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GLOSSARIO

Alelo: variagoes de um mesmo gene. Na maioria dos genes, cada pessoa possui dois alelos — um de origem
materna e outro de origem paterna.

Atengdo Primaria a Saude: nivel do sistema de salde que oferece a entrada do usudrio para todas as novas ne-
cessidades e problemas, fornecendo atencao sobre a pessoa (nao direcionada para a enfermidade), no decorrer
do tempo e para todas as condigoes.

Autonomia: capacidade de governar a si proprio. Tem relagao com escolha, com a capacidade de tomar decisoes.
Atrofia muscular: diminuicao do volume do musculo, ocasionada pela diminuicdo do tamanho das células musculares.
CHOP INTEND: escala que avalia a fungcao motora de criangas com AME tipo 1.

Contraturas articulares: rigidez nas articulagoes, limitando a amplitude de movimento

Cromossomo: longa sequéncia de DNA, contendo diversos genes e outras sequéncias de nucleotideos.

Delegdo: tipo de alteracao no DNA em que ocorre uma perda de um segmento, podendo prejudicar o funciona-
mento de um gene, por exemplo.

Disfagia: dificuldade para engolir.

DNA: acido desoxirribonucleico, molécula presente nas células de todos os seres vivos e que contém as infor-
magoes genéticas. O DNA é o material que forma os genes e cromossomos.

Doencga genética: doenca causada por uma ou mais anormalidades no DNA.
Doenga hereditdria: doenca genética que passa de geracao para geracao (de pais para filhos(as)).

Doenga neuromuscular: doenca que afeta o funcionamento dos musculos do corpo ou dos neurbnios que
os controlam.

Doenga rara: doenca que afeta pequena parte da populacao. No Brasil, considera-se doenca rara aquela que
afeta até 65 pessoas a cada 100.000 individuos (1).

Epidemiologia: campo da ciéncia que estuda os fatores que determinam a frequéncia e a distribuicdo de doen-
cas na populacao, sua evolucao, fatores condicionantes e meios necessarios a sua prevencao.

Escoliose: curvatura anormal da coluna vertebral para um dos lados do tronco, podendo causar assimetria, dor
e problemas respiratérios.

Estratégia Salde da Familia (ESF): Programa da Atenc¢ao Primaria a Saude (APS) que busca promover a qualida-
de de vida da populagao brasileira e intervir nos fatores que colocam a satde em risco, como falta de atividade
fisica, ma alimentagao e o uso de tabaco.

Fadiga: diminui¢ao na capacidade muscular para realizagao de um trabalho, com sensagao de enfraquecimento
e exaustao.




Faringe: 6rgao constituido por um canal muscular membranoso que se localiza a frente da coluna cervical, atras
das fossas nasais, da cavidade bucal e da laringe, e segue até o es6fago.

Fasciculagado de lingua: contragao muscular local, momentanea e involuntéria da lingua que é comum em pa-
cientes com AME, especialmente do tipo 1.

Fendtipo: manifestagao visivel ou detectavel das informagoes contidas nos genes.
Fraqueza muscular: diminuicao de forca em um ou mais musculos do corpo.

Fungdo cognitiva: funcao cerebral que atua na aquisicdo de conhecimento, incluindo a memodria, a atencao, a
linguagem, a percepgao e as fungoes executivas.

Gastrostomia: sonda gastrica utilizada para drenagem ou alimentagao, ligando o meio externo ao estémago
através de um tubo.

Gene: sequéncia de nucleotideos no DNA que contém as informacoes para producao das proteinas.
HFMSE: escala para avaliacdo da fungcao motora em pessoas com AME tipos 2 e 3.

HINE: escala para avaliacao do desenvolvimento neuroldgico de criangas entre 2 e 24 meses de idade. E dividida
em trés sessoes, com a segunda desenhada para avaliacao do desenvolvimento motor.

Hipotonia muscular: estado em que a tensao do musculo em repouso estd anormalmente diminuida, acarretan-
do a flacidez muscular.

Hipoventilagdo: reducao da quantidade de ar que entra e sai dos pulmdes durante a respiragao.
Incidéncia: taxa de manifestacao de uma determinada doen¢a que mensura casos novos, recém diagnosticados.

