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Profile of children with spinal muscular atrophy in a pediatric intensive care unit
Perfil de los nifios con atrofia muscular espinal en una unidad de cuidados intensivos pediatricos
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RESUMO

Objetivou-se neste estudo caracterizar o perfil das criancas com atrofia muscular espinhal. Trata-se de um estudo do
tipo Survey, transversal, exploratorio, retrospectivo e com abordagem quantitativa, constituido por prontuarios e
entrevista com os pais das criancas no periodo de agosto a setembro de 2013. Na analise dos resultados encontrou-se
trés casos de atrofia muscular espinhal do tipo | e duas com atrofia muscular espinhal do tipo Il, a faixa etaria varia
entre 1 e 5 anos, ambos os sexos, procedentes de outros hospitais e se encontram internados. Concluiu-se que a
patologia ocasiona graves repercussoes para o paciente e que a mesma nao responde a tratamento farmacoldgico e tem
prognostico ruim. Descritores: Atrofia muscular espinhal, Crianca, Enfermagem.

ABSTRACT

To characterize the profile of children with spinal muscular atrophy. This is a study of type Survey, cross-sectional,
exploratory, retrospective and quantitative approach, consisting of records and interviews with parents of children
from August to September 2013. It was found three cases of spinal muscular atrophy type | and two with spinal
muscular atrophy type Il, age range varies between 1 and 5 years old, both sexes, were from other hospitals and are
hospitalized. Conclusion: It was concluded that that condition has serious consequences for the patient and that it
does not respond to drug treatment and a poor prognosis. Descriptors: Spinal muscular atrophy, Child, Nursing.

RESUMEN

Caracterizar el perfil de los nifios con atrofia muscular espinal. Es un estudio de tipo encuesta, enfoque retrospectivo y
cuantitativo exploratorio de corte transversal, que consiste en los registros y entrevistas con los padres de los nifios en
el periodo agosto-septiembre de 2013. Se encontraron tres casos de atrofia muscular espinal tipo | y dos con atrofia
muscular espinal tipo Il, rango de edad oscila entre los 1 y 5 afos de edad, ambos sexos, eran de otros hospitales y se
encuentran hospitalizados. Se concluye que la enfermedad tiene consecuencias graves para el paciente y que no
responde al tratamiento con medicamentos y un mal pronostico. Descriptores: Atrofia Muscular Espinal Infantil
Enfermeria.
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O sistema nervoso central (SNC) constitui-
se em um processo de desenvolvimento-
amadurecimento, decorrente dos eventos aditivos
ou progressivos e subtrativos ou regressivos. O SNC
apresenta um dinamismo evolutivo intenso, que se
inicia na fase fetal (por volta da 10° semana
gestacional) com a mielinizacdo nas raizes
espinhas permitindo atividade motora reflexa
fetal, finalizando quando alcanca seu pico de
maturidade, que se caracteriza em um processo
de hiperproducao responsavel pela reducdao da
quantidade de informacao genética a ser
especificada em cada célula progenitora para que
se conclua o seu desenvolvimento funcional
(NITRINI; BASCHESCHI, 2008).

Ao grupo dos disturbios neurogénicos
pertencem as Atrofias Musculares da Coluna
Vertebral (AMCV), decorrentes da degeneracao
das células da medula espinhal situadas no corno
anterior resultando em uma atrofia muscular. A
hereditariedade  caracteriza-se como  fator
primordial, podendo ser autossomico recessivo,
progressivo, mas pode variar com tracos
dominantes ou ligados ao gene X (STOKES, 2000).

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) é uma
doenca neuromuscular especifica, de origem
genética  autossOmica, caracterizada pela
degeneracdo dos neurdnios motores medulares. E
evidenciada pela alteracao do gene Survival Motor
Neuron 1 (SMN1), tendo sua localizagao no braco
longo do cromossoma 5q13, onde ocorrem
delecoes homozigdticas nos éxons 7 e 8 da copia
telomérica do gene SMN1 e nos éxons 5 e 6 ou
auséncia completa de outro gene. Esta patologia
repercute nos sistemas respiratorio,
gastrointestinal e osteoarticular (PIRES et al.,
2011).

