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O INAME
Instituto Nacional da Atrofia Muscular Espinhal

> Associação sem fins lucrativos, baseada em trabalho voluntário;

> Busca de tratamento e cuidados adequados para todos os pacientes com AME no 

Brasil;

> Missão: atuar para possibilitar que todos tenham  diagnóstico rápido  e acesso aos 

tratamentos para AME no Brasil da forma mais veloz e eficaz possível.

> Universo Coletivo AME



AME tipo 1
Werdnig-Hoffman AME tipo 2

AME tipo 3
Kugelberg-Welander

Dubowitz V, Ramblings in the history of spinal muscular atrophy, Neuromuscul Disord (2008)

Formas clínicas 
de AME



Atrofia Muscular Espinhal (AME)

AME Incidência

Tipo 1 4,1 – 14,9 / 100,000 (50-60%)

Tipo 2 2,2 – 3,0 / 100,000

Tipo 3 1,5 – 4,6 / 100,000

1 / 6.000 – 11.000Incidência:

260 – 477 casos novos 
de AME ao ano

IBGE: 2.678.992 nascimentos/2020

50-60% AME tipo 1
200-300 casos/ano 

Dados do Palestrante – Dr. Edmar Zanoteli – CRM 68.120-SP



Atrofia Muscular Espinhal (AME)

 AME é a doença genética que mais causa morte infantil

 Mais de 90% das crianças com AME tipo 1 não sobrevivem ou ficam livres de

ventilação mecânica e suporte nutricional até os 2 anos de idade

Munsat et al. Neuromuscular Disorders, 1992. https://doi.org/10.1016/S0960-8966(06)80015-5

Finkel et al. Neurology. 2014 Aug 26;83(9):810-7. doi: 10.1212/WNL.0000000000000741. Epub 2014 Jul 30. PMID: 25080519; PMCID: PMC4155049. 
Kolb et al. Ann Neurol. 2017;82(6):883-891. doi:10.1002/ana.25101



Gene Survival Motor Neuron (SMN) – cromossomo 5

Mutação: produção de ≤ 10-20% 
de proteína SMN funcional

100% de proteína 
SMN funcional

O que causa a AME?

Telômere Centrômere



Estratégias Terapêuticas para AME

Nusinersena

SMN1

Zolgensma®
Terapia Gênica

Vírus transporta 
o SMN1

Risdiplam

Reed UC, Zanoteli E. Arq Neuropsiquiatr. 2018 Apr;76(4):265-272. 

Lefebvre S et al. Cell. 1995 Jan 13;80(1):155-65.

Bula Profissional Zolgensma®



• N = 25 crianças (2 e 3 cópias)

• última avaliação = 34,8 m

• Todos sentavam

• 88% andavam sem ajuda

• Nenhuma criança necessitou 
de ventilação permanente 
ou de traqueostomia

• Todas estavam vivas

NURTURE
Nusinersena

• N = 29 crianças

• Todas com 2 copias 
sentavam

• Todos com 3 cópias 
ficavam de pé ou andavam

• Todos estavam vivos e fora 
de ventilação mecânica (< 
14m)

• Sem eventos adversos

SPR1NT
Zolgensma

Strauss et al. Nat Med. 2022;28(7):1390; Strauss et al. Nat Med. 2022;28(7):1381; De Vivo DC, et al. Neuromuscul Disord. 2019 
Nov;29(11):842. 

Estudos clínicos em fase pré-sintomática

• N = 18 crianças

• 7 já completaram 12 m de 
estudo

• 4 (2 copias) sentando

• 3 (3 cópias) ficando de pé

• Todos vivos e fora de 
ventilação permanente

• Sem eventos adversos

RAINBOWFISH
Risdiplam



• Aprovado na ANVISA para
todos os tipos de AME

• Incorporado no SUS para
crianças em estágio pré-
sintomático, AME tipo 1 e
AME tipo 2 (até 12 anos de
idade)

Nusinersena
(Spinraza)    