Lei Brasileira de Inclusio (ou Estatuto da Pessoa com Deficiéncia): entrou em vigor em 2016. E a adaptacdo da
Convengao sobre os Direitos da Pessoa com Deficiéncia da ONU a legislagao brasileira, e trata da acessibilidade
e dainclusao em diferentes aspectos da sociedade, como educagao, comunicagao, transporte, lazer, entre outros.

Marco motor: funcao motora apresentada pelo individuo devido ao processo de desenvolvimento do
sistema nervoso.

Medula espinhal: cordao cilindrico localizado internamente as vértebras com a fungao de estabelecer a comuni-
cagao entre o sistema nervoso e o resto do organismo.

MFM: escala para avaliagao motora de pessoas com doengas neuromusculares.

Morbidade: conjunto dos individuos que adquirem determinadas doengas num dado intervalo de tempo, em uma
dada populacdo. Mostra o comportamento das doencas e dos agravos a salde na populagao.

Musculatura bulbar: musculatura que inerva a face, incluindo musculos responsaveis por mastigar e engolir.

Neurénio: célula do sistema nervoso responsavel por transmitir informacaes.

Neurénio motor inferior: neurdnio responsavel por levar informagoes da medula espinhal ao musculo, contro-
lando sua funcao.




Nutrélogo(a): médico(a) com especializagdo em nutrigao.
Nucleotideos: blocos construtores dos acidos nucléicos, como DNA.

Oligonucleotideos antisenso: moléculas desenhadas para a modificagao do funcionamento de um gene por meio
da regulagao da sua expressao.

Osteopenia: condicao pré-clinica que indica perda de massa éssea, e que pode levar a osteoporose.

Osteoporose: condicao metabdlica que se caracteriza pela diminui¢ao progressiva da densidade éssea e aumen-
to do risco de fraturas.

Prevaléncia: é o nUmero de casos de uma doenca em uma populacao, durante um periodo especifico de tempo.
Mensura casos de sobreviventes, diagnosticados a qualquer momento.

Progndstico: predigao médica de como uma doencga e/ou paciente poderd evoluir, baseada no diagndstico e nas
possibilidades de tratamento.

Proteina: molécula bioldgica formada a partir de um conjunto de aminoacidos ligados entre si.

Referenciamento e contrarreferenciamento: tentativa de organizar os servigos de forma a possibilitar o acesso
das pessoas que procuram os servicos de satde. O usudrio atendido na APS pode ser encaminhado (referencia-
do) para uma unidade que ofereca servicos mais complexos. Quando a necessidade especializada é atendida, o
usuario deve ser encaminhado (contrarreferenciado) para a unidade de origem.

Reflexo muscular: reagao muscular imediata, causada por uma estimulagao especifica. Reflexos musculares sao
utilizados para avaliagao de sintomas neuroldgicos.

Respiragdo paradoxal: padrao respiratério frequente em pacientes com AME tipo 1. Com o diafragma menos
acometido do que a musculatura intercostal, a caixa toracica nao se expande adequadamente na inspiragao,
sendo puxada para baixo.

RULM: escala para avaliagcao da funcao motora dos membros superiores.

Tecnologia assistiva: produtos, equipamentos, dispositivos, recursos, metodologias, estratégias, praticas e
servicos que tenham por objetivo promover a funcionalidade, relacionada a atividade e a participacao da pes-
soa com deficiéncia ou com mobilidade reduzida, visando sua autonomia, independéncia, qualidade de vida e
inclusao social.

Terapia génica: terapia em que é realizada a reposigao ou modificagao de um gene causador de uma doenca.

Unidade Basica de Saude: é o contato preferencial dos usudrios, a principal porta de entrada e centro de comuni-
cacdo com toda a Rede de Atencdo a Saude. E instalada perto de onde as pessoas moram, trabalham, estudam e
com isso, desempenha papel central na garantia de acesso a populagao a uma atengao a saude

de qualidade.
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Precisamos falar
sobre a AME

Atrofia Muscular Espinhal (AME) 5g é uma doenca rara, causada por alteracoes genéticas
gue afetam as células conhecidas como neurdnios, que controlam os diversos musculos
do corpo. A AME bq é, portanto, uma doenga genética e neuromuscular progressiva que, de

acordo com o tipo, leva a diferentes niveis de gravidade e comprometimento na vida do individuo (2).