A atrofia muscular espinhal pode ser

dividida em quatro subtipos: AME do tipo | ou
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forma grave infantil (doenca de Werdnig-
Hoffman): suas manifestacdes aparecem nos 0 a 6
meses; AME do tipo Il (intermediaria): o seu
desenvolvimento motor é normal de 6 - 12 meses
de vida; AME do tipo Il ou Juvenil (Doenca de
Kugelberg - Welander): forma leve, hereditaria,
acomete criancas apos 18 meses de Vvida,
influenciando em seu desenvolvimento de
deambulacao (andar, pular, correr) (STOKES,
2000). A AME tipo IV ou forma adulta, acerca da
qual ndo existe um consenso definitivo quanto a
idade de inicio (WANG et al, 2007).

A incidéncia da atrofia muscular espinhal é
de cerca 1:8000 a 1:10000 criancas nascidas vivas
com heranca autossomica recessiva (GASTAL et al,
2007). A frequéncia de individuos portadores
heterozigotos da patologia € de um para cada 40 a
60 individuos nascidos vivos (BAIONI; AMBIEL,
2010). As criancas portadoras desta atrofia
representam um grupo de alto risco devido as
taxas de mortalidade e morbidade, sendo 25% o
risco de recorréncia para futuros irmaos de
criancas afetadas (FIGUEIRA et al, 2004).

Como medidas de prevencao para as
familias com risco de ter uma crianca com Atrofia
Muscular Espinhal (AME), o Centro de estudo do
Genoma Humano da Universidade de Sao Paulo
oferece a mae, por volta da 11° a 12° semanas de
gestacao, o exame da amostra da vilosidade
corionica ou na 14° a 16° pelo fluido amniotico. O
aconselhamento  genético e os  avancos
terapéuticos e cientificos sao imprescindiveis
devido a gravidade e letalidade dessa patologia
(BAIONI; AMBIEL, 2010). A deteccao precoce
permite que a equipe multiprofissional faca um
acompanhamento diferenciado da gestacao e o
planejamento das medidas pods-parto (BENETTI,
2012).

O diagnostico do paciente com a atrofia
muscular espinhal se da através de investigacoes
genéticas, biopsia muscular que mostra evidéncia

de desenervacao, eletroneuromiografia, sinais
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neurofisiologicos de lesao dos segmentos do corno

anterior da medula e analise molecular que
evidencia a auséncia do éxon 7. O diagnodstico
mais preciso € o genético molecular, que nao esta
mais disponivel no Brasil (GASTAL et al, 2007).

Os autores acima ainda afirmam que as
evolucoes da patologia incluem: paresia grave,
reducdo ou auséncia de reflexos, fasciculacoes da
lingua, apresenta-se até 1 ano de idade perda da
capacidade de degluticao e de alimentacao,
levando-se a um quadro de desnutricao; no
entanto, o que leva a morte sdao as complicacoes
respiratorias .

Para evitar complicacbes em criancas com
atrofia espinhal, devem-se adotar medidas de
suporte, como a fisioterapia respiratoria, que
ajuda a mobilizar as secrecées e a diminuir a
incidéncia de infeccdes respiratorias; devido a
dificuldade de degluticao, deve-se instalar uma
sonda nasogastrica e utilizar orteses desde cedo
na coluna vertebral, pois isso promove a posicao
ortostatica e/ou marcha, ajudando, assim, a
controlar a velocidade de progressao da patologia
(GASTAL et al, 2007; STOKES, 2000).

