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Atrofia Muscular Espinhal

4+ Doenga neuro-muscular progressiva;
4 Causa perda de forga e atrofia muscular;
4+ 1 em 40 pessoas sdo portadores;
4+ 1 em 6.000-10.000 sdo afetados:
4+ Lider genética em dbitos até 2 anos:

4+ O diagndstico é feito por exame de sangue (DNA);
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Atrofia Muscular Espinhal

4+ Os cuidados adequados ampliam a sobrevida com
qualidade de vida;

4+ A falta de informagdo é o maior inimigo dos
pacientes e familiares;

4+ Muitos pacientes vdo a obito sem diagnoéstico;

4+ Afeta, em sua maioria (+75%), a la. infancia;



0 /AtrofiaMuscularEspinhal




CADASTRO NACIONAL DE PESSOAS COM
ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL

Alianga Brasnlelra pela Atrofia Muscular Espmhal
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Conhecimento, Transformagdo e Superagdo - DOS PORTADORES DE DOENCAS NEUROMUSCULARES

As informagdes de pessoas com AME sdo fundamentais para termos estatisticas
de dmbito nacional, e assim ajudar diversas entidades em estudos para novos
medicamentos e fratamentos, e também exigir politicas de sadde apropriadas as
pessoas com AME. Nds sabemos estatisticamente que, 1 a cada 6.000 nascidos
sdo afetados pela AME, mas precisamos saber ao certo quantos somos no Brasill

:\‘\\/’l

Ja estd disponivel o cadastro nacional de pacientes on-linel Se vocé ja se
cadastrou, ndo precisa fazé-lo de novo, e em breve receberd dados de acesso
para gerenciar seus dados. Se vocé ainda ndo se cadastrou, basta ir ao link
abaixo e se registrar. Vocé receberd um e-mail com link para fazer o cadastro.

http://atrofiaespinhal.org/cadastro/index.php/976939
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Quem Somos?

Figure 1 - Geographical distribuition
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Figure 2 - Classification distribution

Current therapies
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- Walking 79 )
° Breathing
¥ : NIV 54
deletion no deletion not tested Sitting 207 v 105
Scoliosis surgery 51

Conclusion
Although a greater number of inputs could be generated using the current approach, information might have mistakes. A hibrid version of input
should be carried out to combine greater representation with consistent information.
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Momento de Esperanca

4+ Existem, fora do Brasil, 18 projetos de pesquisa para
o desenvolvimento de um tratamento;

6 em fase de estudo clinico em pacientes:

1 estudo concluido com submissdo a FDA;

4+ O Instituto Nacional de Salude dos Estados Unidos
_descreveu a AME com a doenga neuromuscular mais
proxima de uma cura;

4+ Estabelecimento de dialogo continuo com a ANVISA e
Ministério da Sadde para determinar passos especificos
para agilizar a revisdo e aprovagao de possiveis drogas.



ORGANIZATION-DRUG NAME OR APPROACH
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2016 SMA DRUG PIPELINE
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This year, we are funding research with more breadth, depth, and diversity than ever before. This chart shows the drugs and therapies

that are currently in the pipeline for SMA, including a few that are just steps away from potential FDA approval.

ASIC RESEARCH
SEE '

D IDEAS

IDENTIFICATION OPTIMIZATION

lonis/Biogen-Nusinersen
Roche-Genentech-Olesoxime |
Cytokinetics/Astellas-CK-2127107 ;
Novartis-LMI070 |
AveXis-AVXS-101
Roche-Genentech/PTC/SMAF-RG7916

[ W ]

Roche-Genentech/PTC/SMAF-RG7800
Cure SMA-DcpS Inhibitor

BioBlast Pharma-Small Molecule
Genzyme-CNS Gene Therapy
Genethon-Gene Therapy
RaNA Therapeutics-IncRNAs
Calibr-Small Molecule
0SU/UM-Morpholino ASO
Indiana U-Small Molecule
AurimMed Pharma-Small Molecule
Harvard-Small Molecule
Columbia/NU-p38aDMAPK Inhibitor
Imago-JNK Inhibitor

IND = Investigational New Drug NDA = New Drug Application

Last updated: June 2016.
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PRECLINICAL: DISCOVERY

SAFETY &
MANUFACTURING

CLINICAL DEVELOPMENT

PHASE 1

[ONHOLD]

PHASE 2

PHASE 3

SMA



A'A M E €D /~trofiaMuscularEspinhal
Protocolo de Cuidados para AME

4+ Portaria 199 / 2014 - Doengas Raras;
Implementagdo de: Protocolo Clinico para AME
Centros de referéncia para tratamento!
4+ Difundir e capacitar os profissionais:
4 Garantir o tratamento digno e de acordo com o protocolo;

Journal of Child Neurology

hittpfjen.sagepub.com

Consensus Statement for Standard of Care in Spinal Muscular Atrophy
Ching H. Wang, Richard 5. Finkel, Enrico 5. Bertini, Mary Schroth, Anita Simonds, Brenda Wong, Annie Abo
Leslie Momison, Maricn Main, Thomas 0. Crawiond, Anthony Trela and Participants of the Intemational Confe
on SMA Standard of Care
J Child Newrol 2007 22; 1027
DOk 1001177 B80T 3807 305TEE

The online version of this articdle can be found at:
http:fijen sagepub.comd'cgilcontent'abstract 22081 027

Published by:
EEAGE Publications
hitpzitavew_sagepublizations.com
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Diagnostico precoce - Exame de DNA

4+ Diagnostico Precoce = Intervengdo Pro-Ativa

> QUALIDADE DE VIDA + ESPECTATIVA DE VIDA

4+ Estabelecer dos canais de realizagdo do exame;

4 Laboratorios conveniados:
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Cuidados Respiratorios
Ventilagdo ndo Invasiva e Tosse Assistida

4 Portaria 1370 / 2008 - Ventilagdo Nao Invasiva;
Implementagdo de: Volumétricos (Ventiladores)
Madquina de Tosse Assistida
4 Politicas publicas apropriadas - Ventilagdo e Desospitalizagdo
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Nos precisamos de vocesl!

4 COLABORACAO DO SUS PARA O CADASTRO NACIONAL:

Estabelecer mecanismos para direcionamento dos pacientes;
Possibilitar acesso a todos dos beneficios de novas terapias e tratamentos.

+ IMPLEMENTACAO DO PROTOCOLO CLINICO PARA AME;

Difundir e capacitar os profissionais;
Garantir o tratamento digno e de acordo com o protocolo de cuidados:

+ CRIACAO DE CENTROS DE REFERENCIA DE TRATAMENTO:

Nomear, estruturar e habilitar os centros para receber os pacientes e tratamentos:

4+ VIABILIZACAO DO DIAGNOSTICO PRECOCE VIA EXAME DE DNA;

Estabelecer dos canais de realizagdo do exame / laboratorios:

4+ EXPANSAO DA PORTARIA DE VENTILACAO NAO INVASIVA;

Incluir os aparelhos volumétricos e maquina de tosse assistida;

+ ESTABELECIMENTO DE ROTA DE APROVACAO PARA AME NA ANVISA:

Determinar passos especificos para agilizar a revisdo e aprovacao de possiveis drogas
para o tratamento da AME.
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Voce pode ajudar a dlvulgar O/AfroﬁaMuscularEsplnhal