A AME 5q foi descrita pela primeira vez hd quase 130 anos (3). De & para c4, diversos estudos
foram desenvolvidos, aumentando consideravelmente o conhecimento sobre suas causas. Hoje,
sabe-se que ela é causada por alteracdes no gene SMNT, localizado no cromossomo bq, dai a
denominacao AME bq. Este gene é responsavel pela producao da proteina de sobrevivéncia do
neurénio motor, conhecida como SMN (4). Existem outras AMEs causadas por outros genes, co-
nhecidas como AMEs ndo-5q (5). Neste Guia, trataremos somente de AME 5q que, daqui em diante,

serd denominada apenas como AME, para maior fluidez da leitura.

A AME é subdividida clinicamente em cinco tipos, definidos pela idade de aparecimento dos sin-
tomas e pelas habilidades motoras alcancadas. Assim, pessoas com a mesma doenca podem
apresentar niveis de acometimento e manifestacoes clinicas diferentes, como individuos que nao
conseguem se sentar de forma independente, individuos que se sentam, mas nao andam, ou indi-

viduos que andam mas que podem perder essa habilidade com a progressao da doenca (2).



Apesar de ser uma doenca rara, a AME tem um impacto social e de saude publica muito impor-
tante: é a maior causa genética de morte em criangas com menos de 2 anos de idade no mundo
(2). A progressao da AME gera um impacto importante na qualidade de vida das pessoas com a
doenca. Acoes e tarefas simples como andar, se alimentar e até mesmo respirar podem se tornar
extremamente dificeis, trazendo desafios emocionais e sociais nao sé para quem tem a doenca,
mas também para familiares e comunidade préoxima (6-11). A AME é complexa e desafiadora,
visto que requer um cuidado integrado envolvendo profissionais de saude, cuidadores e familiares
trabalhando de forma multidisciplinar, além da coordenacao e comunicacao fluida entre os dife-
rentes servicos e complexidades no sistema de saude, todos buscando uma melhor qualidade de

vida aos pacientes (12,13).

Ainda, quando falamos de AME, devemos também abordar a agenda que nao se limita exclu-
sivamente as necessidades médicas. O papel social que as pessoas com AME podem e devem
desempenhar, passa pelas oportunidades de acesso as politicas de educacao, lazer, cidadania e
emprego, e claro, pelo respeito as diferencas. A todo momento devemos reforcar as capacidades
desses individuos, e os entendé-los para além da sua posicao enquanto paciente. Dentro desse
contexto, temos uma doenca com alto impacto social e de sadde publica, na qual a intervencao
precoce, farmacoldgica ou nao, melhora a qualidade de vida dos pacientes e de suas familias.
Entretanto, no Brasil, ainda nos deparamos com um longo periodo entre a manifestacao clinica da
AME, o diagnostico, e o inicio do tratamento, além de outros desafios relacionados ao desconheci-
mento sobre a doenca. Portanto, disseminar informacao e gerar debates que tragam luz as varias
perspectivas da doenca, que ajudem a mudar o paradigma de cuidado em saude, que promovam

a inclusao social e quebra de preconceitos, € uma missao central da comunidade da AME. Assim,

nasce o presente Guia de Discussoes.



Este material resulta de uma construcao colaborativa e voluntaria entre profissionais de saude,
associacoes de pacientes e pessoas com AME. Foi desenvolvido pela comunidade da AME, nao s6
para a comunidade da AME em si, mas para toda a sociedade brasileira, como uma ferramenta de
conscientizacao e educacao sobre essa doenca. Neste Guia, buscamos elucidar os principais desa-
fios e oportunidades relativos as pessoas com AME no Brasil, desde o diagnostico até o acesso a
cuidados de saude e a politicas publicas e inclusao social. Sugerimos estratégias a fim de melhorar
a qualidade de vida de pessoas com AME de forma integral. Acreditamos que a educacao e infor-

magao sao formas de mudarmos o amanha das pessoas com Atrofia Muscular Espinhal no Brasil.

