficiente para disparar o ciclo
respiratorio, o ventilador garante a
respiracdo por meio da frequéncia

respiratoria de backup. ——

Existem varias op¢des de mascara, incluindo mascaras nasais, mascaras orona-
sais (que cobrem boca e nariz), mascaras faciais totais e orais. A selecdo da mascara
depende da anatomia do rosto, do conforto e preferéncia do paciente, e varias masca-
ras devem ser experimentadas. A tecnologia das interfaces esta muito desenvolvida
e com isso complica¢des como lesdo da pele, vazamentos de ar significativos e intole-
rancia do paciente reduziram significantemente. Alternar o uso de mais de um tipo de
mascara pode ser util para o paciente, reduzindo o risco das complica¢des decorren-
tes do uso continuo, como lesodes e deformidades faciais. Para as criancas com AME
Tipo 1 a mascara mais recomendada é a nasal. A mascara facial estd contraindicada
devido ao alto risco de sufocamento com saliva e secrec¢des.

Gerenciamento de secrecoes

0 gerenciamento das secregdes e saliva é uma questdo importante para os pa-
cientes com AME. O suporte ventilatério ndo consiste somente na ventilacio meca-
nica, mas também em recursos que incrementam o pico de fluxo de tosse e auxiliam
nas remoc¢odes de secrecdes. O valor de pico de fluxo de tosse abaixo de 270 1/min é
indicativo para considerar interveng¢des para aumentar a tosse.

A tosse pode ser aumentada de varias maneiras. Sao elas:

e através do empilhamento de ar por meio da respiracdo glossofaringea (técni-
ca que funciona somente para pacientes maiores);

e através do empilhamento de ar com uso do AMBU®, em que sdo entregues
repetidas insuflagdes com o paciente retendo o ar e fechando a glote;
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e através de manobras manuais com prensa toracica e/ou abdominal. A com-
binacdo da técnica de empilhamento de ar e da tosse assistida manualmente
pode alcancar melhores resultados do que usar cada técnica isoladamente;

e através do uso da maquina de tosse: no caso de medidas de pico de fluxo de
tosse inferiores a 160 1/min a maquina de tosse é recomenda.

Técnica de empilhamento de ar e
insuflacao passiva com Ambu®

A complacéncia pulmonar nos
pacientes com AME diminui com a evo-
lugdo da doenca pela dificuldade da
expansdo dos pulmodes a medida que
a capacidade vital diminui. A mobiliza-
¢do regular é necessaria para evitar as
contraturas da parede tordacica e a res-
tricdo dos pulmoes. Isso é conseguido
por meio da técnica de empilhamento
de ar ou de insuflagao passiva, que po-
dem ser realizadas por meio de um res-
suscitador manual (AMBU®), técnica de
respiracdo glossofaringea, maquina da
tosse ou de um ventilador volumétrico.

Para a eficacia da técnica de em-
pilhamento de ar, o paciente tem que
apresentar a glote preservada. Ja a téc-
nica de insuflacdo passiva é aplicada
nos pacientes com grave comprometi-
mento bulbar e/ou nos pacientes com dificuldade de compreender a técnica, como os
bebés Tipo 1. Neste caso, ao utilizar o ressuscitador manual (AMBU®) as valvulas devem
ser fechadas.

Os principais objetivos dessa técnica sio:

* aumentar a capacidade de insuflagio maxima;
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¢ incrementar o pico de fluxo de tosse;
* manter ou melhorar a complacéncia pulmonar;

e prevenir e corrigir atelectasias e microatelectasias.

A técnica esta indicada para pacientes que apresentam capacidade vital for¢ada
(CVF) menor que 80% do predito. Os bebés com AME Tipo 1 ndo conseguem e nao co-
laboram com a técnica de empilhamento de ar, mas devem ser fornecidas insuflagdes
passivas por meio de um AMBU® e uma mascara oronasal sincronizada com a respira-
¢do da crianga, com o objetivo de evitar e corrigir deformidades toracicas e promover
o desenvolvimento do sistema respiratério adequado. Normalmente, as criancas co-
mecam a colaborar com a técnica por volta dos 14 a 30 meses de vida. E recomendada
arealizacdo da técnica de 10 a 15 repeticGes, por pelo menos duas a trés vezes ao dia.

Equipamentos

Individuos com AME geralmente necessitam de uma série de equipamentos. Os
principais equipamentos que trazem beneficios aos pacientes com AME sao:

BiPAP (Ventilador com suporte pressorico em
modo binivel)

E um equipamento que fornece dois niveis de pres-
sdo positiva nas vias aéreas entregues normalmente atra-
vés de uma mascara nasal. O BiPAP pode detectar o ci-
clo respiratério normal do paciente e trabalhar com ele.
Também “respirara por ele” quando o individuo estiver
dormindo profundamente e ndo estiver respirando ade-
quadamente por conta prépria.

Essas sdo algumas recomendacgdes de configuragdes
normalmente usadas em pacientes AME pediatricos:

e IPAP variando entre 16 e 26 - pressao de supor-
te superior a 10 cmH,0;

o EPAPentre4e6;
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» frequéncia respiratéria entre 18 e 35, de acordo com a basal para a idade
(quanto mais nova a crianga, maior a frequéncia respiratdria, ou seja, para
bebés pequenos esta frequéncia deve ficar mais préxima dos 35, enquanto
que a frequéncia mais baixa de 18 pode ser a indicada para crian¢as mais ve-
lhas, cuja frequéncia respiratoria ja se aproxima dos padrdes de um adulto);

e tempo inspiratdrio entre 0,5 e 1,5s, baseado na idade e na frequéncia respiratoria.

A escolha do equipamento adequado, a definigdo dos parametros e a adaptacao
do paciente devem ser feitas por profissional com experiéncia em ventilagio mecani-
ca de pacientes neuromusculares.

0 CPAP (pressdo positiva continua nas vias aéreas) é um tipo diferente de equipa-
mento ou de configuracdo que fornece um nivel continuo de pressado positiva e nao for-
nece frequéncia respiratoéria de backup e, por isso, nao proporciona descanso adequa-
do para os musculos respiratérios. E indicado e utilizado para pessoas com problemas
relacionados a apneia do sono e, por isso, é contraindicado para pacientes com AME.

A complexidade do equipamento vai ser definida pela dependéncia ventilatoria
do paciente (nimero de horas que precisa usar o equipamento):

» Uso noturno (8h): sdo exemplos o Synchrony 3 /Lumis ST a partir de 18kg
e o Bipap A30/Stellar para pacientes acima de 10kg.

» Uso intermedidrio (8 a 16h): sdo exemplos Bipap A40 e Stellar para pa-
cientes acima de 10kg.

e Suporte de vida (acima de 16h): sdo exemplos o Trilogy 100, Astral 100 e
150 para pacientes com peso a partir de 5kg para uso invasivo (traqueos-
tomia) ou ndo invasivo (mascara).

Maquina de tosse (Insuflador-Exsuflador
mecdnico — Cough Assist)

A maquina de tosse é um equipamento que forne-
ce pressdo positiva (insuflacdo) seguida por uma rapi-
da pressdo negativa (exsuflagdo). Em outras palavras, o
equipamento for¢a o ar para dentro dos pulmoes, a uma
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pressdo predefinida, e depois aspira o ar dos pulmdes a uma pressao predefinida.
Essa a¢do ajuda a produzir uma tosse mais eficaz, que mantém a higiene das vias aé-
reas adequada. As pressoes de insuflagio e exsuflagio podem ser ajustadas de acordo
com o conforto do paciente e eficicia na remocao das secre¢des das vias aéreas.

0 momento mais importante para o uso dessas técnicas é durante o quadro de
infecgdo respiratoria. E importante que os pacientes e cuidadores pratiquem essas
manobras regularmente.

Pressdes inferiores a 40cmH,0 ndo sdo capazes de remover secreg¢oes. Normal-
mente sdo usadas pressoes entre 40cmH,0 a 60cmH, 0.

Respeitando a fisiologia da tosse, o tempo inspiratério deve ser maior do que o
tempo expiratério. Para bebés, esses tempos inspiratérios normalmente sdo curtos
(tempo inspiratoério entre 1,4s a 1,8s e tempo expiratério de 1,2s a 1,6s, com intervalo
de 0,5s) e para criangas maiores e adultos, os tempos podem ser mais longos.

Ressalta-se, mais uma vez, a importancia de um profissional com experiéncia em
ventilacdo mecanica de pacientes neuromusculares para realizar a correta parametri-
zacdo do equipamento.

Pacientes com AME tipo 1 tém indicacdo de uso didario de maquina de tosse, e

em alguns casos mais de uma vez por
dia. Normalmente, sio usadosde 3a5
ciclos, com 5 respiracoes em cada ci-
clo, para remover a secregdo. A secre-
¢do deve ser aspirada entre um ciclo
e outro. Em episédios agudos como
resfriados, por exemplo, o uso da ma-
quina de tosse deve ser intensificado
conforme a necessidade do quadro.

AMBU® (ressuscitador manual)

0 AMBU® é um equipamento
portatil cuja finalidade é promover
a ventilacdo de forma manual. Tam-
bém pode ser acoplado ao oxigénio
caso seja necessario.
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0 AMBUP® é utilizado para:

* Ventilagdo manual no caso de intercorréncias clinicas como dessatura¢do
grave e parada respiratdria.

* Ventilagdo manual no caso de falha do ventilador mecanico.
e Auxilio a tosse.

» Expansdo pulmonar através do empilhamento de ar/ insuflagido passiva.

Por ser um equipamento utilizado em situacdes de emergéncia, é aconselhavel
que todas as familias com AME Tipo 1 tenham o AMBU® disponivel e de facil acesso,
inclusive ao sairem de casa com o paciente.

Oximetro de pulso

E um equipamento que monitora de forma continua
e momentanea os niveis de oxigénio no sangue e a fre-
quéncia cardiaca. Serve para alertar problemas nesses
parametros. Pacientes com AME precisam de suporte res-
piratoério extra quando o nivel de saturagio de oxigénio é
inferior a 95%. A frequéncia cardiaca acima do habitual
do paciente e do normal para a idade deve ser investiga-
da, podendo ser sugestivo de quadro de infec¢io ou fadiga muscular.

[mportante!
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Aspirador

0 aspirador de secrecdo é um equipamento frequen-
temente utilizado em pacientes com AME. Sua funcio é as-
pirar secregdes e saliva quando o paciente esta impossibili-
tado de expelir de forma espontanea ou por meio da tosse.
Auxiliar o paciente, principalmente os bebés, no gerencia-
mento da saliva € muito importante para evitar quadro de
engasgos e de aspiracdo do contetido oral para os pulmdes.

Além dos aspiradores que dependem de energia elétrica, hd também aspirado-
res portateis com bateria, que sdo extremamente recomendados para acompanhar o
paciente com AME que tem necessidade de aspira¢des, onde ndo ha disponibilidade
de energia elétrica (passeios, carro, etc). Por questdes de seguranca, esse paciente
nunca deve sair de casa sem o aspirador portatil.

Nebulizador

0 nebulizador é um equipamento que ajuda a umidificar as vias aéreas e a flui-
dificar as secre¢des, facilitando a desobstrugao das vias aéreas e a higiene bronquica.

EPISODIOS AGUDOS

Durante os resfriados e episddios agudos respiratérios, os pacientes com AME tém
ainda mais dificuldade em remover a secrecio das vias aéreas. Para ajudar na eliminacdo
da secregdo, devem ser intensificadas as sessoes de fisioterapia respiratoria e o uso da
maquina de tosse, conforme necessidade que o quadro demandar. Deve-se também in-

crementar a hidratagdo para, dentre outras fungdes, ajudar na fluidificacdo das secregdes.

E possivel que durante esses quadros o paciente tenha mais dependéncia do
ventilador, que deve ser usado por até 24 horas por dia, se necessario, para propor-
cionar conforto e descanso do paciente.

Como ja mencionado, a suplementacdo de oxigénio, quando necessaria, s6 pode-
réa ser fornecida em conjunto com a ventilacdo mecanica ou AMBU®, nunca devera ser
usada isoladamente.
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Plano de emergéncia

E importante que a familia tenha um plano de emergéncia bem definido:

* AMBU® sempre a mio e conectado ao oxigénio.

o Telefones dos servicos de emergéncia devem estar proximos.

» Hospitais definidos para encaminhar o paciente em caso de emergéncia.

* Roteiro e treinamento em primeiros socorros/reanimac¢do com as defini¢cdes
claras de atuacao até que os servigos de SOS cheguem.

Em situacdes agudas e quando ndo tem sucesso no tratamento domiciliar, os pa-
cientes com AME devem ser submetidos a internagio hospitalar e medidas invasivas
podem ser necessarias. A intubagdo para o tratamento de infec¢do respiratdria pode
ser necessaria e a traqueostomia pode ser evitada.

Extubacdo

Os pacientes com AME ndo atendem os protocolos de desmame e extubacdo
convencionais. Muitos dos pacientes ja apresentam certo grau de dependéncia venti-
latéria ndo invasiva precedente a intercorréncia respiratdria, alguns deles sem capa-
cidade respiratéria autbnoma. Em todos os casos, os pacientes ndo apresentam pico
de fluxos de tosse eficazes, o que pode resultar em falha na extubagao, devido ao acu-
mulo de secre¢io nas vias aéreas.

Devem ser seguidos os critérios de extubacdo de pacientes dependentes de
ventilacdo, tais como:

e paciente estar afebril;
» contagem de leucécitos normais;
e saturagdo maior que 95% nas ultimas 12 horas em ar ambiente;

e reversdo de dessaturagdes menores que 95% por meio da maquina de tosse
e aspiracao do tubo orotraqueal;

* PaCO, menor ou igual a 40mmhg sob pressdo inspiratoria de pico menor que
30-35 cmH,0 sob suporte ventilatorio em modo assistido controlado com
frequéncia basal da idade;
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e paciente em alerta e cooperativo, sem receber medicamentos sedativos;
e radiografia de térax normal;

e vazamento de ar pelas vias aéreas superiores o suficiente para vocalizacio
ap6s a desinsuflagdo do cuff.