E importante que o profissional de
enfermagem tenha conhecimento especializado e
reconheca as manifestacdes clinicas da patologia,
com o intuito de melhorar a qualidade de vida do
individuo, reconhecendo que nao ha tratamento
farmacologico, cabendo a esses profissionais
programar assisténcia de enfermagem de forma
cientifica e qualificada, buscando evitar possiveis
complicacbes  nutricionais,  respiratorias e
ortopédicas especificas da patologia (BAIONI;
AMBIEL, 2010).

Diante da incidéncia de AME entre as criancas
internadas na UTIP do HUT apresentar taxas
elevadas. O presente estudo teve o objetivo de
levantar na populacao estudada os dados
sociodemograficos, buscar os fatores de risco

durante gestacao e descrever o tipo de atrofia.
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Trata-se de um estudo do tipo Survey,
transversal, exploratério, retrospectivo e com
abordagem quantitativa, realizada no periodo de
julho de 2008 a setembro de 2013 nas cinco
criancas internadas na UTI pediatrica do Hospital
de Urgéncia de Teresina Dr. Zenon Rocha - HUT
com atrofia muscular espinhal.

O projeto foi submetido a autorizacdo da
Comissdo de Etica do Hospital de Urgéncia de
Teresina - HUT, a qual autorizou a pesquisa
através do Termo de Consentimento da
Instituicao, em sequencia foi cadastrado na
Plataforma Brasil, que delimitou a Faculdade de
saude, ciéncias humanas e tecnoldgicas do Piaui -
UNINOVAFAPI como Comité de Etica em Pesquisa,
e somente apds sua aprovacao por meio do
parecer CAAE: 16283813.0.0000.5210, os dados
foram coletados, respeitando os principios éticos
da pesquisa com seres humanos, sendo solicitada
aos participantes (pais do portador da AME) sua
participacao voluntaria e o conhecimento da
analise dos prontuarios, sendo respeitado o
anonimato dos mesmos.

Foram utilizados o Termo de Fiel
Depositario - TFD e o Termo de Consentimento
Livre e Esclarecido - TCLE, os quais tiveram o
objetivo de fornecer ao pesquisador a autorizacao
para realizar o projeto de pesquisa no cenario de
estudo. Sob o respaldo da resolucao 466/2012, os
integrantes da pesquisa tiveram o conhecimento
da confidencialidade do anonimato e da nao-
utilizacao das informacdes em prejuizos dos
outros, e por fim, garantir a todos os envolvidos os
referenciais basicos da bioética, isto &,
autonomia, nao maleficéncia, benevoléncia e
justica (BRASIL, 2012).

Para alcancar os objetivos propostos,
optou-se  pela utilizacdko do questionario
estruturado para producao dos dados através da
diretamente  dos

coleta de informacodes
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prontuarios das cinco portadoras da patologia em

estudo. Este instrumento de investigacao
proporcionou informacdes concretas e fidedignas
do estado de saude do paciente hospitalizado,
contribuindo com uma melhor interpretacao das
informacées encontradas.

A estratégia para aproximacao dos pais
dos sujeitos da pesquisa se deu através de
entrevista previamente agendada em uma sala
reservada nas dependéncias do cenario de estudo.
No primeiro momento, a pesquisa foi explicada e
os participantes convidados a assinar o Termo de
Consentimento Livre e Esclarecido. Em seguida, os
pais que concordaram em participar responderam
um roteiro previamente organizado com perguntas
abertas e fechadas, obedecendo aos objetivos
propostos na pesquisa.

Toda a abordagem aos pais e as criancas
internadas na UTI pediatrica do HUT foi realizada
pelo pesquisador participante, respeitando sempre
0 que rege a Resolucao 466/2012, em ambiente
reservado, com respeito e instrumentos
adequados, a fim de diminuir desconfortos e riscos
aos pesquisados.

O critério de inclusdao para a selecao da
amostra foram os prontuarios das cinco criancas
que obtiveram o diagnostico de atrofia muscular
espinhal no periodo de 2008 a 2013, que estao
internadas no hospital em estudo, e os pais destes
portadores. Nao foi excluido nenhum prontuario
dos pacientes com a atrofia muscular espinhal que
obtiveram o diagndstico no periodo de 2008 a
2013, pois todos atenderam aos requisitos da
pesquisa.