Fa¢a uma boa leitura!
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Capitulo

Metodologia para -
a construcao do Guia de Discussao

construcao deste documento se deu a partir de uma metodologia inovadora e inclusiva.
Foram convidadas pessoas fisicas e organizagoes que integram a comunidade da AME no

Brasil, para participar em diferentes etapas, mostradas abaixo:

1. Revisao bibliografica: revisao de artigos cientificos, politicas publicas e consensos de abrangén-
cia mundial sobre os diferentes tipos de AME. O levantamento e estudo da literatura foram a base

técnica para a construcao do Guia de Discussao;

2. Entrevistas individuais: profissionais de salde especialistas em AME e em salde publica, asso-
ciacoes de pacientes e pessoas com AME conversaram com os consultores técnicos. Nessa etapa,
os entrevistados compartilharam visoes e perspectivas sobre a realidade da AME no Brasil. Todas

essas pessoas sao listadas como autores e autoras do Guia de Discussao;

3. Discussao presencial: um subgrupo de autores e autoras compuseram um grupo de trabalho
multidisciplinar, representando associacoes de pacientes, individuos com AME e profissionais de
saude. Neste grupo, temas levantados na pesquisa bibliografica e nas entrevistas foram aprofun-
dados em discussoes intermediadas pelos consultores técnicos, e organizados de forma a com-

preender de forma mais integral a realidade da AME no pais;
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4. Redagao e revisao: com base nas etapas anteriores, o material foi redigido, revisado e validado

por todo o grupo de participantes.

0 Guia de Discussao da AME no Brasil € um documento publico, destinado a todos aqueles que te-
nham interesse na causa da AME, com finalidade exclusivamente educativa, a fim de trazer luz ao

debate sobre essa doenca no Brasil. Sua distribuicao é gratuita, seja a versao virtual ou impressa.




Capitulo

\

O que é a AME?

AME é uma doenga neuromuscular de manifestacao clinica variavel, genética e rara. Este

capitulo visa elucidar a causa genética da AME e as caracteristicas clinicas dos diferentes

subtipos da doenca.
A AME é uma doenca neuromuscular

Acoes como se sentar, andar, manter a cabeca ereta, se alimentar e respirar, entre outras, de-
pendem do correto funcionamento dos musculos, que sao controlados pelo cérebro e medula
espinhal. Doencas que afetam os musculos e 0s neurdnios que 0s controlam sao conhecidas como
doencas neuromusculares (14). A AME é uma doenca neuromuscular que causa a morte dos neu-
ronios motores inferiores. Sem o comando desses neurénios, os musculos se degeneram e se

tornam hipoténicos, fracos e atrofiam (2).

Neurénio motor
inferior
/

Musculo

Medula espinhal
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E o comprometimento da funcdo muscular que causa os sinais e sintomas da AME. Em geral, as
pernas sao mais acometidas que os bracgos, assim como as regioes dos membros mais proximos
ao corpo em relacao as extremidades. E importante enfatizar que 0os neurénios responsaveis por
sensacoes e dor nao sao comprometidos. Assim, ainda que pessoas com AME tenham dificuldades
de movimentacao, elas sentem toques, calor, frio e dor. Além disso, a AME nao afeta neurdnios do

cérebro. Assim, pessoas com AME tém as funcdes cognitivas preservadas (2

Neurdonio motor
inferior

Musculo Musculo
saudavel @ atrofiado

Paciente sem AME Paciente com AME

A AME é uma doencga genética

Na AME 5q, objeto deste Guia de Discussao, a disfuncao, e posterior morte dos neurénios motores,
¢ causada pela diminuicao nos niveis da proteina de sobrevivéncia do neurénio motor, conhecida
como proteina SMN. A proteina SMN é produzida a partir do gene SMNT que, em pacientes com

AME, apresenta alteragdes genéticas que impedem sua funcao (4). A proteina SMN também pode




ser produzida a partir de um segundo gene muito parecido com o SMNT, conhecido como gene
SMNZ2. No entanto, somente pequena parte da proteina SMN produzida pelo gene SMNZ é funcio-

nal, ndo sendo suficiente para sustentar o funcionamento normal dos neurénios motores (2).