Para o sucesso da extubacdo, a equipe médica e multidisciplinar deve estar inte-
grada e disposta a seguir o protocolo. Apds o paciente preencher os critérios de elegi-
bilidade, ele deve ser extubado para a ventilacdo mecanica ndo invasiva com mascara
nasal ou oronasal (para os bebés, a interface deve ser exclusivamente a nasal), mantendo
volume corrente em 10 ml/kg, pressao inspiratoria de no minimo 18 cmH,0 e aplicagao
da maquina da tosse e técnicas de auxilio a tosse a cada 20 minutos ou quando necessa-
rio, para manter a saturacdo de oxigénio estavel e maior que 95%, sem a suplementagao

de oxigénio. O sucesso da extubacdo depende
ndo apenas do fornecimento da ventilagdo ndo
invasiva continua por meio de uma variedade
de interfaces, mas também do uso da maquina
da tosse de forma frequente e agressiva para
eliminar secre¢des e manter ou retornar a satu-
ragdo de oxigénio para niveis superiores a 95%.
Recomenda-se a leitura do artigo referenciado
na integra referente ao protocolo de extubacao.

Avaliacao respiratoria

Este topico deve guiar o profissional fi-
sioterapeuta ou pneumologista em relacdo a
avaliacdo respiratéria de pacientes com AME.

A avaliacdo respiratéria para os pacien-
tes com AME é de extrema importancia e tem
como principais objetivos:

e identificar a fraqueza muscular;

e definir condutas terapéuticas; e

e estabelecer prognéstico.

© © 0 0 0000000 000000000 0000000000000 0000000000000 0000000000 o




Capitulo 2
Cuidando de quem tem AME

A frequéncia da avaliacdo respiratéria depende da situagao clinica e da progres-
sdo da doenca de cada individuo. Recomenda-se a frequéncia a cada 3 ou 6 meses,
sendo menos frequente para os pacientes estaveis e que andam e mais frequentes
para os pacientes clinicamente instaveis e que ndo sentam. Esta avaliacao pode ser
feita por um fisioterapeuta e/ou pneumologista.

0 exame fisico possibilita avaliar o estado respiratério, incluindo frequéncia res-
piratéria, esforco respiratorio, presenca de respiracdo paradoxal, formato da caixa
toracica e cor da pele, podendo indicar cianose ou palidez.

No inicio da hipoventilacio, os pacientes podem ser clinicamente assintomaticos. Ini-
cialmente, a hipoventilacio ocorrera durante o sono REM (rapido movimento dos olhos),
mas conforme a doenca progride, a funcgio respiratéria diurna podera ser afetada também.
Ainvestigacio de sinais e sintomas de hipoventilagio alveolar é de extrema importancia.

Sinais e sintomas de hipoventilagéo

o (Cefaleia matinal bifrontal;

» frequentes despertares noturnos associados a sufocacado e taquicardia;
» dificuldade de concentracgao;

» pesadelos com frequéncia;

e irritabilidade;

* ansiedade;

» perda de apetite.

Como sinais e sintomas sugestivos de hipoventilacao alveolar em
criancas, devem ser considerados:

» infecgdes respiratorias de repeticdo (dois ou mais episédios em um
periodo de um ano);

» sudorese noturna excessiva;

* baixo rendimento escolar;

* sono interrompido;

* perda de peso.
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A funcdo pulmonar é avaliada medindo-se a Capacidade Vital Forcada e a Capa-
cidade Vital, por meio de um espirometro ou de um ventilometro.

Capacidade vital forcada: corresponde ao maior
volume de ar mobilizado e indica a somatdria entre o volume corrente,
o volume de reserva inspiratoria e o volume de reserva expiratoria.

Capacidade vital: é a quantidade de ar maxima que é possivel expelir dos
pulmdes apds uma inspiracdo maxima.

Esses testes refletem o grau de restricdo ventilatéria do paciente e sdo muito im-
portantes para a tomada de decisOes terapéuticas, bem como para determinar a gra-
vidade, o grau de evolucdo da doenga no aspecto respiratorio e o prognoéstico, como a
capacidade de o paciente respirar de forma autbnoma em ar ambiente (sem a ajuda do
respirador) por determinado tempo, sem riscos de comprometimento de seu quadro.

0 ventilometro portatil € um equipamento utilizado
realizar a avaliagdo da mecanica pulmonar.
Atécnica de ventilometria registra no marcador do
ventildmetro a quantidade de ar maxima que é possivel
expelir dos pulmdes apds uma inspiracdo maxima.
E importante realizar avaliagdes periddicas
em intervalos de quatro a seis meses com 0
ventilometro. Deve-se manter um registro dos
valores obtidos para a capacidade vital forcada
do paciente. Segundo o Prof. Dr. John Bach, este monitoramento pode ser o mais
importante indicador de gravidade e de progndstico para a respiracdo autbnoma
continuada do paciente.

O INAME disponibiliza 0 empréstimo do ventilometro para as

familias que desejam avaliar a capacidade vital do paciente e El E
que ndo tém acesso ao ventilometro.

Acesse www.iname.org.br ou escaneie o QRCode ao lado e

saiba como solicitar o empréstimo do equipamento. E
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Os testes de forca dos musculos respiratérios por meio da pressdo inspiratéria
maxima e da pressdo expiratdria maxima sao realizados através do manovacuémetro.
Criangas muito pequenas podem ndo ser capazes de realizar esses testes ou ndo te-

rem forca o suficiente para inspirar/expirar ao maximo contra uma via aérea ocluida.

0 teste de pico de fluxo de tosse é muito importante e avalia a capacidade de
tosse dos individuos. Valores inferiores a 160 1/min refletem uma tosse ineficaz na

remoc¢ao de secrecdes e que necessita de auxilio mecanico a tosse.

A monitorizagdo das trocas gasosas é de extrema importancia. A oximetria de
pulso pode ser usada como uma avaliacdo pontual durante o dia para detectar hi-
poxemia (baixa de oxigénio no sangue) e como um guia para direcionar técnicas de
desobstrugdo bronquica das vias aéreas. Se a saturagdo de oxigénio é inferior a 94%,
as técnicas de desobstrugio das vias aéreas devem ser usadas. A oximetria de pul-
so noturna pode ser usada para rastrear hipoxemia noturna e, consequentemente,
a hipoventilagdo noturna. A medida da quantidade de dioxido de carbono (CO,) no
ar expirado e transcutaneo sio ferramentas importantes e padrdo ouro na avaliacio
da hipoventilacdo alveolar relacionada ao sono, mas sdo frequentemente de dificil

obtencdo, ou indisponiveis rotineiramente.

A polissonografia é uma ferramenta de diagnéstico durante a qual a respiracio e
0 sono sdo monitorados continuamente. Esse exame identifica a presenca e a gravida-
de dos disturbios respiratorios do sono. A polissonografia é util em criancas maiores,
mesmo em criangas sem sintomas 6bvios e pode ser usado para iniciar e titular o

suporte respiratorio.

Quando a polissonografia ndo esta disponivel, uma alternativa é usar um estudo
do sono de quatro canais que registra dioxido de carbono expirado ou CO, transcuta-
neo, saturagdo de oxigénio, frequéncia cardiaca, fluxo de ar nasal e movimentos da

parede toracica durante o sono.

Nos casos em que nem a polissonografia nem o estudo de quatro canais estao
disponiveis, a oximetria de pulso com monitoramento continuo de CO, pode fornecer
informacoes Uteis sobre as trocas gasosas noturnas. Contudo, nio sera possivel de-
tectar distarbios respiratérios do sono nao associados com dessaturacdo de oxigénio

ou retengdo de CO,.
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Cuidados motores e ortopédicos

A degeneracgdo dos nervos causa fraqueza muscular no individuo com AME. Esta
fraqueza faz com que a pessoa se movimente menos, o que facilita os encurtamentos
musculares e a perda de funcionalidade (o paciente ndo consegue ter um desenvolvi-
mento motor apropriado, ou perde/diminui sua funcionalidade). A fisioterapia é um
importante aliado do paciente e da familia, pois através de técnicas e conhecimentos
especificos pode prevenir e/ou melhorar o quadro motor do paciente.

Os cuidados da fisioterapia motora na AME podem ser divididos, de uma manei-
ra geral, em dois aspectos basicos:

2. Controle da funcionalidade:

- Exercicios para melhora/manuteng¢ao

1. Controle das deformidades: da for¢a muscular, mobilidade,

- Alongamentos equilibrio e fungdo do paciente.

- Posicionamentos - Uso de equipamentos que otimizem o

- Uso de orteses controle postural e a mobilidade.
e —
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A fraqueza muscular causada pela AME tende a gerar limitacdo na amplitude
de movimento dos bracos e pernas (por encurtamentos musculares e articulares),
luxacdo do quadril, deformidades na coluna vertebral como escoliose e cifose, e fra-
turas, que podem levar a dor e a dificuldades para sentar, andar e realizar atividades
funcionais. A escoliose também pode prejudicar a fun¢do pulmonar, restringindo o
movimento do térax e do diafragma durante a respiragao.

Entenda o que é:

- Encurtamento muscular: é a perda de elasticidade do musculo.

- Deformidade: é o resultado de uma rigidez ou contricdo nos musculos,
articulacdes, tenddes, ligamentos ou na pele, que acabam por restringir o
movimento normal da regido.

E consenso cientifico de que uma abordagem proativa, por meio da realizagdo de
fisioterapia motora e terapia ocupacional, combinadas com o uso regular de 6rteses e
outros equipamentos reduz ou minimiza esses problemas e pode influenciar na traje-
toria da progressao da doenca.

0 objetivo é sempre buscar evitar que as deformidades se instalem, porque uma
vez instaladas é muito dificil de corrigi-las sem intervengdes cirtrgicas. Uma deformi-
dade instalada pode facilitar o desenvolvimento de outra deformidade.

A frequéncia ideal de terapias varia conforme a necessidade do paciente. Em pa-
cientes com AME Tipo 1, que tém maior comprometimento motor, essa necessidade
pode ser diaria.

ALONGAMENTOS

Um dos objetivos da fisioterapia motora é impedir o aparecimento de encurta-
mentos ou, caso eles ja existam, melhorar e impedir que piorem. E movimentando
as articulacdes que se mantém a amplitude dos movimentos. Isso pode ser feito pela
propria pessoa, ou por um terceiro.

Criancas com AME tém dificuldade em mover os bracos e as pernas devido a
fraqueza muscular. A dificuldade é tdo maior quanto mais severa for a manifestagio
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da doenca no paciente. Essa diminui¢do na capacidade de se movimentar leva ao de-
senvolvimento de encurtamentos, que podem surgir mesmo quando a crianca tem al-
gum movimento nos membros. Os encurtamentos sdo mais comumente encontrados
nas plantas dos pés, tornozelos, joelhos, quadris, cotovelos e pulsos. Eventualmente,
cirurgias podem ser recomendadas para corrigir encurtamentos, melhorando assim
o posicionamento articular e impedindo novas deformidades.

As atividades diarias de alongamento devem englobar cotovelos, pulsos, dedos,
quadris, joelhos e tornozelos. Os exercicios de alongamentos estaticos devem durar
pelo menos 60 segundos por grupo muscular e devem ser realizados, no minimo, 5
vezes por semana, sendo a frequéncia diaria a ideal para a prevencdo de deformida-
des, de acordo com o Consenso de Cuidados de 2018.

Ficar de pé, com a ajuda de um parapodium ou equipamento similar, ajuda a
alongar quadris, joelhos e tornozelos. A posicao deitada de brugos possibilita o alon-
gamento dos quadris e da coluna vertebral, bem como das faces posteriores das cos-
telas, o que facilita também a respiracao e a expansao toracica.

A seguir, os principais alongamentos a serem realizados.
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Principais misculos a sevem trabalhados

Inclinadores e
rotadores laterais

Flexores de do pescoco
punhos e Peitorais
dedos
Abdominais
Flexores
de cotovelo
(biceps) Extensores
de cotovelo
(triceps)
Flexores /
de quadril
Adutores
Abdutores
i Pronadores
Mdusculos
da panturrilha
Posterior

i da coxa
Mdsculos /

da panturrilha

Planta do pé
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Exemplos de alongamentos
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POSICIONAMENTO

0 posicionamento adequado do paciente (de
pé, na cadeira, ou mesmo deitado), também é funda-
mental para evitar encurtamentos. Deve-se cuidar
do tempo em que o paciente fica em cada posicao.

* DEITADO

Deve-se alternar as posi¢coes (barriga para
cima, barriga para baixo, deitar sobre o lado di-
reito e deitar sobre o lado esquerdo), preferen-
cialmente a cada 2 horas. Restri¢oes de posicio-
namentos podem estar relacionadas a questodes
particulares de cada paciente, e devem ser discu-

tidas com o médico ou fisioterapeuta responsavel.
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Ao deitar de barriga pra cima, deve-se evi-
tar o uso de travesseiros ou almofadas embaixo
dos joelhos, para que o paciente ndo desenvolva
encurtamentos no joelho e no quadril. As pernas
devem estar posicionadas levemente afastadas,
sem deixar o joelho girado para fora. Pode ser
usado um apoio lateral as coxas para evitar a
queda dos joelhos para fora ou um posicionador
em formato de 8.

Ao deitar de lado, pode-se usar travessei-
ros ou almofadas entre as pernas, apoiando os
bragos e as costas, sempre visando o conforto e

0 posicionamento correto.

Para deitar de brucos, é possivel utilizar

uma almofada de prono para os pacientes com
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Exemplos de alongamentos

AME Tipo 1, que facilita o posicionamento, inclusive para pacientes com traqueosto-
mia e gastrostomia. Esta almofada, contudo, ndo impede o desenvolvimento de encur-
tamentos na regido dos quadris. Por isso, é importante que o individuo fique deitado
de brugos também sem ela, com as pernas esticadas.