Os dados foram codificados e organizados
em uma planilha do Excel e em seguida
processados e analisados no software Statistical
Package for the Social Sciences SPSS base para
Windows 20.0 e apresentados em tabelas.
Utilizou-se a estatistica descritiva para escrever as
variaveis, por meio de frequéncia (RODRIGUES,
2012).
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No perfil sécio-demografico das criancas
estudadas com Atrofia Muscular Espinhal, (tabela
01) a faixa etaria variou entre 1 e 5 anos, sendo
que 40% delas encontravam-se entre 2 e 3 anos de
idade. Em relacao ao sexo, foi constatado que 60
% sao do sexo masculino. Quanto ao peso, foi
constatado que 60% das criancas estao dentro do
peso normal considerado aceitavel pela OMS.
Dentre os pacientes estudados, 100% foram
procedentes de outros hospitais. Em relacao a

raca, 60% sao consideradas brancas.

Tabela 01- Dados sociodemograficos de criancas
com atrofia muscular espinhal internadas na UTIP,
(n=5). Teresina, Piaui, 2013.

Varidveis N %
Faixaetria

fano 1 20

ZaJanos 2 40

4 anos 1 20

5 anos 1 20
Sexo

Masculino ] 60

Feminino 2 40
Peso

Ate 10 Kg 1 20

112 15Kg 2 40

16220 Kg 1 20

21a27Kg 1 20
Procedéncia

Casa 0 0

Transferido de outro Hospital 5 100
Raca

Branco ] 60

Pardo 2 40

Negro 0 0

Fonte: Elaboracdo propria por meio da analise
estatistica dos dados disponiveis no Servico de Arquivo
Médico e Estatistico/ Unidade de Terapia Intensiva
Pediatrica do HUT.

Constatou-se que 80% das criancas
estudadas ndao sdao provenientes de casamentos
consanguineos e nao foi observado nenhum caso
de atrofia muscular espinhal na familia. 60% dos

pais das criancas tém outros filhos. Os dados
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maternos em relacdo a gestacdo revelaram que

60% das maes realizaram 7 consultas no pré-natal,
destas, 40% tiveram alguma patologia durante a
gravidez, sendo que 20% tiveram infeccao renal e
20% apresentaram Infeccao Urinaria. 80% das maes
relataram que estavam com esquema vacinal
completo. Em relacao aos movimentos fetais, 80%
das maes relataram que os movimentos fetais
foram diminuidos no periodo gestacional e 20%
mexia normalmente. Uma taxa de 100% nega o uso

de drogas ilicitas (Tabela 02).

Tabela 02 - Fatores de risco durante a gestacao
para desenvolvimento de AME, (n=5). Teresina,
Piaui, 2013.

Variaveis N %
Casamento consanguineo

S1m 1 20

Nao 4 80
Caso de atrofia muscular espinhal na
familia

5im 0 0

Nenhum outro caso 1 100
Numero de filhos

1 Z 40

i 3 60
Quantidade de consultas no pré-natal

Quatro 1 20

Sels 1 20

Sete 3 60
Patologias na gestagdo

Nenhuma 3 60

Infeccao Urinaria 1 20

Infeccao Renal 1 20
Vacinas durante gestagio

Esquema Completo 4 80

Esquema Incompleto 1 20
Movimentos fetais durante gestacdo

Diminuidos 1 80

Movimento normal 1 20
Uso de alcool/drogasilicitas na gestagao

5im 0 0

Fonte: Elaboracdao propria por meio da analise
estatistica dos dados disponiveis no Servico de Arquivo
Médico e Estatistico/ Unidade de Terapia Intensiva
Pediatrica do HUT.