PESSOA SEM AME PESSOA COM AME

A AME tem manifestagao clinica variavel

A AME é subdividida clinicamente em cinco tipos, definidos pela idade de aparecimento dos sin-
tomas e pelas habilidades motoras alcancadas. Assim, pessoas com a mesma doenca podem
apresentar diferentes niveis de acometimento, como individuos que nao conseguem se sentar de
forma independente, individuos que se sentam, mas nao andam, ou individuos que andam, mas
que podem perder essa habilidade com a progressao da doenca. Apesar das diferencas clinicas,
pessoas com todos os tipos de AME tém a mesma doenca, os sinais e sintomas sao causados pela
disfuncao e morte de neurdénios motores devido a diminuicao da quantidade funcional de proteina

SMN (15).

A seguir detalhamos as principais caracteristicas clinicas de cada subtipo de AME. E importan-

te enfatizar que essas informacoes sao baseadas na histéria natural da doenca, de acordo com




dados publicados em literatura cientifica ao longo dos ultimos anos. Sabemos que o advento e
aprimoramento de cuidados multidisciplinares mais proativos, assim como o desenvolvimento
de novas terapias, podem alterar de forma significativa os desfechos aqui listados (16). As infor-
macoes para cada subtipo de AME tém, portanto, carater educativo, a medida que se considera a
importancia do entendimento completo sobre a histdria natural da doenca para melhor definir as

acoes de cuidados integrais para a pessoa com AME.

AME TIPO 0

E a forma mais grave de AME, e uma das mais raras. Tem inicio no periodo pré-natal e, além
de acometimento motor e respiratério, pacientes com AME Tipo 0 podem apresentar alteracoes

cardiacas e cerebrais (15,17).

Dificuldades respiratoérias: Frequentemente necessitam de suporte ventilatério nos primeiros

minutos ou horas apds o nascimento.
Dificuldades motoras: hipotonia profunda, fragueza grave e contraturas articulares.
Dificuldades de alimentagdo: apresentam grave disfagia e incapacidade de succao para mamar.

Expectativa de vida: a grande maioria dos pacientes acaba falecendo nos primeiros dias ou
semanas de vida, em geral nao ultrapassando seis meses de idade.
AME TIPO 1

Também conhecida como doenca de Werdnig-Hoffman, é o subtipo mais comum de AME,
correspondendo a cerca de 60% dos casos reportados em literatura. Sinais e sintomas tém inicio

antes dos seis meses de vida (15,18,19).
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Dificuldades respiratérias: desenvolvem respiracao paradoxal, e insuficiéncia respiratoria é a
principal causa de morbidade e mortalidade. A fraqueza e hipotonia da musculatura respiratéria

causam também deformidades no torax, que assume um formato de sino.

TORAX NORMAL TORAX EM SINO

Acdo dos musculos Agdo dos musculos
intercostais intercostais
N N \ \
Acao do diafragma Acao do diafragma

Dificuldades motoras: nao desenvolvem a capacidade de se sentar sem suporte e tém perda da

maioria da movimentac¢ao ainda no primeiro ano de vida.

Dificuldades de alimentagao: o acometimento de musculos da lingua e faringe causa perda da
capacidade de succao ao mamar e disfagia, o que pode causar deficiéncia nutricional e risco de
broncopneumonias de repeticao. Criangas com AME tipo 1 podem necessitar de suporte nutricional
via tubo gastrico. O acometimento da musculatura bulbar causa também fasciculagoes na lingua,

e pacientes com AME podem apresentar constipacao intestinal.

Expectativa de vida: caso nao sejam tomadas acoes de tratamento, cerca de 68% dos pacientes
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morrem antes dos dois anos; e 84% antes dos quatro anos de idade. A adocao de cuidados

respiratérios e nutricionais proativos pode reduzir a mortalidade antes dos 2 anos para 30%.