¢ SENTADO

0 tempo de permanéncia sentado também ndo deve ser superior a duas horas
seguidas sem intervalo, preferencialmente. No caso de pacientes do Tipo 1 ou que ndo
sentam, esse tempo de tolerancia sentado pode ser muito inferior. Deve-se posicionar
corretamente o quadril na cadeira ou sofd (bem encostado ao fundo), e ajustar pos-
siveis desalinhamentos do tronco, para que o paciente nido desenvolva ou piore sua
escoliose. Coletes posturais sao indicados, segundo o Consenso de Cuidados 2018.
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Exemplos de alongamentos
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« EM PE

O ortostatismo é indicado - de maneira geral
- para todos os pacientes com AME, por um pe-
riodo de 1 hora, de 5 a 7 vezes por semana. Sao
inimeros os beneficios desta pratica, entre eles, a
melhora na formagio 6ssea (prevencio da osteo-
penia), transito gastrointestinal, socializacdo e o
alongamento do membro inferior, principalmente.

E possivel o uso de parapodium ou de mesa
ortostatica para posicionar o paciente que ndo con-
segue ficar em pé sozinho. A regulagem do angulo
de inclinagdo vai de acordo com a condi¢do clinica
do paciente e com a sua tolerancia a esta posigao.
Em determinados casos, é necessario usar uma in-
clinagdo menor que 90° (quando ha pobre controle
cervical sem dispositivos auxiliares, osteoporose
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avancada, deformidades de quadril e/ou co-
luna vertebral, entre outros).

USO DE ORTESES

Ortese é um dispositivo ortopédico
destinado a alinhar, prevenir, corrigir ou me-
lhorar a fungao das partes moveis do corpo.
Com uma oértese, uma regido do corpo pode
ser totalmente imobilizada ou também mo-

vimentada em um processo controlado.

Orteses sdo prescritas por um médico,
um fisioterapeuta ou um terapeuta ocupacio-
nal apés um exame detalhado. O ideal é que o
dispositivo correto seja escolhido em conjun-
to entre o profissional e o técnico ortopédico.
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Exemplos de alongamentos
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E importante ficar atento a duas questdes. A primeira é que os objetivos da in-
dicacdo terapéutica devem ser atingidos com o maior conforto possivel. Por isso, de-
ve-se ficar atento quando surgir vermelhiddo ou pontos de pressao excessivos que
podem causar lesdes ou escoria¢des na pele e tecidos. Se isso acontecer, é preciso ve-
rificar se houve o uso ou posicionamento incorreto (nesse caso é importante treinar e

orientar novamente a familia) e/ou se é necessario a realizagao de ajustes nas orteses.

A segunda questido importante é que, para o sucesso no uso das drteses, é funda-
mental que paciente e familia tenham disciplina, regularidade e apoio. O profissional
de saude deve prescrever o numero de horas que as 6rteses devem ser utilizadas por
dia. Se as drteses forem usadas em periodos inferiores aos necessarios, os resultados
ndo serdo alcangados. Na pratica, infelizmente é muito comum isso acontecer. Entdo,

as familias, fica o alerta: disciplina e regularidade!

Vale também lembrar que as 6rteses nao substituem os exercicios e alongamen-
tos ja conquistados e realizados previamente pelo fisioterapeuta. Isso tudo deve ser
trabalhado em conjunto.
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Talas ou Orteses podem ser usadas
para manter o posicionamento adequado
e para manter, ou as vezes, até melhorar, o
alcance de movimentos. O tempo minimo
de uso de drtese indicado pelo Consenso
de 2018 é de 1 hora por dia, podendo che-
gar a varias horas ou durar a noite inteira.
Porém, a prescrigdo do tempo de orteses,
principalmente no que se refere ao tempo
maximo, é individual para cada paciente.
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Principais orteses e outros recursos usados nos pacientes com AME:

» tala suropodalica ou AFO (ankle-foot orthosis): popularmente cha-
mada de botinha ou goteira;

» tala extensora de joelhos;

e faixa adutora;

e Ortese toraco-lombar-sacral com abertura abdominal (OTLS - colete
rigido);

o colete flexivel;

e ortese de punho e dedos;

s Ortese de cotovelo.

Além dos dispositivos ilustrados, existem varias outros recursos auxiliares que
podem ser requeridos para fins especificos, como por exemplo, as érteses funcionais
de membros superiores e os tutores longos. Vale reforcar que a avaliagdo para uso de
qualquer ortese deve ser individual e se adequar ao plano terapéutico do paciente.
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EXERCICIOS

Os exercicios sdo uma parte igualmente importante do tratamento e devem ser
prescritos e orientados por um fisioterapeuta. Todos os pacientes, independente da
gravidade da doenga, tém recomendacado formal para a realizagdo de exercicios.

Os exercicios podem se:
» Passivos: movimentos feitos por terapeuta ou cuidador.

» Assistidos: movimentos feitos em cooperacdo do paciente junto com
o terapeuta ou cuidador.

» Ativos: movimentos feitos pelo paciente.

Para os pacientes que ndo sentam, sdo indicados exercicios de amplitude de mo-
vimento passivos, assistidos ou ativos, dependendo do grau de comprometimento do
paciente. E possivel utilizar equipamentos de suspensio para retirar a gravidade e
com isso facilitar a execu¢do do exercicio (Veja a foto da gaiola e do sistema de sus-
pensdo na secdo “Faca vocé mesmo”).

Para os pacientes que sentam e para os pacientes que caminham sio indicados
exercicios de amplitude de movimento assistidos, ativos e esportes para ganho de
forca, fungio e equilibrio. Para os pacientes que caminham é indicada também a pra-
tica de exercicios aerdbicos com duragao de pelo menos 30 minutos.

Também é importante
ressaltar que o paciente ndo
deve chegar ao estagio de
fadiga (exaustdo) durante o
exercicio, pois a fadiga mus-
cular pode provocar proces-
sos metabolicos prejudiciais.

Mesmo que a terapia
seja realizada em ambien-
te domiciliar, sempre que
possivel, o uso de certos
recursos deve ser incenti-
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vado, para tornar a terapia o mais eficaz e variada possivel. E importante que a crian-
ca vivencie diferentes posturas do desenvolvimento. Para que isto aconte¢a com se-
guranca e para proporcionar variedade a terapia, podem ser usados rolos, bancos,
bolas de fisioterapia, dentre outros.

Sempre que possivel, a equipe multidisciplinar deve prescrever atividades que
possam ser realizadas pelos pais ou cuidadores em casa, como atividades ludicas,
alongamentos, exercicios didrios para melhorar ou manter a amplitude de movimen-
to, uso de orteses e suplementacio de célcio e vitamina D como parte do plano de
nutricao do individuo, se a densidade 6ssea estiver comprometida.

USO DE EQUIPAMENTOS E DISPOSITIVOS
AUXILIARES

De acordo com o Consenso de Cuidados de 2018, a fungdo e integracdo do
paciente podem ser otimizadas através de equipamentos adaptados, tais como:

e Headpods.
e Parapodium e mesa ortostatica.
» Sistemas de assento e mobilidade.

» Sistemas de suporte de braco movel para auxiliar a funcdo da ex-
tremidade superior.

« Dispositivos de rastreamento ocular para computadores e comunicagao.
e Carrinhos que reclinem e tenham a funcdo de deitar-se.

» (Cadeiras de que tenham reclinagao/inclinacao.

e Andadores adaptados. @ @

)

E muito importante buscar a adequagido postural do paciente nestes
equipamentos, a fim de que se mantenha o alinhamento do corpo nas pos-
turas adquiridas. Assim, problemas como a escoliose, luxacdo de quadril e
encurtamentos musculares podem ser evitados.

’

Veja mais sobre equipamentos na sec¢do de tecnologias assistivas. ,

Filf
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QUESTOES ORTOPEDICAS
SAUDE OSSEA

As pessoas com AME podem ter ossos mais fracos, com densidade mineral ¢ssea
(massa 6ssea) reduzida devido a redugdo do impacto 6sseo proporcionado pelo or-
tostatismo e a marcha, elementos importantes para a constituicdo e manuteng¢io da
densidade mineral dssea. A fraqueza muscular, a limitacdo de movimentos e a inca-
pacidade de caminhar comuns a estes pacientes é que causam a diminui¢cdo da massa
6ssea (osteopenia) e osteoporose (doenca sistémica progressiva caracterizada por
diminuicdo da massa 6ssea e deterioragdo da microarquitetura, levando a fragilidade
do osso e aumentando o risco de fraturas).

Reconheceu-se que a proteina SMN tem papel especifico no metabolismo ésseo
por interagir com o fator estimulador de osteoclasto. Assim, a elevada incidéncia de
osteopenia e fraturas em pacientes com AME pode ndo ser simplesmente atribuida a
fraqueza muscular e falta de exercicios.

Pessoas com massa 6ssea reduzida correm maior risco de quebrar os ossos (fra-
turas). Ossos quebrados em pacientes com AME ndo estdo necessariamente relacio-
nados a trauma. Pode haver fratura 6ssea mesmo sem nenhum trauma. Podem decor-
rer de uma simples situacdo de uma perna presa ao fazer uma transferéncia de rotina.
E importante que as manipulacdes sejam cuidadosas, em particular em movimentos
torcionais ou de rotagao das pernas.

A prevencgdo de fraturas e a manutencdo da forca 6ssea sdo objetivos que devem
ser perseguidos em pacientes com AME.

0 tratamento ortopédico de fraturas em pacientes com AME requer, muitas ve-
zes, imobiliza¢des gessadas por algum periodo de tempo. Essa imobilizacdo do mem-
bro com a fratura, por sua vez, pode aumentar a prépria perda muscular e 6ssea pelo
simples imobilismo, e assim, gerar um ciclo vicioso para a saide 6ssea dos pacientes
comprometidos. Portanto, nunca é demais enfatizar que a prevengao das fraturas é,
sem duvida, a melhor alternativa.

A prevencdo das fraturas se baseia essencialmente em cuidados com o posicionamen-
to e exercicios, como ja mencionado anteriormente, além de estimulagdo motora através
de exercicios terapéuticos e ortostatismo (ficar em pé, quando possivel) e também os cui-
dados nutricionais e monitorizacdo de calcio e vitamina D, como sera enfatizado a seguir.
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E importante acompanhar regularmente os niveis de vitamina D através de
exame de sangue. Se os niveis de vitamina D estiverem baixos, devem ser suplemen-
tados, sempre sob orientagdo médica. Também deve ser monitorada a quantidade
de calcio adequada na dieta, que deve ser complementado quando necessario (vide
“Cuidados Nutricionais”).

A posicdo passiva de pé, com o auxilio de um parapodium ou mesa ortostatica,
ajuda a melhorar a forga dssea. Os especialistas e o Consenso de Cuidados de 2018
recomendam que o paciente fique nesta posi¢cao de uma a duas horas por dia, 5a 7
vezes por semana (no caso de pacientes mais acometidos).

E importante sempre manter o alinhamento da crianga e nunca deixar que bra-
¢os e pernas fiquem “pendurados”.

DEFORMIDADES
QUADRIS

A instabilidade do quadril é muito comum na AME, levando possivelmente a
subluxacdo ou mesmo ao deslocamento completo (luxa¢do). Isso ocorre devido a fra-
queza muscular, ao desequilibrio muscular, a auséncia de descarga de peso (nao an-
dar e nao ficar em pé) e também pela imaturidade 6ssea associada. O bom posiciona-
mento no leito ou na cadeira de rodas, o cuidado ao transferir o paciente do leito para
a cadeira de rodas e vice-versa, assim como o posicionamento adequado no momento
da higiene e das trocas posturais sdo essenciais.

Em alguns casos, a subluxacdo ou a luxacdo podem ocasionar dor e maior limi-
tacdo dos movimentos, em especial, movimento de abertura das coxas e isso pode
dificultar o posicionamento deitado, sentado e mesmo a higiene. Para o tratamento,
pode ser necessaria a cirurgia que devera sempre ser avaliada e recomendada por um
médico especialista a depender de cada caso em questao.

Outro problema bastante frequente relacionado aos quadris é a deformidade em
flexdo dos mesmos. Neste caso, nota-se uma incapacidade em manter as coxas com-
pletamente estendidas no leito. Essa deformidade pode levar a uma dificuldade em
manter exercicios de ortostatismo (ficar em pé), além de também influenciar na po-
sicdo da coluna lombar e aumentar a lordose. Dor também pode ser relatada em pa-
cientes com deformidade em flexdo mais acentuada. A prevenc¢ao dessa deformidade
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pode ser efetuada através de posicionamento e alon-
gamentos musculares, assim como, quando possivel
realizar dectbito dorsal (ficar deitado de barriga pra
baixo) por alguns momentos no dia. Se a deformida-
de ja for de mais gravidade, em alguns casos pode ser
necessario também correcdo cirtrgica.

COLUNA

Devido a fraqueza muscular na AME, é comum a
coluna apresentar deformidades como a escoliose e a
cifose. E importante que sejam tomadas medidas pre-
ventivas para minimizar essas deformidades que po-
dem aparecer. O posicionamento alinhado na cama e o
uso de cadeiras de rodas ou carrinhos com adequagao
postural sdo recomendados. Também podem ser reco-
mendados o uso de coletes rigidos (TLSO) ou coletes de
retificagdo postural, apés a avaliagdo de um ortopedista,
fisioterapeuta ou terapeuta ocupacional. Estes coletes,
apesar de nao impedirem o aparecimento da escoliose,
tem a funcdo de ajudar no posicionamento e suporte ao
sentar e ficar em posi¢do ortostatica (parapodium).

A cifose e a escoliose precisam ser monitora-
das periodicamente e, em especial, nos pacientes que
ndo atingem o potencial de ortostatismo (ficar em pé
ou mesmo trocar passos), ja que estes tém mais chan-
ces de desenvolver essas deformidades no tronco.

Nas curvas (escoliose) com progressdo bem do-
cumentada, pode haver a necessidade de corre¢do
através de cirurgia, a ser avaliada pelo ortopedista.
Logo, é extremamente importante a prevencio e a
monitoriza¢do dos pacientes periodicamente, a cada
4 a 6 meses através de exame clinico e de radiogra-
fias da coluna.

Capitulo 2
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Principais questdes motoras e ortopédicas encontradas na AME,
intervencdo terapéutica e intervencdes cirdrgicas:

Foco Problema

Coluna - Principal deformidade é a escoliose (coluna inclinando para o lado)/
cifoescoliose (coluna inclinando para a frente e para o lado) na regido
toracolombar (entre o térax e 0 abdémen). A escoliose estrutural esta
associada a rotacdo da vértebra, ndo sé inclinacdo da coluna. E mais
severa nos pacientes que ndo adquiriram ortostatismo (capacidade de
ficar em pé) ou de trocar passos.