Mostra que 60% dos casos sao AME do tipo |,
pois foram diagnosticadas antes dos seis meses de
vida e 40% sao do AME do tipo Il sendo
diagnosticadas entre seis e dezoito meses O tipo
de cirurgia mais prevalente foi a traqueostomia,
presente em 100% dos casos, seguida da

gastrostomia, com 80% dos pacientes. No que se
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refere ao tempo de internacao, mostrou-se que
40% ficou entre 2 e 4 anos. Em relacdao as
alteracoes corporais, 80% das criancas possuem
mimica facial, 60% nao tém ma formacao toraco-
abdominal e  100%

ortopédicas. E no que tange a evolucao do

apresenta  alteracoes

paciente, evidenciou-se que 100% encontram-se

internados (Tabela 3).

Tabela 03 - Medidas de frequencia das variaveis
intervencoes cirlrgica, tempo de internacao,
alteracdes corporais e a evolucao do paciente

hospitalizado. Teresina, Pl, 2013.

Variaveis N %

|dade do diagndstico

De 0 a 6 meses 3 60
De 6 a 18 meses 2 40

Classificacdo quanto ao tipo de AME®

AMETIPO | 3 60
AMETIPO I 2 40
Intervencdo cirdrgica
Tragueostomia 5 100
Gastrostomia 4 80
Drena toracico 1 20

Tempo de internagdo

Até 1 ano 1 20
2 anos 2 40
4 anos 2 40
Mimica facial

Nio 1 20
Sim 4 BO
Ma formagdo toracico-abdominal

Mao 3 60
Sim 2 40

Alteracdes Ortopedicas

Nao 0 0

Sim 5 100
Evolugdo do paciente hospitalizado

Alta hospitalar 0 0

Confinua internado 5 100

Obito 0

Fonte: Elaboracdo prépria por meio da analise
estatistica dos dados disponiveis no Servico de
Arquivo Médico e Estatistico/ Unidade de Terapia
Intensiva Pediatrica do HUT . AME*: Atrofia Muscular
Espinhal.

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) do tipo |
inicia-se na primeira infancia, mais precisamente
entre o periodo pré-natal e os seis meses de vida.
Dentre as atrofias, € a forma mais grave e
raramente a crianca apresenta sobrevida apos os 2

anos de idade. A AME tipo Il ou intermediaria
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apresenta-se por volta dos 6 a 18 meses de vida,

podendo de manifestar mais precocemente. O
tempo de vida varia de 10 a 40 anos de idade
(BAIONI; AMBIEL, 2010; FERREIRA; MEIJA, 2012;
PIRES et al, 2011).

Na Unidade de Terapia Intensiva Pediatrica
foram identificadas cinco criancas com
diagnosticos de AME, 60% com AME tipo | e 40%
com AME tipo II. Neste estudo, as criancas com
AME tipo | superaram a expectativa de vida
preconizada pela literatura, tendo em vista a
qualidade de vida proporcionada pela equipe
multiprofissional. Com isso, a idade dos
portadores da AME tipo | contradizem as
publicacdes de Baioni e Ambiel, (2010), Ferreira e
Meija, (2012), Pires et al, (2011), pois 40% das
criancas com a patologia estao acima de 2 anos de
idade. Os resultados encontrados neste estudo
quanto a AME do tipo Il condizem com os autores
acima, pois 40% criancas estao entre dois e cincos
de vida e tiveram diagnosticos depois dos seis
meses de vida.

Em relacdo ao sexo, trés sao do sexo
masculino e dois do feminino, portanto, os
resultados condizem com as publicacoes de Alves
(2009). A AME trata-se de uma doenca hereditaria
e genética do tipo autossomica recessiva. Um
estudo desenvolvido pela AAME (2010) revelou que
ambos os sexos podem adquirir igualmente, assim
destacando a necessidade de um defeito genético
(mutacao) nas duas copias do gene SNM1, com
isso, em mais de 94% dos casos da Sindrome de
Werdnig-Hoffman, ocorre uma delecao do
material genético. Observou-se que 60% das
criancas sao da raca branca e 40% pardas, mas ha
escasso material sobre a tematica.