AME TIPO 2
A AME bq tipo 2, ou doenca de Dubowitz, é a forma intermediaria da doenca em que os sintomas
geralmente se iniciam entre os seis e dezoito meses de idade. Atinge cerca de 29% dos casos re-

portados na literatura (15,20,21).

Dificuldades respiratérias: os pacientes podem desenvolver hipoventilacao, inicialmente durante
0 sono, requerendo o uso de suporte para respirar no periodo noturno, além de manobras para

remocao de secrecao.

Dificuldades motoras: pessoas com AME tipo 2 desenvolvem a capacidade de se sentar sem a
necessidade de suporte, mas podem perder essa habilidade com a progressao da doenca. Alguns
pacientes conseguem ficar em pé, mas nao conseguem andar de maneira independente. Muitos

apresentam contraturas e deformidades articulares, incluindo escoliose grave.




Dificuldades de alimentagao: com a progressao da doenca, podem desenvolver disfagia e fraque-
za na musculatura responsavel pela mastigacao e degluticao.
Expectativa de vida: estudos de histdria natural mostram que pacientes com AME tipo 2 chegam

a idade adulta, no entanto, mostram mortalidade precoce em relacao a populacao em geral.

AME TIPO 3

Também conhecida como doenca de Kugelberg-Welander, atinge cerca de 13% dos casos. Os pri-
meiros sintomas aparecem apds os dezoito meses de idade (15,20).

Dificuldades respiratérias: alguns pacientes desenvolvem dificuldade respiratéria mais tardia-
mente, quando comparados ao tipo 2.

Dificuldades motoras: conseguem desenvolver a capacidade de andar independentemente, po-
rém, em algum momento da vida, podem perder essa habilidade. Quanto mais precoce o inicio
dos sintomas e sinais, mais cedo pode ocorrer a perda da marcha. As dificuldades ortopédicas,
incluindo a escoliose, se agravam a partir do momento em que param de andar.

Dificuldades de alimentagao: em casos mais graves ou com mais tempo de doenc¢a, podem de-
senvolver dificuldades para engolir.

Expectativa de vida: estudos mostram que a expectativa de vida destes pacientes pouco se dife-

rencia da populacao nao afetada.
AME TIPO 4
Forma mais branda da doenca, a AME tipo 4 é também uma das mais raras, representando menos

de 5% dos novos casos. Na maioria das vezes, 0s primeiros sintomas aparecem a partir da segun-

da ou terceira década de vida. Pessoas com AME tipo 4 nao apresentam dificuldades respiratdrias

ou de alimentacao (15,22).




Dificuldades motoras: os pacientes podem apresentar hipotonia e reflexos musculares diminui-
dos, apresentando dificuldades, por exemplo, para subir e descer escadas ou para se levantar do
chao. No entanto, levam a vida muito semelhante a populacao sem a doenca.

Expectativa de vida: estes pacientes apresentam uma expectativa de vida semelhante a da po-

pulacao sem a doenca.

~

AME Tipo 1

PACIENTES

QUE NAO SENTAM
AME Tipo 2 que perderam a habilidade

de sentar-se de forma independente.

AME Tipo 2

PACIENTES
QUE SENTAM

AME Tipo 3 que perderam a habilidade
de caminhar.

AME Tipo 3

€ PACIENTES
QUE ANDAM

- ~

AME Tipo 4

A correlagao entre o numero de copias de SMN2 e o tipo de AME

Ao contrario da maioria dos genes, que geralmente estdo presentes em duas copias (uma vinda do
pai e outra da mae), o gene SMNZ2 pode ter nimero bastante varidvel de copias. Assim, a quantidade
de proteina SMN funcional produzida, a partir do gene SMNZ2, também sera variavel. Nos pacientes
com AME, que nao produzem proteina SMN funcional a partir do gene SMNT, o gene SMNZ2 substitui
parcialmente essa producao. Ainda assim, a quantidade de proteina funcional que o gene SMN2

produz ndo é suficiente para manter a sobrevivéncia dos neurénios motores e evitar a AME (23).
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1 cdpia do gene SMN2 2 cdpias do gene SMN2 3 cdpias do gene SMN2 4 cdpias do gene SMN2
produzindo proteina SMN produzindo proteina SMN produzindo proteina SMN produzindo proteina SMN