- Pode impactar a fungdo pulmonar do paciente.

- Afase de maior crescimento 6sseo é também a fase de maior
deformacdo. Durante essa fase, é importante que o ortopedista faca
avaliacOes da progressdo da curva com exame clinico e raio X, a cada
6 meses, para pacientes com escoliose superior a 20 graus. Depois da
fase de crescimento 6sseo, fazer acompanhamento anual, a ndo ser
que mudancas muito aceleradas sejam identificadas.

Coluna - Cifose (inclinacdo para frente) € normalmente associada a escoliose.
- Pode haver cifose postural quando sentado, o tronco inclina por
encurtamento da musculatura anterior e falta de musculatura
estabilizadora posterior.

Quadril - Luxagdo (desencaixe completo da cabeca do fémur na bacia)

subluxacdo (desencaixe parcial da cabeca do fémur na bacia)

- Ocorre devido a fraqueza dos musculos estabilizadores do quadril,
principalmente, musculo gliteo médio.

- Outra causa ¢ a malformacdo acetabular, devido a falta de
ortostatismo.

- Pode gerar dor, diferenca de altura dos joelhos e sensacdo de encaixe
e desencaixe do quadril.
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Intervencoes terapéuticas
para evitar / controlar

Alongamentos.
Fortalecimento muscular.
Posicionamento adequado.
Uso de coletes posturais.
Adequacdo postural nas
cadeiras de rodas.

Capitulo 2
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Intervencoes cirdrgicas

- Escoliose com 50 graus de inclinacdo de coluna tem
indicacdo de cirurgia, avaliando-se sempre a clinica
do paciente.

- Pode-se optar por operar com um grau menor,
quando hd comprometimento da fungdo pulmonar.

- Nem todos os casos sdo elegiveis para cirurgia,
dependendo de fatores diversos referentes ao
quadro clinico do paciente.

- Importante avaliar a condicdo ventilatéria do
paciente e que tenha capacidade vital forcada com
o minimo de 30-40%.

- Tratamento cirlrgico recomendado apds 4 anos
de idade:

- 4310 anos — Técnica que permite o crescimento da
coluna (growing rods).

- Acima de 10-12 anos - técnica cirdrgica definitiva
(artrodese)

Alongamento.
Fortalecimento muscular.
Posicionamento adequado.
Uso de coletes posturais.
Adequacdo postural nas
cadeiras de rodas, com uso
de cinto toréacico.

- Normalmente a cirurgia é feita quando ha
associagdo com escoliose.

- E muito mais dificil haver a indicac&o de correc&o
cirtrgica para quadros de cifose isolada. Somente
quando hd deformidade muito significativa.

Alongamentos.
Posicionamento adequado

na cama e cadeira de rodas.

Cuidado durante as
transferéncias do paciente
da cama/ cadeira.
Cuidado com a postura
durante a troca de fraldas.

- E recomendada em casos de dor ou se ha um
potencial de forca muscular.

- Alta taxa de reluxacdo apds operacdo devido a
fraqueza muscular.

Obs: em caso de necessidade de operar a coluna
e 0 quadril, operar primeiramente a coluna.
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Foco Problema

Quadril - Deformidade em flexao do quadril (musculatura do quadril
encurtada)
- Incapacidade em manter as coxas completamente estendidas no leito.

Joelho - Deformidade em flexao do joelho (encurtamento da musculatura
de tras do joelho).
- Incapacidade em manter os joelhos completamente estendidos
no leito.

Pés - Pé equino (pé “caido”)
Ou
- Pé equinovaro (além de caido, o pé estd inclinado para dentro).

ESCALAS MOTORAS NA AME

Atualmente, muito se fala sobre a avaliagdo da fungdo motora. Mas para que
servem escalas de fun¢ao motora para AME?

As escalas de fungdo motora permitem avaliar o paciente de forma quantitativa
(gerando numeros relativos a seu desempenho motor), o que possibilita fazer compa-
racdes, seja do paciente com ele mesmo ou com outro paciente.

Servem ainda para avaliar a evolucdo da doenga e observar os efeitos de uma inter-
vencgdo terapéutica ou medicamentosa. Estudos com medicamentos para AME utilizam
as escalas como ferramenta para comprovar sua eficicia. Os resultados evidenciados em
numeros pelas escalas reforcam que os tratamentos tém mudado o curso natural da doen-
¢a para uma nova realidade, de manuteng¢do ou ganho de movimentos e marcos motores.

As escalas de fun¢do motora também auxiliam os terapeutas e médicos a guia-
rem suas condutas. Por exemplo, se a escala de fun¢do motora utilizada indicar que o
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Intervencoes terapéuticas
para evitar / controlar

Intervencoes cirdrgicas

- Alongamentos (deitar - Acirurgia é indicada quando é preciso liberar os
de brucos ajuda no musculos flexores dos quadris para obter melhor
alongamento). alinhamento e posicionamento.

- Alternar as posturas (ndo
permanecer por muitas
horas seguidas sentado).

- Alongamento. - Acirurgia se baseia no alongamento dos masculos

- Uso de tala extensora. flexores dos joelhos e, por vezes, na capsulotomia

- Alternar as posturas (ndo posterior, associada a confecgdo de gessos
permanecer por muitas corretivos. Nas deformidades mais intensas pode
horas seguidas sentado). ser necessdria cirurgia 6ssea também.

- Alongamentos. - Acirurgia pode ser necessaria quando existe

- Uso de ortese. dificuldade no uso de értese ou de calgados ou

também quando ha dificuldade nas terapias e no
treino de ortostatismo. E realizada liberacdo dos
tenddes que ficam atras do tornozelo e pé. Por
vezes pode também ser necessaria cirurgia 6ssea.

paciente apresenta fraqueza na musculatura abdominal, durante as sessdes de fisio-
terapia é possivel focar em exercicios que trabalhem essa musculatura. Depois de um
tempo, é possivel repetir a escala e ver se o paciente melhorou. Ajudam também nas
prescricdes de oOrteses, cadeiras, andadores, etc.

As escalas mais utilizadas para pessoas com AME sao:

e CHOP INTEND (Children’s Hospital of Philadelphia Infant Test of
Neuromuscular Disorders);

e HINE (Hammersmith Infant Neurological Examination);

e HFMSE (Hammersmith Functional Motor Scale Expanded);
e RULM (Revised Upper Limb Module);

o 6MWT (6 Minute Walk Test).
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A CHOP INTEND é uma escala que avalia a funcdo motora de criancas com AME
Tipo 1 ou aquelas pessoas com AME que nao ficam sentadas sem apoio. Sdo 16 itens,
pontuados entre 0 e 4, sendo 0 se ndo realiza o0 movimento, até 4 se realiza o mo-
vimento contra a gravidade. A pontuagdo maxima é de 64 pontos. Quanto maior a
pontuacdo, melhor a funcdo motora. Essa escala é utilizada no Protocolo Clinico e
Diretrizes Terapéuticas (PCDT) de Ame Tipo 1, estabelecido no SUS para avaliagido do
tratamento com Spinraza.

A HINE é uma escala composta por trés se-
¢Oes. Aqui sera abordada somente a se¢ao 2, que
engloba oito itens. A secdo 2 da HINE (HINE-2)
avalia a fun¢do motora relacionada a aquisigao
de marcos motores de criangas. Como citado,
sdo oito itens que avaliam desde o controle da
cabecga até o andar, pontuados entre 0 e 4, com
pontuacdo maxima de 27 pontos. Quanto maior
a pontuacao, melhor a fungdo motora do indivi-
duo. Essa escala também é utilizada no PCDT de
Ame Tipo 1 para avaliagdo do tratamento com
Spinraza.

A HFMSE é uma escala que avalia a fungao
motora de criangas com AME Tipo 2 e 3 ou aque-
las pessoas com AME que ficam sentadas sem
apoio ou com o apoio de uma das maos e/ou
que andam. Sdo 33 itens, pontuados entre 0 e 2,
sendo 0 se ndo realiza o movimento, 1 se realiza
o0 movimento com compensagoes e 2 se realiza
0 movimento sem compensacdes. A pontuacao
maxima é de 66 pontos. Quanto maior a pontua-
¢do, melhor a fun¢do motora.

A RULM é uma escala que avalia a func¢io
motora dos bracos (ombro, cotovelo, punho e
mao) de pessoas com AME. Geralmente, é usada
para avaliar pessoas com fendtipo de AME Tipo 2
ou 3, ou seja, que sentam sem apoio. Sao 20 itens.
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O primeiro é o inico com seis pontuacdes (para saber a fungdo maxima dos bragos), e os
outros 19 sao pontuados entre 0 e 2, sendo 0 se nao realiza o movimento, 1 se realiza o
movimento com compensagdes e 2 se realiza o movimento sem compensagoes. A pon-
tuacdo maxima é de 37 pontos. Quanto maior a pontuag¢do, melhor a fun¢do motora.

O teste de caminhada de 6 minutos é uma escala que avalia pacientes com fe-
noétipo de AME Tipo 3, ou seja, que caminham. Precisa ser executado sem apoio e sem
uso de drteses. O teste tem o objetivo de avaliar a capacidade funcional de exercicio. A
intensidade do teste é escolhida pelo proprio paciente. Durante o teste nio é permiti-
do correr, mas é permitido descansar sem sentar.

A aplicagdo periddica de escalas funcionais é indispensavel para a avaliagdo dos
resultados do tratamento medicamentoso individual, mas deve nortear também os
objetivos do tratamento multidisciplinar de reabilitacao.

Cuidados nutricionais

A nutricdo adequada é essencial para a saude, crescimento e desenvolvimento
das criancas, especialmente no caso da AME. Cuidados devem ser tomados para evi-
tar potenciais complicag¢des: atraso no crescimento em criancas devido a dificuldade
de alimentacdo, problemas gastrointestinais, incluindo constipacdo intestinal, ma ab-
sor¢do de nutrientes, esvaziamento gastrico retardado e refluxo gastroesofagico que
pode levar a broncoaspiragio, e problemas metabolicos tais como hipo ou hiperglice-
mia e acidose metabdlica.

Os principais beneficios de uma boa nutrigdo sdo:

» Crescimento adequado (dentro do esperado).
» Melhora da imunidade e, consequentemente, menos riscos de adoecimento.
* Suporte energético para otimizacdo da fun¢do motora.

» Melhora na qualidade de vida.
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Nao existe, no momento, nenhum estudo conclusivo que responda a pergunta:
“Qual é a melhor dieta para individuos com AME?”. Portanto, para cada familia, a to-
mada de decisdo deve se basear na necessidade individual do paciente, sempre com
apoio profissional. Um profissional de nutricdo (nutrélogo ou nutricionista) tem o
papel de determinar o equilibrio adequado de proteinas, gorduras e carboidratos,
recomendar alimentos que podem ser melhor tolerados e ajudar a garantir a ingestao
de vitaminas e minerais suficientes.

Os principais problemas relacionados a nutricdo que sio associados a AME sao:
¢ Sobrepeso: comum em pacientes com AME de todos os tipos.

¢ Desnutricdo: mais comum em pacientes dos Tipos 1 e 2 fraco.

» Dificuldade para mastigar e disfagia (dificuldade de engolir).

e Broncoaspiragdo, ou seja, quando pequenas quantidades de comida ou liqui-
do entram na traqueia em vez do estémago.

e Desconforto abdominal.

e Refluxo gastroesofagico (RGE), que é mais comum em pacientes dos Tipos 1
e 2, mas pode também ocorrer em pacientes do Tipo 3.

» Constipacdo, normalmente devido a ingestao reduzida de fibras e/ou inges-
tdo inadequada de fluidos, e/ou dismotilidade intestinal.

¢ Hipoglicemia, que € a glicose baixa no sangue, mais comum em pacientes do
Tipo 1, devido a intolerancia ao jejum prolongado. Dependendo da idade, lac-
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tentes jovens conseguem ficar periodos entre 4-6 horas em jejum. Também
pode ocorrer nos Tipos 2 e 3.

» Hiperglicemia, que € a glicose elevada no sangue, mais comum em pacientes
Tipo 2 com sobrepeso.

Como criangas com AME tendem a ter menos massa muscular, é dificil estabe-
lecer o seu peso “ideal”. Por isso, é preciso usar parametros diferentes para avaliar
pacientes com AME.

Em criancas com AME, a relagdo peso/comprimento entre o percentil 3 e 15 é
considerada normal. Este percentil é obtido usando as curvas peso por estatura, que
variam conforme a idade e sexo.

0 IMC (indice de massa corporal) ndo é uma medida adequada para avaliar
criancas com AME.

Em pacientes que ja passaram da fase de crescimento (jovens e adultos), o acom-
panhamento deve ter o objetivo de evitar a obesidade e a desnutricao.

Preocupagdes para o excesso de peso incluem mobilidade reduzida e riscos rela-
cionados a comorbidades, incluindo o risco de sindrome metabdélica.

Para todos os tipos de AME é importante monitorar ndo somente o peso, mas
também a ingestdo de liquidos, macronutrientes e micronutrientes, especialmente, o
calcio e a Vitamina D, que sdo fundamentais para os 0ssos.

Segundo o Consenso de Cuidados de 2018, para um acompanhamento adequa-
do, recomenda-se a reavaliacdo da dieta por um profissional a cada 3 ou 6 meses para
criangas pequenas e anualmente para crian¢as mais velhas e adultos.

Atencdo
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[mportante

A dgua é a substancia mais importante para

o corpo. E necessaria para todas as fungoes.
Tomar uma quantidade adequada de liquidos é
importante para funcdo respiratdria e para prevenir
a constipacdo. Muitas pessoas com AME evitam
beber uma quantidade de liquidos suficiente
devido a dependéncia de outros pessoas para usar
0 banheiro, e isso pode ser muito prejudicial. E
importante acompanhar o consumo didrio de agua.