• Aprovado na ANVISA para
crianças até 2 anos de
idade

• Processo de incorporação
em análise na CONITEC

Onasemnogeno
abeparvoveque

(Zolgensma)

Tratamentos para AME Aprovados no Brasil

• Aprovado na ANVISA para
todos os tipos de AME com
idade acima de 2 meses

• Aprovado para 
incorporação no SUS, e 
com PCDT em fase final de 
elaboração e análise

Risdiplam
(Evrysdi)  



Triagem Neonatal para AME

 A maior parte das crianças com AME tipo 1, manifesta a doença entre 2 e 4
meses de vida, e até 30% delas manifestam a doença já nas primeiras
semanas de vida

 Assim, há necessidade de um diagnóstico rápido já nas primeiras semanas
de vida

 O tratamento deve ser introduzido quando os neurônios motores ainda são
viáveis ​​e o aumento da quantidade da proteína SMN seja ainda capaz de
recriar o processo fisiológico neuronal

 Neurônio motor não tem capacidade regenerativa



Triagem Neonatal para AME no Mundo

Os primeiros pilotos foram implementados em 2014 em Taiwan, e em 
New-York em 2016

Incidência de 
1/7.000 a 
1/28.000

Vill et al. J Neuromuscul Dis. 2019;6(4):503-515. Czibere et al. Eur J Hum Genet. 2020 Jan;28(1):23-30. doi: 10.1038/s41431-019-0476-4. Epub 2019 Jul 30. PMID: 31363188; PMCID: PMC6906434. Muller-Felber et al. 
https://doi.org/10.1111/dmcn.15152. Kariyawasam et al. Genet Med. 2020 Mar;22(3):557-565. doi: 10.1038/s41436-019-0673-0. Epub 2019 Oct 14. PMID: 31607747. Lin et al. Front Genet. 2019 Dec 17;10:1255. doi: 10.3389/fgene.2019.01255. 
PMID: 31921298; PMCID: PMC6928056. Kraszewski et al. Genet Med. 2018 Jun;20(6):608-613. doi: 10.1038/gim.2017.152. Epub 2017 Oct 12. PMID: 29758563. Kay et al. Genet Med. 2020 Aug;22(8):1296-1302. doi: 10.1038/s41436-020-0824-3. 
Epub 2020 May 18. PMID: 32418989. Chien et al. J Pediatr. 2017 Nov;190:124-129.e1. doi: 10.1016/j.jpeds.2017.06.042. Epub 2017 Jul 12. PMID: 28711173.



Impacto Socioeconômico do Tratamento da AME em fase 
Pré-Sintomática

AME tipo 1 sem 
tratamento

AME tipo 1 em 
tratamento

AME tipo 1 em tratamento 
iniciado pré sintomático

 80% óbito até os 
2 anos

 100% ventilação 
permanente após 
os 2 anos

 Prolonga sobrevida
 Qualidade de vida variável
 Ventilação mecânica
 Gastrostomia
 Reabilitação
 Comprometimento 

socioeconômico familiar
 Alto custo ao sistema saúde

 Prolonga sobrevida
 Respiração espontânea 
 Alimentação oral
 Reabilitação
 Melhor qualidade de vida
 Menor comprometimento 

socioeconômico familiar
 Menor custo ao sistema de 

saúde

Shih et al. J Neurol Neurosurg Psychiatry. 2021 Dec;92(12):1296-1304. doi: 
10.1136/jnnp-2021-326344. Epub 2021 Jul 28. PMID: 34321343.



Triagem Neonatal para AME

Pontos Importantes

 AME é uma doença grave e fatal, com tratamentos eficazes disponíveis no SUS

 Quanto mais precoce é o início do tratamento melhor é o resultado

 Uso precoce das terapias, em especial em fase pré-sintomática, modifica

drasticamente a história natural da doença

 Reduz o risco de dependência de ventilação mecânica e aumenta a sobrevida

 Proporciona as crianças a chance de adquirir funções motoras tais como sentar, 

ficar de pé e andar, melhorando muito a qualidade de vida

 Acarreta redução dos custos de tratamento destas crianças
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MUITO OBRIGADO!