No que se refere ao peso, a maior parte
das criancas encontrava-se com o mesmo dentro
das normalidades, conforme a Organizacao
Mundial de Saude. Wang et al (2007) destaca que
os portadores da atrofia muscular espinhal podem

ter uma massa gorda aceitavel para seu corpo e ao
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mesmo tempo apresentarem  consequéncias
gastrointestinais, acarretando em um fluxo
gastrico retardado, podendo ser classificadas
abaixo do peso normal, devido a reducao de sua
massa corpodrea, podendo levar a uma orientacao
dietética inapropriada, o que acarretaria em
obesidade.

Quanto a procedéncia, todas as criancas
vieram transferidas de outros hospitais de base
para a Unidade de Terapia Intensiva Pediatrica,
pois as mesmas necessitavam de cuidados
especiais, como suporte respiratorio e nutricional
oferecidos por uma equipe multiprofissional.

Estudos trazem o motivo que leva os
familiares de criancas com Atrofia Musculares
Espinhal a procurarem os servicos de emergéncia.
Na maioria dos casos, se da em decorréncia de
quadros de disfuncao respiratoria e nutricional.
Frente ao quadro apresentado, dar-se inicio a
aplicabilidade da ventilacdo mecanica e essas
criancas posteriormente sao transferidas para a
UTI, com intuito de serem realizadas todas as
condutas diagnosticas e terapéuticas, visto que
essa patologia requer cuidados especiais e
emergenciais com os portadores, objetivando
minimizar  possiveis complicacoes e assim
prolongar a vida do paciente (SOARES et al, 2006;
VIEIRA et al., 2012; SILVA; PRVYSIEZNY;
CAPELLANI, 2013).

Na pesquisa sobre os fatores de risco, nao
foi constatado nenhum caso de Atrofia Muscular
Espinhal na familia. Entretanto, ha filhos
concebidos anteriormente e posteriormente a
confirmacdao do diagnostico destas criancas
estudadas, mas vale ressaltar que a literatura
preconiza o aconselhamento genético a estes pais,
pois a probabilidade de outro caso na familia é de
25% (LINO et al., 2011).

Ao analisar a existéncia de casamentos
consanguineos, ficou constatado que 80% nao
tiveram casamentos com parentes. AAME (2010)
afirma que, quando ha

parentesco, a
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probabilidade de adquirir uma patologia

autossomica recessiva € maior, porque 0s
caracteres autossomicos sao transmitidos pelos
progenitores, havendo assim uma maior
probabilidade dos seus filhos nascerem com
carater recessivo.

Em relacao aos fatores de risco durante a
gestacao, ficou evidenciado que 60% das maes
realizaram sete consultas de pré-natal; 80% das
maes relataram que estavam com esquema vacinal
completo; 60% das maes nao tiveram patologia no
transcorrer da gestacao, porém, 40%
apresentaram e relataram a realizacao do
tratamento referente a infeccao renal (20%) e
urinaria (20%), 100% destas maes nega ter
consumido alcool e drogas ilicitas.

Em conformidade ao mencionado acima,
atualmente BRASIL (2006) recomenda que,
durante o periodo gestacional, a mae deve
realizar no minimo seis consultas de pré-natal e
que preferencialmente seja realizada a consulta
de puerpério, a fim de detectar possiveis
patologias ou agravos relacionados a mae e
crianca.

As vacinas preconizadas por, BRASIL (2006)
sao: dT (difteria e tétano), que as gravidas devem
tomar a partir da 20* semana, em trés doses com
intervalos de dois meses entre as mesmas para
melhor protecao ao bebé. A terceira dose deve ser
aplicada até duas semanas antes do parto, caso a
mulher ja tenha sido vacinada. E necessaria
apenas uma dose de reforco, mas se ela nunca
tomou esta vacina, sera preciso tomar trés doses,
protegendo o bebé do tétano neonatal, infeccao
do coto umbilical (mau dos sete dias).