INGESTAO CALORICA E INTERVALOS DE JEJUM

Lactentes e criangas com AME sdo menos ativos, tém menos massa muscular
e gastam menos energia. Portanto, precisam ingerir menos calorias. Cada pessoa é
diferente, mas pode-se estimar que provavelmente uma crianca com AME precisa de
20 a 50% menos calorias do que uma crianga sem AME. Uma boa indicagdo é que de
10 a 20% da ingestao total de calorias sejam provenientes de proteinas.

Certos tipos de alimentos sdo mais dificeis de mastigar e engolir do que outros,
especialmente quando ha fraqueza nos musculos da face, principalmente, os masti-
gatorios, lingua e garganta. Deve-se evitar oferecer alimentos que sejam dificeis para
estas pessoas. Por exemplo, em vez de dar pedacos grandes de carne, deve-se ofere-
cer a carne macia em cubos pequenos.

Para as criangas com dificuldade de engolir, os liquidos fluidos e claros como
agua ou suco tém mais chances de serem aspirados pelas vias aéreas superiores (re-
fluxo nasal) e inferiores (broncoaspira¢ao). Portanto, é melhor oferecé-los com a con-
sisténcia similar a de um milk-shake, batidos com fruta ou espessados. Usar espes-
santes na consisténcia de mel ou xarope.

Quando a crianga esta passando por algum episédio agudo, deve-se evitar o je-
jum noturno prolongado maior do que 6 horas, para evitar que o organismo queime
proteinas musculares durante esse periodo. A hidratacdo adequada e o balanco de
eletrélitos também tém grande importancia durante o periodo.
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ALIMENTACAO POR VIA ORAL

Para pacientes que se a alimentam pela via
oral, é necessario que a dieta seja equilibrada
com fontes de proteinas, gorduras e carboidratos.
Deve-se levar em conta se ha ou ndo dificuldade
de mastigacgdo e degluticdo e, se necessario, fazer
o ajuste das consisténcias. E importante sempre
garantir a ingestdo de vitaminas e minerais sufi-

cientes, por isso é muito importante o acompa-

nhamento com o profissional da nutri¢do (nutri-
cionista ou nutrélogo).

ALIMENTAGAO POR SONDA

A degluticdo com seguranga é um dos aspectos mais importantes na nutricdo
dos pacientes com AME, principalmente do Tipo 1. A degluticdo comprometida pode
resultar em aspiracdes e pneumonia, além de desnutricio.

Em pacientes com AME, pode ocorrer fraqueza da musculatura bulbar, o que
pode levar a disfagia, que é a dificuldade na degluticdo. Essas altera¢des normalmente
apresentam maior gravidade em pacientes com AME Tipo 1, sio moderadas a graves
em pacientes com AME Tipo 2, e mais leves em pacientes com AME Tipo 3. A avalia-
¢do e acompanhamento do fonoaudiélogo é muito importante, tanto para orientagao
de consisténcia adequada do alimento,

quanto para a orientagao e execucdo de
exercicios que possam manter e apri-
morar a mastigacao e degluticdo do ali-
mento. O cansa¢o durante a alimentagdo
oral também precisa ser avaliado, pois
muitas vezes o paciente cansa e acaba
ingerindo uma quantidade de calorias
menor do que o indicado.

Em individuos com AME Tipo 1,

— podem ocorrer contraturas do musculo
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masseter (musculo da mastiga¢io), que pode levar a limitagdo da alimentacgdo oral. Ja
em individuos com AME Tipo 2, a dificuldade de mastigacao e a fadiga ao se alimentar
sdo frequentes, o que também pode limitar a alimentac¢do oral.

A avaliacdo conjunta do profissional fonoaudiélogo e do médico, juntamente
com os exames de imagem (videodeglutograma) podem determinar a necessidade ou
ndo da interrup¢do da alimentacgdo oral. Pode ser indicado pelo profissional o uso da
sonda nasogastrica (temporaria) ou da gastrostomia (longa duragio).

hode sev adwministrada de trés maneiras:

» Por gravidade: realizada por gotejamento regulado manualmente,
através de equipo e frasco para dieta.

» Por gavagem: realizada através de uma seringa, que injeta o alimen-
to lentamente na sonda.

» Por bomba de infusdo: realizada por gotejamento com o auxilio de
uma bomba de infusdo. Desta forma é possivel controlar de maneira
mais precisa a vazdo do gotejamento.

A escolha do método dependera da necessidade e das condigdes clinicas de cada
paciente. Alguns pacientes quando recebem a dieta de forma rapida podem distender
o abdomen, suar, aumentar a frequéncia cardiaca e respiratdria. Outros ja toleram
muito bem o recebimento em vazdes maiores, por isso, o tempo de infusdo deve ser
estabelecido conforme a tolerancia do paciente.

GASTROSTOMIA E FUNDOPLICATURA DE NISSEN

A gastrostomia é um procedimento cirirgico que fixa uma sonda alimentar di-
retamente no estdbmago e cria uma ligacdo direta do estobmago com o meio externo,
permitindo uma nutrigao segura.

A fundoplicatura pela técnica de Nissen, ou simplesmente fundoplicatura, é um
procedimento cirurgico recomendado para ser realizado juntamente com a cirurgia
de gastrostomia com o objetivo de prevenir refluxo.
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Pacientes com AME Tipo 1 tém tendéncia a desenvolver refluxo, mesmo que
em um momento futuro. Como o procedimento cirdrgico e a entubagdo sdao muito
delicados para eles, a recomendacgdo é aproveitar a cirurgia de gastrostomia para
realizar a fundoplicatura, independente de a crianca apresentar refluxo naquele
momento ou nao.

Além disso, como esses pacientes tém indica¢do de uso de maquina de tosse,
pela qual recebem altas pressoes inspiratérias e expiratorias, a fundoplicatura ajuda
a prevenir que o conteddo gastrico va para as vias aéreas durante o seu uso, evitando-

-se possivel broncoaspiracgao.

PROBLEMAS GASTROINTESTINAIS

Pessoas com AME podem ter disfun¢do na motilidade gastrica, de forma que o
esvaziamento do 6rgdo é lentificado. Também é comum a constipagdo. A hidratagdo
adequada e o uso de agentes reguladores intestinais, probidticos e medicamentos que
aumentem a peristalse sdo recomendados para aliviar os sintomas da constipacio e

dismotilidade gastrointestinal.

Também é comum a aerofagia (ato de engolir ar em excesso), principalmente em

paciente com AME Tipol. Embora algum nivel de aerofagia seja relativamente nor-
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mal e comum, alguns pacientes em uso de VNI (em particular nos periodos de sono,
quando os musculos relaxam mais) e também da maquina de tosse podem acabar
engolindo muito ar e, por esse motivo, ficarem com distensao abdominal importante,
0 que pode gerar vomito e atrapalhar o ritmo da alimentacgio enteral.

Para evitar a distensdo gastrica, pode ser feita a ventilacao da sonda de gastros-
tomia, que consiste em abrir o extensor do botton da gastrostomia e retirar todo o
ar contido no estomago com o auxilio de uma seringa, antes de iniciar a dieta; caso
algum residuo gastrico tenha saido junto durante esse processo, este deve ser retor-
nado ao estomago.

Muitas vezes pode ser necessario fazer a ventilagdo da gastrostomia ao mesmo
tempo em que o paciente recebe a dieta, e para isso é necessdrio fazer algumas adap-
tacdes no extensor do botton de gastrostomia:

Frasco

de dieta

/ Equipo

Seringa

Extensor
de botton ®

Botton /

Colocar uma seringa sem émbolo na parte superior do extensor, prender a serin-
ga em algum suporte para ndo derramar. Conectar o equipo para entrada da dieta no
conector lateral do extensor. Enquanto a dieta entra pelo extensor, bolhas de ar sairao
pelo mesmo extensor através da seringa aliviando a distensdo abdominal. Para que
essa adaptacao funcione, pode ser que o tamanho do extensor de botton precise ser
encurtado, para facilitar a saida do ar.
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Veja aqui um passo a passo para ter
maiores chances de sucesso ao ventilar 1
a gastrostomia:

Materiais necessarios:

« extensor de botton com duas entradas;

e equipo ou sonda de calibre um
pouco maior do que o do extensor;

e seringa (preferencialmente de
60ml) que conecte no extensor
do botton.

* Passo 1: Corte o extensor de botton
nas duas extremidades, mantendo
cerca de 1,5 cm do extensor junto a
cada peca. Descarte toda a extensao
intermediaria do extensor, mas pre-
serve o clipe. Corte um pedaco de
equipo ou sonda com cerca de 8 cm;
descarte o émbolo da seringa.

e Passo 2: Una as extremidades do ex-
tensor do botton com o pedago de
equipo ou sonda de 8 cm que ja esta 3
cortado e coloque o clipe em sua ex-
tensdo. Conecte a seringa na entrada
superior do extensor.

* Passo 3: Suspenda o conjunto de for-
ma que as extremidades fiquem apro-
ximadamente no mesmo nivel, to-
mando cuidado para nao tracionar o
botton. Proteja a abertura da seringa
com uma gaze.
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Nessa posicdo, o acimulo de ar no estémago é facilmente expelido; o contetido
do estdmago bate nas laterais da seringa e escorre para o interior do estdbmago no-
vamente. O paciente pode ser alimentado ao mesmo tempo em que é ventilada a gas-
trostomia, porque a liberacdo do ar é feita em geral em pequenas “explosdes” (assim
que se cria pressdo suficiente no estobmago), e ndo de forma continua. Troque o pe-
dago de equipo ou sonda e a seringa diariamente; as extremidades do extensor do
botton podem ser usadas pelo tempo especificado pelo fabricante.

Atencdio!

TIPOS DE DIETA

Existem trés tipos de férmulas de alimentacdo que podem ser administradas
via gastrostomia ou sonda nasoenteral. Estas formulagdes sdo classificadas de acordo
com a fonte proteica, isto é, tipo da proteina, que podem ser:

o férmulas poliméricas (proteina intacta);
o formulas semielementares: hidrolisadas e/ou extensamente hidrolizadas
(peptideos);

o férmulas elementares (aminoacidos livres).
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Algumas perguntas que devem ser respondidas pelo profissional no
processo de escolha da melhor dieta para a crianga:

e Esta formula supre as necessidades individuais de macronutrien-
tes (proteinas, lipidios, carboidratos), micronutrientes, eletrdlitos
e minerais?

¢ 0O balanceamento dos nutrientes estd adequado as necessidades in-
dividuais dos pacientes com AME (percentual caldrico de lipidos,
proteinas e carboidratos)?

» Esta formula esta adequada as necessidades clinicas e metabdlicas
“deste paciente” — ou seja, possui todos os nutrientes necessarios

para que o organismo possa desenvolver as suas func¢des?

¢ Hanecessidade da suplementacdo de vitaminas e minerais?

Apds estas andlises, o profissional podera adequar o melhor tipo de dieta para
o paciente, buscando equilibrio entre proteinas, gorduras, carboidratos, vitaminas e
minerais juntamente com a hidratacao adequada. O tipo de dieta e o modo de admi-
nistracdo devem se basear na tolerancia de cada individuo.

Cuidados fonoterapicos

A principal caracteristica da AME é a fraqueza muscular intensa, que afeta pri-
meiro os membros proximais e depois as extremidades (maos e pés). Por isso, mus-
culos menores como os da face que sdo responsaveis pela mimica facial e expressi-
vidade e que atuam ativamente em todas as fun¢des neurovegetativas - capacidade
de succ¢ao, degluticdo, respiracdo e fonacdo -, sdo comprometidos drasticamente nos
primeiros meses da manifestacdo e evolucdo da doenga, o que leva a incoordenacgao
do movimento oral e a perda dessas func¢des.

De outro lado, quando a crianga é submetida a tratamento medicamentoso, os
grupos musculares menores sdo os que dardo sinais de movimento para a funcdo
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por ultimo, sendo estas fungdes, de fato, as mais dificeis de se regenerarem, por dois
motivos: primeiro porque foram afetadas ha mais tempo e, segundo, porque o desuso

das func¢oes orais compromete os centros neurolégicos da degluticao.

0 fonoaudidlogo é o profissional capacitado e habilitado para a avaliacdo e inter-
vencao terapéutica nos aspectos da comunica¢do humana - expressividade e mimica
facial, voz, fala, respiracdo, aprendizado global - e nos aspectos da alimentagao - fun-
cionamento neurovegetativo, degluticao segura e nutricdo. Ele deve iniciar seu acom-
panhamento clinico pela avaliacdo da mimica facial e capacidade de expressio, do
padrio e controle respiratério para a fonagido e também a mobilidade e sensibilidade
das fungdes orais para a articulacdo e alimentacdo. Deve também avaliar os sinais e
sintomas da disfagia e suas consequéncias (como aspiracdo alimentar) e a auséncia
do reflexo de degluticdo, lentificacdo no processo digestivo (para o esvaziamento gas-
trico) e constipacdo intestinal, decorrentes também da diminuicdo do peristaltismo
iniciado na cavidade oral através da manipulagio do alimento.

A intervengio terapéutica possibilita uma melhora da sensibilidade e proprio-
cepgao orofacial, favorecendo assim uma execu¢do mais eficiente. Estratégias diver-
sas sdo utilizadas, como exercicios passivos e ativos, porém todas com critérios e ra-
ciocinio clinico.

Dentro desse raciocinio, a disfuncdo bulbar é um ponto muito marcante na
AME e, com isso, a disfagia é uma das questdes mais preocupantes do processo de
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evolucdo e prognoéstico dos pacientes, visto as repercussoes respiratorias e nutricio-
nais que acarretam.

Em relacdo as altera¢des bulbares, ha grandes variacdes que se manifestam de
formas diferentes em cada caso, mas ha a tendéncia de apresentagdo de maior gravi-
dade na AME Tipo 1, alteragdes moderadas a graves na AME Tipo 2 e alteracdes mais
leves na AME 3.

Exames instrumentais da degluticao (videoendoscopia da degluticdo e video-
deglutograma) sdo ferramentas importantes para implementacdo diagnoéstica e tera-
péutica. A avaliacdo e o acompanhamento é importante para habilitar os pacientes,
explorando suas potencialidades em seus mais diversos niveis.

