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INTRODUCAO: A Atrofia Muscular Espinhal (AME) é uma doenca
neurodegenerativa autossdmica recessiva caracterizada por atrofia e fraqueza
muscular proximal progressivas. Dada a complexidade da AME e a recente
comprovacdo da eficacia de terapias avancadas especificas em contextos
controlados, é fundamental realizar a descricdo da evolugdo e do manejo clinico
destes pacientes em contextos reais. OBJETIVO: Relatar experiéncia de mundo
real de servico de referéncia em doengas raras no Sul do Brasil no cuidado de
pacientes com AME. METODOLOGIA: Coorte historica, de centro unico, incluindo
todos os pacientes com diagndstico genético confirmado de AME vinculados aos
servigos de neurologia e genética médica do Hospital de Clinicas de Porto Alegre de
janeiro de 2000 até maio de 2022. RESULTADOS: Incluimos 73 pacientes com
AME. Desses, 6 evoluiram a o6bito, todos por causas respiratérias com AME tipo |.
Dos 67 pacientes em acompanhamento, 19 (28.3%) tém AME tipo |, 21 (29.8%) tipo
Il, 26 (38.8%) tipo lll, e 2 tipo IV. 41% (28) dos pacientes receberam terapia
especifica para AME, sendo que todos receberam Nusinersena, e 21% (6) destes
trocaram para terapia génica com Onasemnogene Abeparvovec. Dos pacientes em
terapia especifica, 68.4% (13) tiveram melhora clinicamente relevante da fungao
motora, sendo o tratamento precoce e o melhor status motor no inicio do tratamento
os principais preditores de melhora. CONCLUSAO: As formas de inicio tardio de
AME foram as mais prevalentes e a eficacia das terapias avangadas puderam ser
reforcadas nesse relato de experiéncia de mundo real brasileiro.
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