No que se refere a Hepatite B, a Nota
Técnica N° 39/09 informa que a gestante pode
receber a vacina a partir do primeiro trimestre de
gravidez. Sao trés doses e nao é preciso reforco.
Essa estratégia reduz potencialmente a
transmissao vertical. Em relacao a influenza, a

BRASIL (2013), através de um informe técnico,
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preconiza que a vacina pode ser tomada em
qualquer fase da gestacao. Essa vacina consiste
em uma dose Unica, e é contra indicada para
pessoas com histdrico de reacao alérgica a ovo.

Sabe-se que nas manifestacoes da AME do
tipo | os sintomas podem ocorrer precocemente no
periodo pré-natal, através da reducao dos
movimentos fetais e na AME do tipo Il, dos 6 aos
18 meses de vida (LIMA et al, 2010). Assim, os
resultados encontrados condizem com Lima et al
(2010) nas suas publicacées anteriores, pois 80%
das maes relataram que os movimentos fetais
foram diminuidos no periodo gestacional e 40%
tiveram diagnosticos depois dos seis meses.

Em relacdao aos movimentos fetais, Freitas
et al (2011) diz que a saude fetal pode ser
avaliada a partir de testes adequados como:
monitorizacao anteparto (MAP) e perfil biofisico
fetal (PBF). O MAP pode ser realizado a partir de
26 semanas, realizado em um periodo de tempo
de 20 minutos. Ja o PBF é baseado em
comprometimento fetal cronico e as alteracdes na
frequencia cardiofetal em gestantes com mais de
25 semanas de gestacao e é avaliado pela Ultra -
som (US), movimentos fetais (MF), Tonus fetal
(TF) e o volume de Liquido amniotico (LA). Ao
avaliar o tonus fetal, classifica-se o feto como
normal se o mesmo apresentar flexao-extensao
dos membros, abrir e fechar as maos e hipotonico
se 0s membros se apresentarem estendidos
(FREITAS et al, 2011).

A doenca genética esta associada a dois
genes semelhantes: SMN1 e SMN2;, ambos
localizados no cromossomo 5, sendo responsaveis
pela producao de uma proteina que compde a
estrutura de certos neurbnios da medula
espinhal.O gene possui 9 éxon, quando ocorre a
mutacao no éxon 7 e 8 essa proteina é diminuida
em 50%, logo, é chamada de Atrofia Muscular
Espinhal (ALVES, 2009).

Quanto ao tipo de Atrofia Muscular
Espinhal, foi evidenciado 60% AME tipo | e 40% AME
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tipo Il, sendo a do tipo | mais severa, pois a

gravidade da doenca esta ligada ao nimero de
copias dos genes SMN1 que € o SMN2 (FERREIRA;
MEIJA, 2012).

Entre as intervencbes cirlrgicas descritas
por Ricz et al (2011), relatam que a traqueostomia
favorece a ventilacdo mecanica e facilita a
adequada aspiracao de secrecoes. Com isso, 0s
resultados encontrados mostram que, em
decorréncia das alteracdes respiratérias e
neuromusculares houve a necessidade da
realizacao da traqueostomia em 100% das
criancas. Alves (2009) relata que uma
traqueostomia promove o prolongamento da vida e
destaca que este tipo de procedimento requer a
decisao da familia e da equipe multiprofissional,
no entanto, € uma intervencao que gera dilemas
éticos, economicos e sociais.

Ja Lima et al (2010), destacam que o uso
de traqueostomia por tempo prolongando pode
acarretar em  complicacées, tais como:
desconexodes acidentais, morte subita por rolha,
prejuizo no transporte muco-ciliar, sangramentos
e 0 aumento quantidade de secrecao.

Nas criancas estudadas, 80% realizaram a
gastrostomia e apenas 20% nao fizeram, pelo fato
de se alimentarem por sonda nasogastrica. Devido
a dificuldade de degluticio e succao dos
pacientes, a dieta via gastrostomia € indicativa
para evitar a pneumonia aspirativa, bem como
para melhorar o aporte nutricional,
principalmente das criancas com atrofia muscular
espinhal (GASTAL et al., 2007).