0 fonoaudiologo ¢ responsdvel por

avaliar os sequintes aspectos:

e Mimica facial.

e Padroes de comunicagdo: verbal e ndo verbal.

e Capacidade e inten¢do comunicativa: comportamento social e interagao.

e Linguagem e fala: capacidades e habilidades para desenvolver a fala
ou ser estimulado por comunicagdo suplementar e alternativa (CSA).

e Sensibilidade e mobilidade dos 6rgaos fonoarticulatérios, tanto para
alimenta¢do quanto para a fala.

* Coordenagdo pneumofonoarticulatdria e padrdo respiratério para as
fungdes neurovegetativas: sucg¢do, mastigacao, degluticdo e fonagao.

e Controle e gerenciamento da degluticdo.

Ao longo da ultima década, houve crescentes evidéncias de melhorias na his-
téria natural de todos os tipos de AME. Esses avancos ocorreram inicialmente pelas
mudangas na abordagem multidisciplinar que atua na prevencao, favorecendo nao
somente a sobrevida, mas principalmente, a qualidade de vida. Mais recentemente,
esses avancos ocorridos nos ultimos anos foram refor¢ados e potencializados pelo
desenvolvimento de novas medicagdes.
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Como dito, a fraqueza muscular na AME
acomete funcdes de fala, voz e degluticdo, que
sdo fungdes vitais e imprescindiveis para a so-
brevivéncia. Dentre essas fungdes, a respiracao
é considerada a base de todo o funcionamento
para movimentacdo das estruturas responsaveis
pela coordenacdo do movimento para a alimen-
tacdo e fala. A combinacdo de fraqueza muscular
de orofaringolaringe e respiracdo altera as bases
motoras da fala, voz e degluticdo gerando incoor-

denacgdo e diminuicdo da protecdo de via aérea. A
fraqueza dos musculos inspiratérios gera o cha-
mado distarbio ventilatorio restritivo, que preju-

dica o processo de ventilagdo e, consequentemen- — ‘e——""
te, diminui a expansdo pulmonar, gerando menos
volume de ar nos pulmdes e afetando essas fungdes.

0 uso de recrutamento do volume pulmonar por meio de pressdo positiva con-
ferida por uma bolsa de ressuscitagdo (popularmente conhecida como AMBU®) se
torna um grande aliado da fonoterapia, aumentando o volume pulmonar, permitindo
suporte respiratorio.

Outro desafio relacionado a gravidade do disturbio restritivo é a utilizacdo de
ventilacdo mecanica que da suporte respiratério aos pacientes, seja ela invasiva ou
ndo invasiva. Em um primeiro momento, pode-se pensar que o uso da ventilagdo me-
canica se torna um empecilho para o exercicio da fonoterapia, mas na verdade o volu-
me pulmonar que ela resgata se torna um grande aliado.

A fraqueza muscular expiratéria gera diminuicdo da eficicia da tosse. Isso dimi-
nui a possibilidade de defesa da via aérea e favorece o acimulo de secre¢des. A altera-
¢do da tosse e o reflexo protetivo da laringe contribuem para a gravidade da disfagia.

A estruturacdo do plano terapéutico deve levar em consideracdo essas altera-
¢oes, por fazerem parte da fisiopatologia que favorece a disartria, disfonia, disfagia e
distossia. O trabalho integrado do profissional de fonoterapia com o de fisioterapia é
fundamental, pois a atuagdo em conjunto traz beneficios e possibilita maior efetivida-
de das condutas, ja que a func¢do respiratéria € um ponto em comum entre estes dois
profissionais, com objetivos diferentes, mas complementares.
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A fraqueza muscular implica em particularidades na prescricdo de exercicios
para os pacientes com doengas neuromusculares. Essa fraqueza muscular compro-
mete a habilidade motora e é uma condicdo permanente que predispde o musculo a
fadiga muscular, que além de piorar a func¢do, ainda gera um aumento do gasto ener-
gético e sobrecarga da unidade motora. Esses sdo fatores potenciais para o agrava-
mento da doenga de base.

Essas questdes devem ser levadas em consideragao pelos fonoaudi6logos quan-
do realizada a prescricdo fonoterapica. Exercicios de for¢a ou resisténcia ainda ge-
ram divergéncias na literatura e ha, de uma forma geral, recomendagdes de cautela
quanto a sua prescri¢do. E necessario controle para evitar a fadiga, mas exercicios
que tenham o enfoque funcional para otimizar a fun¢do motora previnem a atrofia
por desuso.

Portanto, sem carga de peso ou longas sequéncias, sdo recomendados exercicios
para a estimulacdo tatil térmica gustativa, oferecendo sabores a serem experimen-
tados, texturas e temperaturas a serem conhecidas e atividade motora oral passiva
de manipulacdo para manter a palatabilidade e a movimenta¢do voluntaria sempre
que possivel.

E importante estimular...

- amimica facial com exercicios e manipula¢des orofaciais;

- as funcBes motoras orais para manutencao de sentidos, como olfato e paladar;

- em casos que seja possivel, a graduacdo e adaptacdo de consisténcia para
alimentacdo via oral.

A abordagem terapéutica deve ser individualizada e criteriosamente reavalia-
da com frequéncia para evitar o “supertreinamento”, que pode gerar danos funcio-

nais irreversiveis.

Por outro lado, uma condi¢io de desuso muscular também favorece a degene-
ra¢do muscular e até mesmo a piora funcional por degradacgdo dos circuitos neurais,
que ndo estdo ativamente envolvidos no desempenho dessas tarefas. Encontrar o
equilibrio entre os dois extremos deve ser o objetivo para a defini¢do terapéutica

mais acertada, sem perder oportunidades de manutengio e de estimulacao efetiva.
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A fonoterapia precisa estabelecer:

e uma progressao no volume e intensidade de esfor¢o, bem como na ela-
boracao de programas periodizados para cada paciente;

* se ndo houver unidades motoras funcionantes, é preciso trabalhar tudo
que possa incentivar a contracdo passiva e a devida reagdo funcional;

* o uso da Crioterapia como aliada, (uso do frio e gelado), pois traz ex-
celentes resultados sensoriais e motores orais para a mobilizacdo e
contragdo passivas;

e que os pacientes com AME podem usar valvula fonatéria na terapia
fonoaudioldgica, para a estimulacdo olfativa e gustativa, além de esti-
mular para alguns a prépria fonacao;

« formas alternativas de comunica¢do para possibilitar ao paciente se
expressar e demonstrar seus desejos e vontades;

¢ aestimulacdo dalinguagem e do comportamento comunicativo para todos
os pacientes, valorizando habilidades e incentivando o aprendizado geral.

e a comunicacdo suplementar alternativa (CSA) que vai contribuir para
0 progresso na aquisi¢do de linguagem interna, pensamento e inten¢ao
comunicativa, ampliando o vocabulario e o conhecimento, e compreen-
sdo de mundo. A CSA facilitara a comunicagdo das pessoas com AME que
ndo se comunicam verbalmente, pela auséncia da manifestagio de voz e
fala, favorecendo a interacdo com familiares e profissionais, ampliando
seus aprendizados e entendimento como um todo.

0 conhecimento é fundamental. Pais, médicos e profissionais da reabilitacdo preci-
sam ter acesso e, consequentemente, descomplicar a informagao para coloca-la em prética.

Transmitir e compartilhar informacdo clara, transparente, com embasamento
cientifico e coeréncia é fundamental. O objetivo de transferir conhecimento deve ser
“empoderar” profissionais e familias para que possam questionar, recusar, escolher
o melhor - tratamento, home care, terapeuta, técnica e abordagem. Empoderar tera-
peutas e profissionais, (que podem emancipar-se, valorizar-se e ser mais valorizados,
reconhecidos e, principalmente, fazer o melhor por seus pacientes) é construir uma
comunidade AME cada vez melhor.
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Cuidados odontoldgicos e ortoddnticos

A saude bucal dos pacientes com AME merece atencio especial. Bactérias pre-
sentes na boca podem causar infec¢des em outras partes do organismo, como pneu-
monia, endocardite bacteriana e até septicemia, além de poderem colonizar a VNI e
causarem pneumonias de repeti¢cdo. Portanto, a prevencdo deve ser o foco principal.

A higienizacdo bucal deve ser feita rotineiramente, com uso de escovas dentais
com cerdas macias, cabe¢a compacta (como ha, muitas vezes, limitacdo na abertura
de boca dos pacientes, o tamanho reduzido da cabeca da escova facilita o acesso as
areas mais restritas) e cabo longo, de forma a facilitar o manuseio pelo paciente ou
cuidador. Escovas elétricas podem ajudar no processo de higienizacao.

A escovagdo remove a placa bacteriana que se forma na superficie dos dentes,
de forma a prevenir a desmineralizacdo da superficie de esmalte dentario, o apareci-
mento de cérie, formacdo de tartaro, gengivite, periodontite (doenga nos tecidos de
suporte dos dentes), entre outros.

O creme dental deve ser sempre fluoretado (minimo 1.000 ppm de fltior, poden-
do chegar a 5.000 ppm de flior em pacientes com alto risco de cérie), na quantidade
definida pelo dentista de acordo com a idade do paciente, pois o flior ird reminerali-
zar as areas de principio de formacgao de carie, revertendo o processo.

O creme dental nunca deve ser ingerido, pois pode causar fluorose (manchas no
dente) em criancas até 7 anos de idade ou intoxicagdo por ingestdo em excesso. Por

— —
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isso, o paciente deve ser orientado a cuspir a sali-
va com o creme dental, ou o cuidador deve retirar
com auxilio de pano de boca, gaze ou aspirador.

Mesmo em pacientes que nao se alimentam
pela via oral, o uso do fio dental diariamente é
fundamental para complementar a limpeza das
areas em que a escova ndo alcanga, podendo ser
usado fio com cabo para facilitar o acesso pelo
cuidador (ha alguns disponiveis a venda em far- Kids flosser
macias, como “kids flosser”, por exemplo).

A visita ao dentista deve ser rotineira, a cada 6, 4, 3 ou 2 meses, dependendo
do risco de carie e dificuldade de manter a higienizacdo adequada. Nessas consultas,
podera ser indicada a aplicacdo tépica de flior fosfato acidulado. Serdo feitas ras-
pagens supra e/ou subgengivais quando houver acimulo de tartaro, que se forma
pela calcificagdo da placa bacteriana por substancias presentes na prépria saliva. Pela
motricidade reduzida dos pacientes com AME, a limpeza feita pelo movimento das
bochechas, labios e lingua fica comprometida, o que aumenta a importancia da higie-
nizacao para remoc¢do mecanica dos residuos alimentares e placa bacteriana.

Ressalta-se que os pacientes que se alimentam por gastrostomia também apresen-
tam acumulo de placa, calculo salivar e, portanto, risco de infec¢des bucais e a distancia.
Para os pacientes que se alimentam pela via oral, uma dieta com pouco teor de agticar
deve ser estabelecida, além de se estimular alimentos ricos em fibras. As medidas pre-
ventivas também sdo importantes para se prevenir hiperplasia gengival (que é o cresci-
mento ou aumento acentuado de volume da gengiva), muito comum de ocorrer quando
o paciente usa VNI, ndo consegue ter selamento labial ou quando respira pela boca.

Como existe um comprometimento da musculatura relacionada aos maxilares,
muitas vezes com funcdo alterada da fala, degluticdo, mastigacdo e selamento labial,
o desenvolvimento dentofacial ocorre com alteragoes.

Uma avaliacdo com ortodontista pode ser feita quanto a viabilidade de alguma
terapia para se prevenir ou minimizar essas alteracdes. Deve-se ressaltar que a causa
dessas alteragdes € a auséncia da funcdo muscular adequada e, portanto, os resultados
de qualquer tratamento ortodontico ou ortopédico facial deverdo ser contidos por tem-
po indeterminado para minimizar recidiva ou agravamento da alteracio estabelecida.
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As cavacteristicas mais comuns de se identificar em

hacientes com AME sao:

e arco superior estreito e profundo;

» incisivos superiores protruidos (avancados para frente);

* mordida cruzada posterior;

¢ mordida aberta anterior;

e apinhamento dentario (problema comum de posicionamento dos
dentes na arcada dentdria - os famosos dentes tortos);

e aumento da altura facial anteroinferior;

» auséncia de selamento labial (fechamento dos labios);

» Retrognatismo, quando o queixo se desenvolve menos e fica para
tras em relacdo ao terco médio da face,

e postura baixa de lingua.

A musculatura relacionada a ATM (articulagdo temporomandibular) também
pode ser comprometida. A realizacdo de fisioterapia especifica dessa musculatura
pode melhorar a abertura de boca, especialmente quanto a amplitude e auséncia de
dor, favorecendo o acesso a boca para higienizacdo de rotina ou mesmo para aten-
dimento odontolégico, seja para prevengao ou tratamentos restauradores/invasivos.

Fotos intrabucais de paciente com AME Tipo 1, aos 3,5 anos, apresentando denticdo decidua
(de leite) com arco superior estreito, tendéncia a mordida cruzada posterior, relacdo dentéria
com a arcada inferior posicionada mais atras em relacdo a arcada superior (Classe ll), mordida
aberta anterior, lingua projetada, tecido gengival recobrindo a coroa dos dentes posteriores.
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Vivendo com AME

Viver com AME pode ser desafiador em muitos sentidos. Esses desafios parecem
instransponiveis especialmente por ocasido do diagndstico, quando as familias re-
cebem uma noticia que nunca esperavam receber antes, muitas vezes sem nunca ter
ouvido falar da doenga e sem qualquer conhecimento sobre ela, e sdo inundadas de
duvidas e incertezas.

Mas com o tempo, com apoio e com muitas “adapta¢des” na vida e na rotina de
toda a familia, é possivel viver bem, ter qualidade de vida e ser muito feliz.

Este capitulo visa abordar algumas questdes que podem representar atalhos e
mostrar caminhos para que ndo s6 o paciente, mas toda a sua familia, possam viver
com AME e ter uma vida com dignidade e com muitas experiéncias felizes.
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Tecnologias assistivas

Tecnologia Assistiva é um termo utilizado para identificar todo o arsenal de
produtos e servicos que ampliam habilidades funcionais de pessoas com deficiéncia,
promovendo autonomia, independéncia e participacdo social. Para as pessoas com
AME (de qualquer Tipo), os principais recursos de tecnologia assistiva sdo: auxilios
de mobilidade, adequagao postural, adaptagdes veiculares, projetos arquitetdnicos
para acessibilidade domiciliar, sistema de controle de ambiente, adaptagdes para ati-
vidade de vida diaria, comunicacdo aumentativa e alternativa, recursos de acesso ao
computador/tablets/smartphones e drteses para membros superiores.

Para saber qual dispositivo assistivo é o mais adequado, é importante uma avaliagcdo
de terapia ocupacional (TO). Esse profissional faz parte da equipe interdisciplinar e atua
com estratégias potencializadoras da capacidade funcional e na manuteng¢ao da autono-
mia durante as diferentes fases da AME. O método de avaliacdo coleta dados da capacidade
fisica (mesmo que seja um pequeno movimento em um dos dedos das maos), das habilida-
des funcionais (que tipo de atividade cotidiana é capaz ou ndo de fazer) e seus principais
interesses (como brincar, usar smartphone ou tablet, por exemplo). Os resultados da ava-
liagao indicam quais os recursos e servicos de tecnologia assistiva sdo necessarios.
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Tecnologia assistiva para auxilio de mobilidade,
adequacao postural e adaptacoes veiculares

Essas categorias sdao muito
importantes para pessoas com
AME. Sao recursos fundamentais
para proporcionar mobilidade,
adequacgdo postural, funcionalida-
de e participacdo social.

Existem diversos tipos de ca-
deiras de rodas e carrinhos postu-
rais no mercado, e para cada tipo de
AME ha determinados modelos que
sdo mais adequados, que devem ser
prescritos de forma individualizada.

Os bebés com AME Tipo 1 podem se beneficiar dos carrinhos posturais logo
nos primeiros meses de vida. Esses equipamentos devem ter algumas caracteris-
ticas importantes, tais como, sistema de recliner do angulo do encosto, “Tilt” ou
bascula do angulo entre assento e encosto e apoio de cabeca. Sdo recursos que
permitem o suporte do corpo, favorecem o manejo respiratério e a exploracao
segura do ambiente. E importante também escolher equipamentos que tenham
sistema de regulagem para acompanhar o crescimento da crian¢a e permitam o
uso de outros recursos assistivos, como os aparelhos de suporte ventilatoérios ou
de comunicagdo.

Para criangas com AME Tipo 2 e 3, que ndo andam, ou possuem marcha apenas
domiciliar, as cadeiras de rodas devem favorecem a realizacdo das atividades ludicas,
a participacdo nas atividades familiares e escolares e o convivio com outras criancas.
A prescricdo dos equipamentos deve levar em consideracao as caracteristicas clini-
cas, a capacidade funcional dos membros superiores e os locais onde o equipamento
serd utilizado. Para esse perfil de usudrio existem iniimeros modelos de cadeira de
rodas. Merecem destaque as cadeiras ultraleves, que possibilitam que a crianca con-
siga movimenta-la, mesmo com pouca forga.

Ja para os adultos com AME, as cadeiras de rodas devem ser coerentes com seu
grau de independéncia e autonomia para a execuc¢do das atividades cotidianas e labo-
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rais. O equipamento deve proporcionar funcionalidade e conforto e oferecer suportes
posturais personalizados quando necessario.

As cadeiras de rodas motorizadas podem ser indicadas para quase todos os ca-
sos de AME. Porém, a complexidade de tecnologia envolvida depende de cada caso.
Esses equipamentos favorecem maior autonomia sem necessidade de esforco fisi-
co da crianga ou do adulto e proporcionam locomog¢do independente e participacao
social. Algumas pessoas necessitam de automacgao e acionadores hipersensiveis na
cadeira de rodas para conseguir exercer o controle de forma independente. O impor-
tante é adquirir o equipamento com orientac¢do e avaliagdo prévia da capacidade fun-
cional, da acessibilidade domiciliar, comunitaria e das possibilidades de transporte,
pois alguns equipamentos chegam a pesar mais de 100 kg, e podem ficar limitados
para uso em locais sem acessibilidade. Por isso, em geral, recomenda-se que, além
da cadeira motorizada, a pessoa tenha uma cadeira manual, para que ndo fique sem
opc¢ao de locomocao, caso tenha alguma barreira de acessibilidade ou em situacdo de
ocorréncia de problema com o sistema motorizado.

As criangas que utilizam ca-
deiras motorizadas precisam da
supervisdo de um adulto, princi-
palmente na escola, pois elas sao
muito espertas e durante as brin-
cadeiras vao querer aproveitar to-
das as possibilidades que o equi-
pamento oferece.

Na categoria dispositivos de
adequacdo postural, a customiza-
¢do da cadeira de rodas manual ou
motorizada é imprescindivel para
as pessoas com AME. Essas custo-
mizacoes sdo capazes de prevenir
o desequilibrio muscular da colu-
na vertebral e da pelve e as defor-
midades dos membros. Além dis-
so, proporcionam maior conforto e
funcionalidade. Esses dispositivos
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sdo prescritos por profissionais especialistas: tipos de encostos, assentos, almofadas,
suportes de cabeca, apoios de tronco, apoios de membros superiores e inferiores, me-
sas e acessoOrios. Podem ser moédulos pré-fabricados comercializados junto com a ca-
deira de rodas ou serem completamente customizados em oficinas especializadas. Ja
existem estudos comprovando que os dispositivos de adequacgao postural sdo capazes
de intervir significativamente na capacidade respiratéria de pessoas com AME Tipo 1.
Importante ressaltar que o processo de adaptacdo de uma cadeira de rodas nem sem-
pre é simples. Exige provas, testes, e um tempo de uso para conseguir correlacionar

o sistema de adequagdo postural com o conforto e a capacidade funcional do usuério.

Por fim, em relacdo a veiculos, o tipo de transporte ideal é o que possibilita maior
seguranca para a pessoa com AME. Os usudrios de cadeira de rodas com sistema de
adequacdo postural devem ser transportados em seus proprios equipamentos assis-
tivos adicionados ao cinto de seguranca veicular. Esse método evita as transferéncias,
e promovem maior facilidade e conforto para todos os envolvidos. Ja para pessoas
que utilizam os modelos de cadeira de rodas leves, a melhor op¢ao pode ser a transfe-
réncia para o banco convencional do automoével, sendo o equipamento transportado
no porta-malas, ja que esses modelos de cadeira de rodas geralmente ndo possuem

suporte para cabe¢a e nem sistema de seguranca suficientes.
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Tecnologia assistiva de projetos arquitetonicos para
acessibilidade, sistema de controle de ambiente

Destacam-se nessas categorias alguns equipamentos importantes para o con-
forto e seguranca do individuo no ambiente domiciliar. O terapeuta ocupacional pode
ajudar na indicacdo de modelos de camas com regulagens, cadeiras de banho, guin-
chos de transferéncias, entre outros dispositivos que irdo interferir positivamente na
qualidade de vida da pessoa com AME e seus cuidadores.

Atualmente, os sistemas para controle de ambiente ou automacdo residencial
tornaram-se bem mais acessiveis, devido a comercializacdo em larga escala dos equi-
pamentos “assistentes de voz”. Esses dispositivos permitem interagio via comando de
voz com diversos aparelhos do ambiente domiciliar, com interruptor de luz, TV, ar-con-
dicionado entre outros, proporcionando grande autonomia para as pessoas com AME.

Tecnologia assistiva para autonomia nas atividades
de vida didria

Nesta categoria encontram-se inimeros dispositivos que podem ser utilizados
para conferir maior autonomia ou independéncia. Neste caso, é importante a ava-
liacdo para correlacionar a capacidade fisica e funcional, o desejo e a expectativa do
paciente com a prescri¢do do dispositivo assistivo.

Algumas adaptagdes sdo capazes de interferir significativamente no grau de in-
dependéncia de uma pessoa com AME, como o uso de suspensdo antigravitacional
dos membros superiores. Esse recurso permite a movimentacao ativa facilitada com
pouco gasto energético, para execucdo de atividades graficas e outras atividades.

Tecnologia assistiva para comunicacao aumentativa e
alternativa e recursos de acessibilidade ao computador

Outras categorias de tecnologias assistivas sdo a comunicagdo aumentativa e
alternativa e o acesso ao computador, que na maior parte das vezes precisam ser im-
plementadas concomitantemente. Neste caso, o trabalho interdisciplinar da terapia
ocupacional junto com a fonoaudiologia é um fator potencializador para o sucesso da
intervencao. Pessoas com AME Tipo 1 podem ter comprometimento na habilidade de

© © ¢ 0 0000 0000000000000 0000000000000 0 0000000000000 0000 0000 0@




Atrofia Muscular Espinhal: entender, cuidar e viver.
Um guia para familias e profissionais

fala. Nesses casos, existem recursos, eletro-
nicos ou nao, que permitem a comunica¢ao
expressiva e receptiva. O importante é des-
cobrir a ferramenta certa, e no momento
adequado. Essas ferramentas podem ser
pranchas de comunicagdo com simbolos,
vocalizadores e diversos modelos de soft-
wares. Atualmente existem diversas estra-
tégias para favorecer o uso das tecnologias
mobiles (smartphones/tablets) e do com-
putador nos diversos estadgios da AME e do
desenvolvimento da criang¢a. Sdo modelos
especificos de mouses, que facilitam a inte-
racao por meio de sistemas de varredura ou ndo. Merecem destaque os dispositivos
de controle ocular e os acionadores hipersensiveis.

No contexto escolar, a tecnologia assistiva é fundamental para que a crianca com
AME tenha participagdo ativa e autbnoma em projetos pedagdgicos. Esses dispositi-
vos assistivos ajudam a romper barreiras
motoras que limitam seu processo de en-

sino e aprendizado.

Tecnologia assistiva para
potencializar os membros
superiores

Nesta categoria estdo as Orteses
para membros superiores, que sdo dis-
positivos confeccionados sob medida, ou
seja, o terapeuta ocupacional molda a
ortese de termoplastico diretamente no
corpo do paciente. Tem como objetivos
principais evitar deformidades e melho-
rar a funcdo das maos. Existem diversos
tipos de orteses que podem ser indicadas
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para pessoas com AME. Elas podem ser indicadas para posicionamento em repouso
ou para uso funcional durante as atividades. H4 necessidade de avaliacdo dos mem-
bros superiores para a indicacdo do modelo mais adequado, definicdo do tempo e
frequéncia de uso.

Para que a prescricdo de tecnologia assistiva seja assertiva, além de avaliar e
interpretar a capacidade fisica e funcional de cada paciente, também é necessario
avaliar o perfil e o papel da familia - que serd fundamental na adaptagao do recurso
a vida cotidiana -, pois através desses recursos assistivos as pessoas com AME po-
dem desenvolver suas habilidades, seus papéis ocupacionais e participar ativamente
na sociedade.

Home care

A expressao home care significa
“cuidados em casa”. Trata-se, portan-
to, da internacdo domiciliar, que pos-
sibilita a alta hospitalar do paciente
estavel clinicamente.

Nenhum paciente com atrofia
muscular espinhal deve viver, por
tempo indeterminado, em hospitais.
Todos tém o direito a uma vida digna
e a alta hospitalar, com estrutura de
home care adequada, apds estabiliza-
da eventual situagdo critica ou aguda
e adquirida estabilidade clinica com-
pativel com a doenca.

A manutenc¢do destes pacientes,
além do tempo necessario internados
em ambiente hospitalar, conflita com
os Principios da Beneficéncia e da
Nao Maleficéncia e expde os pacien-
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tes a condi¢des de risco, além de constituir infracdo de natureza ética praticada pelos
gestores responsaveis pelo servico.

0 home care é vantajoso para o paciente e sua familia, porque possibilita que
todos os cuidados necessarios sejam conduzidos em casa, favorecendo o convivio fa-
miliar, além da reducdo do risco de contrair infecgdo hospitalar e de sofrer complica-
¢des. Também é vantajoso para os provedores de sauide publicos e privados, porque a
manuten¢ao do paciente em sistema de home care é mais econémica do que manter
o paciente internado continuamente. Por fim, é vantajosa para a sociedade, a medida
que possibilita o rodizio dos leitos hospitalares, que caso contrario ficam “presos”
com um paciente vivendo por anos dentro de um hospital.

A Resolucdao RDC n? 11, de 26 de janeiro de 2009, dispde sobre o Regulamento
Técnico de Funcionamento de Servigos que prestam Atencdo Domiciliar®.

Para a instalagdo de um home care é necessario um quarto exclusivo com janela e, de
preferéncia, com ar-condicionado. Algumas adaptagdes podem ser necessarias, como o au-
mento do nimero de tomadas e a instalagio de prateleiras para acomodar os equipamentos.

Apresentamos aqui uma relagdo sugestiva com tudo que é necessario para a insta-
lacdo de um home care para pacientes com AME Tipo 1: equipe multidisciplinar, equipa-
mentos, materiais e insumos. Essa relacdo pode ser ttil para nortear o dimensionamen-
to e a instalacdo de home care. Devera ser adaptada, acrescentando-se ou retirando-se
itens, conforme o quadro clinico do paciente e suas necessidades especificas.

1. Disponivel em: http://bvsms.saude.gov.br/bvs/saudelegis/anvisa/2006/res0011_26_01_2006.html.
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Sugestdo de Relacdo Basica para Home Care

Atrofia Muscular Espinhal Tipo 1

PROFISSIONAIS: Auxiliar ou técnico de enfermagem 24 horas por dia.

VISITA SEMANAL:

- Fisioterapia motora diaria (quantidade - Fonoaudidloga (quantidade de
de atendimentos/dia a ser definido caso atendimentos/semana a ser definido

a caso); Caso a caso, sugestdo 3a 5);

- Fisioterapia respiratoria didria - Pediatra 1 (uma) vez na semana ou
(quantidade de atendimentos/dia a conforme necessidade;
ser definido caso a caso); - Enfermeira 1 (uma) vez na semana.