No estudo, pode-se observar que 100% das
criancas permanecem internadas na UTIP do
hospital em estudo, contabilizando um total de
dois a quatros anos de internacao, o que se
corresponde a 80%. Ao fazer uma associacao entre
tempo de internacdo e progndstico dos
portadores, Pires et al (2011) retrata que, quanto
mais cedo se iniciam os sinais clinicos da doenca,

pior sera o prognostico.
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Os resultados encontrados neste estudo

quanto a ma-formacdao  toraco-abdominal
correspondem a 40% dos pacientes; quanto a
mimica facial, 80% e a deformidade ossea foi
constatada em 100%. Também foi constatado que
todos os musculos de seus sujeitos foram
acometidos por atrofia neurogénica, surgindo as
deformidades musculo-esquelético secundarias,
ocasionando uma diminuicao na amplitude dos
movimentos de forma rapida, com excecao do
diafragma, musculos das extremidades e oculares.
Ja Soares et al (2006) ressalta que as criancas
acometidas por essa patologia possuem uma
inteligéncia acima do esperado e, em virtude da
preservacao  da  musculatura dos  olhos,
apresentam a caracteristica de “conversar com os

olhos.”

A unidade de Terapia Intensiva (UTI) é um
lugar para pacientes graves, que necessitam de
cuidados de alta complexidade, prestados por uma
equipe multiprofissional capacitada e qualificada
para prestar assisténcia em ambiente refinado e
de aspecto tecnoldgico, com énfase no
tratamento, recuperacao e cura da saude do
individuo.

Na Unidade de Terapia Intensiva Pediatrica
do cenario de estudo da pesquisa, constatou-se
cinco criancas, procedentes de outros hospitais,
com Atrofia Muscular Espinhal, entre elas, trés do
tipo | (Sindrome de Werdnig-Hoffman) e duas do
tipo Il, com faixa etaria entre 1 e 5 anos de idade,
em ambos os sexos, da raca branca, e que
realizaram traqueostomia e gastrostomia.

Os fatores de risco durante a gestacao
materna podem influenciar diretamente no
nascimento de uma crianca saudavel. Na pesquisa,

revelou-se que as criancas estudadas nao sao
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provenientes de casamentos consanguineos e nao

foi observado nenhum caso de atrofia muscular
espinhal na familia. Os dados maternos em relacao
a gestacao revelou que as maes realizaram 7
consultas no pré-natal e que tiveram Infeccao
renal e urinaria durante a gravidez e estavam com
esquema vacinal completo. Em relacao aos
movimentos fetais, as maes relataram que os
movimentos fetais foram diminuidos no periodo
gestacional e todas negam o uso de alcool e
drogas ilicitas.

Entretanto, a equipe da atencado basica
nas consultas de pré natal deve orientar as maes
em relacao aos movimentos fetais e ficar atenta
aos marcos de desenvolvimento, pois a crianca
com AME tem os marcos de desenvolvimento
comprometidos. Os sinais clinicos relatados pelos
pais para internacao hospitalar das criancas com
atrofia muscular espinhal foi que a maioria das
criancas nao teve amamentacao exclusiva, nao
engatinharam no tempo adequado, nao sentaram,
nao tinha controle cefalico, nao apresentaram
fasciculacbes na lingua e alguns apresentaram
engasgo ocasional.

Esse estudo identificou que atrofia
muscular espinhal pode trazer graves repercussoes
para o paciente, uma vez que tal patologia tem
uma fisiologia desfavoravel e nao responde a
tratamento farmacologico e com prognoéstico ruim.
Diante do exposto, exigem da equipe
multiprofissional medidas de suporte, como:
ventilacdo mecanica, alimentacdo por sonda,
administracao de drogas e cuidados especiais

individualizados.
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