- Terapia ocupacional (quantidade de
atendimentos/semana a ser definido
Caso a caso, sugestdo 2 a 3);

VISITA TRIMESTRAL OU CONFORME NECESSIDADE:

- Nutr6loga e/ou nutricionista; - Ortopedista;
- Neuropediatra; - Dentista.
- Pneumopediatra;

EQUIPAMENTOS:

- Respirador Trilogy 100 ou Astral 100 - Colch&o casca de ovo (troca trimestral)
ou 150; ou colchdo pneumatico;

- Base aquecida para respirador; - Nebulizador;

- Umidificador de ar; - Oximetro;

- Cough Assist; - Cilindro de oxigénio;

- Nobreak; -« Suporte de dieta;

- Aspirador; - Estetoscopio;

- Bomba de infusdo; - Termometro;

- Cama hospitalar (ou berco hospitalar) - Esfigmomandmetro;
com colchdo hospitalar; - AMBU® infantil e/ou adulto

com reservatorio.

Continua... ==
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== __continuacio

INSUMOS:

- Seringas de 3ml, 5ml, 10ml, 20ml, 60ml; - Botton (troca semestral ou conforme

- (Gaze ndo estéril; necessidade);

- (Gaze estéril; - Extensdo do botton (troca mensal ou

- Frasco de dieta; conforme necessidade);

- Equipo; - Caixa de perfurocortante;

- Luva; - Agua destilada;

- Luva Estéril; - Sugadores aromatizados,

- Sonda Aspiracdo n® 6, 8,10 e 12; - Escova de dente;

- Sonda Folley n° 8,10 e 12; - Interface respiratoria (mascara nasal) —
- Espatula saborizada; em caso de ventilacdo ndo invasiva;

- Soro fisioldgico 10ml; - Canula de traqueostomia (numeracao
- Hidrocoloide; conforme a necessidade do paciente) —
- Tegaderm; em caso de traqueostomia;

- Alcool 70%: - Fixador de traqueostomia

- Alcool gel 70%; - Curativo de traqueostomia

- Circuito do respirador (troca mensal); - Micropore;

- Filtro bacteriolégico; - Pomada para prevenir assaduras,;

- Filtro HME; - Pomada nistatina com éxido de zinco;
- EspacoT, - Fraldas descartdveis conforme

- Valvula inalatdria; necessidade.

- Mangueira para aspiracdo;

DIETAS:
- Dieta que o paciente faz uso, e demais suplementos que a nutréloga/nutricionista
achar necessario.

MEDICACOES, VITAMINAS, MANIPULADOS E OUTROS:

- Dersani;

- Bepantol Derma ou Cicaplast.

- (aqui deve-se listar todas as medicacdes e manipulados que o paciente faz uso)

Obs.: Esta é uma relacdo basica sugerida para as necessidades de paciente AME Tipo 1.
Caso necessario, deve-se acrescentar ou retirar itens conforme recomendacdo médica e
particularidades do paciente.

@ooooooooooo-ooooooc-oo-ooocooooooooooooooooo-oo-ooocoooo .
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0 INAME acredita que todos os pacientes com atrofia muscular espinhal devem
ter alta para uma estrutura de home care, ap6s a estabilizacdo clinica em hospital, e
encoraja os familiares e responsaveis a buscarem todos os caminhos para tal. Infeliz-
mente, na atual realidade do Brasil, quase 20% dos pacientes com AME Tipo 1 ainda
vivem continuamente em hospitais.

Dia a dia

Em casa

Um diagnéstico de atrofia muscular espinhal afeta toda a familia, e também a casa.

Dependendo do nivel de mobilidade do paciente e do grau de severidade da AME,
pode ser necessario realizar algumas modificagdes na casa em que a familia vive. Mo-
dificacdes domésticas podem ser feitas para melhorar a seguranca, como a instalagao
de grades de protecdo ou barras de suporte, ou para melhorar a acessibilidade, como
a instalacdo de rampas externas ou a substitui¢iao de portas por outras mais largas.

Em muitos casos, as modificacdes atendem a necessidades tanto de seguranca
como de acessibilidade.

© © ¢ 0 0000 0000000000000 0000000000000 0 0000000000000 0000 0000 0@
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Na escola

A AME nao afeta a cognicdo e, portanto, ndo afeta a capacidade da pessoa de
aprender e ter sucesso academicamente. Os pais devem empenhar-se para que seus
filhos sejam colocados em ambientes escolares apropriados para otimizar seu cresci-
mento intelectual e também para a socializacdo, que é tdo importante para o desen-
volvimento infantil.

As limitacgoes fisicas ndo devem impedir as criangas e adolescentes de receber
estimulos escolares em um ambiente apropriado para o desenvolvimento.

Pode haver a necessidade de a crianca com AME ter um profissional que atue
como assistente de ensino individual na sala de aula para ajuda-la a se locomover,
levantar ou mover objetos e usar o banheiro.

Nenhuma escola pode recusar a matricula de uma crianga porque ela tem AME,
nem cobrar a mais por isso.

A AME também néo afeta a capacidade do individuo de construir relacionamen-
tos com outras pessoas. E normal que os colegas de classe, principalmente as crian-
cas, tenham curiosidade inicial, pois a maioria deles ndo conhece a patologia e talvez
nunca tenha visto uma cadeira de rodas e os equipamentos usados pelo coleguinha
antes. Esse processo deve ser encarado com naturalidade.
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Lazer

Criancas com AME podem e devem ter experiéncias, muitas das quais as mes-
mas atividades recreativas que seus colegas. Brinquedos e jogos podem ser modifica-
dos para se adequarem as habilidades e capacidades da crianga.

As criancas, mesmo as que vivem em regime de home care, se adquirem estabili-
dade clinica, podem e devem sair de casa para vivenciar as experiéncias necessarias e
esperadas para o seu desenvolvimento, mas sempre em seguranga.

E importante lembrar que cada crianca tem o seu tempo e que esse processo é
gradativo, no qual paciente, familia, médico responsavel e equipe multidisciplinar vao
desenvolvendo confianca e realizando uma etapa de cada vez.

Muitas atividades recreativas e esportes podem ser adaptados para a pratica por

pessoas com limitag¢des fisicas.
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Viagens

Viajar com AME é possivel. Conforme
o tipo de AME e as necessidades indivi-
duais de cada pessoa, é necessario realizar
um planejamento especial.

Para viajar, a depender do tempo de
viagem e da distancia do destino, é impor-
tante levar todos os insumos e equipamen-
tos, considerando quantidades sobressa-
lentes. E importante também ter um “Plano
B”, em caso de alguma coisa falhar ou faltar.

Viajando de carro

Viagens de carro tém a vantagem da flexibilidade. Podem ser uma boa sugestio
para uma primeira experiéncia de viagem.

Viajando de aviéo

E o médico que acompanha o paciente com AME, juntamente com sua familia,
quem tem a capacidade de definir se ele tem ou ndo condi¢des de viajar de avido, bem
como todas as necessidades que devem ser observadas durante esta viagem. Conver-
se bastante com seu médico a respeito.

Para viajar de avido, pessoas com determinadas necessidades médicas especiais
precisam apresentar a companhia aérea um formuldrio chamado Medif, que deve ser
preenchido e assinado pelo paciente ou seu responsavel e também por seu médico as-
sistente, e solicitar autorizacdo prévia ao departamento responsavel na companhia. O

formulario pode ser baixado no site de cada companhia aérea ou nos QR Codes a seguir:




Capitulo 3
Vivendo com AME

Recomendamos que este formulario seja enviado sempre com pelo menos 15
dias de antecedéncia. Embora as companhias aéreas informem que a antecedéncia
deve ser de 72 horas, a experiéncia mostra que, infelizmente, pacientes com AME
podem encontrar algumas dificuldades para receber a autorizagdo de viagem apds a
apresentacdo do Medif, o que requer tempo adicional - e muita paciéncia e habilidade
- para conduzir o processo junto a companhia aérea.

0 cadeirante tem direito de despachar a sua cadeira de rodas adicionalmente as
bagagens contratadas, sem qualquer custo adicional. Caso precise de ajuda durante o
voo, 0 acompanhante do passageiro com deficiéncia tem direito a compra da passa-
gem com 80% de desconto.

Diversos pacientes com AME (inclusive do Tipo 1) tém experiéncia em viagens
aéreas. Se vocé nunca viajou de avido com seu filho e planeja realizar esta experién-
cia, recomenda-se considerar trechos mais curtos, de até duas horas, para a primeira
viagem aérea.

Por seguranca, recomenda-se que pacientes que fazem uso de respirador ou Bi-
PAP, mesmo que intermitente, utilizem o equipamento durante todo o voo, por conta
das questoes relacionadas a pressdo atmosférica durante a viagem. Devido a altitude,
€ comum (e esperado) que a saturacdo de oxigénio fique oscilando entre 85% e 95%
durante os periodos de voo de cruzeiro. E importante ter bateria suficiente para su-
portar pelo menos o dobro de horas da dura¢do do voo.
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Faca vocé mesmo

Nesta secdo, deixamos algumas dicas que como construir alguns equipamen-
tos de baixo custo e que podem ajudar no dia a dia e impactar na qualidade de vida
dos pacientes:

1) GAIOLA

E um equipamento que tem
por objetivo a suspensdo dos mem-
bros para facilitar os movimentos.

Esta estrutura foi idealizada
pelo Alexandre, pai do Joaquim,
AME Ttipo 1, de Ribeirdo Preto-SP
e gentilmente cedido para o con-
teudo deste guia, com o objetivo de
alcancar e beneficiar mais familias.

Podem ser usados elasticos, tecidos ou faixas amarrados a estrutura de PVC para
sustentar os membros da crianga.

Veja o passo a passo na ilustracdo:

Materiais o o
() 4 canos de 90cm [y o ;0 D)
© 7 canos de 70cm (A = (B) () : (C)
® 8 cotovelos Q’ 91 (C)
@ 6Ts o
(B

CJ
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2) PARAPODIUM ARTESANAL

E um equipamento que auxilia o pacien-
te a ficar em pé. Este parapodium artesanal foi
idealizado pelo Thiago, pai do Gabriel, AME
Tipo 1, de Vila Velha-ES, e gentilmente cedido
para o contetdo deste guia, com o objetivo de
alcancar e beneficiar mais familias. O custo fi-
nal deste equipamento artesanal gira em torno
de 300 a 400 reais, o que representa cerca de
15% do custo de um equipamento novo dos fa-
bricantes nacionais.

Materiais necessarios:

» 1 Chapa de MDF 4mm redonda com 60cm de diametro

+ 1 Chapa de MDF 4mm retangular 120cm x 60cm

+ 1 Placa de EVA antiderrapante redonda com 60cm de didmetro
» 1 Placa de EVA lisa 8mm

+ 1 par de rodinhas de silicone sem freio 50mm

¢ 1 par de rodinhas de silicone com freio 50mm

¢ 2 maos francesa 50cm x20 cm

» 36 parafusos autoatarrachantes para madeira 6mm x 4cm
» 12 parafusos de rosca com porca

» 12 arruelas lisas

* 12 arruelas de pressao

+ 1 cola spray

« 2 faixas abdominal elasticas com velcro

» 2 fitas metdlicas perfurada de 30cm

* 4 fita metdalica perfurada de 15cm

» 1 furadeira com broca para madeira de 6mm

oooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooooo . @
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Montagem:

Colar a placa de EVA redonda sobre a chapa de MDF com a cola em spray.

Fixar a placa de MDF retangular sobre o centro da placa de MDF redonda
com o auxilio das maos francesas da seguinte forma: fazer os seis furos com
a furadeira onde ira fixar a mao francesa. Colocar a arruela lisa junto com
parafuso e transpassar o MDF, do outro lado colocar a arruela de pressao e
apertar com a porca. Repetir com a outra mao francesa.

Colar a placa de EVA sobre a chapa de MDF retangular.

Fixar as rodinhas com os parafusos

Fixar as duas fitas metalicas de 30cm na altura do tronco da crianga, utilizan-
do dois parafusos em cada ponta.

Fixar as trés fitas metalicas de 15cm na altura do joelho da crianga, utilizando
dois parafusos em cada ponta.

Passar as faixas abdominais por dentro das fitas metdlicas, e fechar o velcro
na parte da frente.

Obs: é possivel ainda fixar o headpod para facilitar o posicionamento da cabeca e
também alcas de suspensdo para facilitar o movimento dos bragos.
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Porca

Parafuso com

arruela lisa Arruela

de pressao
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3) ALMOFADA DE PRONO

E uma almofada feita com espuma firme, conforme o tamanho da crianga. Nela é
possivel fazer recortes para acomodar melhor o botton e o circuito da traqueostomia
caso a crianga faca uso. E importante atentar que a altura da almofada deve ser con-
forme o tamanho da perna da criang¢a, medida do quadril até o joelho. Ja a largura da
almofada deve ser conforme a largura do torax.

@oooooooooooooooooocooooooocoooooooooooooooocooooooocoooo .




Capitulo 3
Vivendo com AME

4) SUPORTE DE DIETA ADAPTADO PARA CARRINHOS
E CADEIRAS DE RODAS

E um dispositivo que permite pendurar o frasco de dieta e, posteriormente, ser
dobrado para guardar. Este suporte foi idealizado pelo Edi Carlos, pai do Davi, AME
Tipo 1, de Ribeirdo Preto-SP, e gentilmente cedido para o contelddo deste guia, com o
objetivo de alcancar e beneficiar mais familias.

Materiais necessarios:

+ 1antena para moto

+ 1 parafuso
« 1 alicate

+ 1 chave de fenda

Montagem:

Com um alicate entorte para baixo a ponta da antena, parafuse a antena no car-
rinho ou cadeira de rodas.




Counsideracaes finais

A AME é uma doenca complexa e desafiadora, que muda a vida
das familias que recebem o seu diagndstico. Levar informacao e
conhecimentos especificos e capacitar familias e profissionais é
crucial para promover € melhorar a qualidade de vida das pessoas
com AME.

Esta foi a finalidade deste guia: trazer o conhecimento de forma or-
ganizada e facilitada, e assim possibilitar que a informacao alcance
cada vez mais pessoas.

Vivemos hoje um momento histérico para a Comunidade AME. O
surgimento de opcdes terapéuticas e a disseminacdo de conheci-
mento possibilitam pensar um futuro cada vez mais promissor.
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