Numero variavel de Quantidade variavel de

copias do gene SMN2 proteina SMN

O grafico abaixo mostra informagdes do tipo de AME e do nimero de copias de SMN2 de aproxima-
damente 3500 pacientes. Observa-se que ha uma correlacao entre o nimero de cépias de SMN2
e o tipo de AME. No entanto, essa correlacao nao é absoluta, assim, é importante destacar que o
numero de copias de SMN2 nao pode ser usado para determinar o progndstico dos pacientes e

nem, tampouco, pode ser usado para classificar o tipo de AME (23).

H TIPO1
M TIPO 2 66% 79%
H TIPO3
15% 5%

Adaptado de Calucho, 1c0ﬁ1|a de 2 coplas de 3 cobas de 4 co%as de 5 coplas de 6 cobas de
2018 (23).
n=92 n1141 n=1,627 n=510 n20 n=3

A AME é uma doenca hereditaria

A AME 5g é uma doencga genética de heranca autossémica recessiva, o que significa que, para apre-
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sentar os sintomas da doenca, os individuos devem possuir dois alelos SMNT com alteracao, um pro-
veniente do pai e outro da mae, na maioria dos casos (2).
0 pai e a mae, que possuem uma coépia do alelo alterado, sao denominados portadores e nao apresen-

tam a doenca. A chance que estes pais tenham um filho ou filha afetado é de 25% em cada gravidez.

Filho ou fitlha 2 5 %
NAO AFETADO

PROBABILIDADE
Filho ou filha 5 0 %
PORTADOR

PROBABILIDADE

PAI MAE

Filho ou filha 2 5 o/
PORTADOR PORTADORA AFETADO o

PROBABILIDADE

Estudos estimam que, em média, uma em cada b0 pessoas seja portadora do alelo SMNT alterado,
o que é uma frequéncia relativamente alta (19). Esse nimero varia de acordo com a populacao e

no Brasil essa frequéncia é estimada em um portador a cada 37 pessoas (24).

A CADA
37 - 1
PORTADORA DA

PESSOAS ALTERACAO EM SMN1

Epidemiologia da AME

Nao existem estudos de epidemiologia no Brasil, mas publicacoes internacionais mostram que a

AME 5qg tem incidéncia estimada em 1 caso a cada 10 mil nascidos vivos e prevaléncia de um a

dois casos para cada 100 mil individuos (25).



AME:
do DNA
a doenca

Degeneragao e morte
de neuronios motores

Hipotonia, fraqueza
e atrofia musculares

Acometimento
5 respiratorio,
gastrico e motoi

de vida e aumento

Impacto na qualidade I
de mortalidade




Quadro-Resumo

A AME causa a disfun¢ao e morte de neurénios motores inferiores que controlam os
musculos responsaveis por atividades como respirar, se alimentar, se sentar e andar;

A morte de neurdnios na AME é causada pela diminuigao nos niveis da proteina SMN,
causada por alteragoes no gene SMNT;

0 gene SMN2 também produz a proteina SMN funcional, porém em quantidades pequenas,
que nao sao suficientes para garantir a saide dos neuronios motores inferiores. A quantidade
de copias deste gene esta relacionada aos diferentes niveis de gravidade da doenga;

Os diferentes subtipos da AME sao caracterizados clinicamente, de acordo com a idade de
aparecimento dos primeiros sintomas e a capacidade motora maxima do paciente.

Estudos estimam que um em cada 50 individuos seja portador da alteragao no gene SMN1
e que a doenga tenha incidéncia estimada em 1 caso para cada 10 mil nascidos vivos.

/

TABELA 1: TIPOS DE AME E SUAS CARACTERISTICAS PRINCIPAIS (8). \
Igade‘do inicio Capacidade funcional maxima
os sintomas
, Hipotonia grave e insuficiéncia respiratoria.

0 Pré-natal N3o atinge marcos motores.

1 0 a b meses Incapacidade de se sentar sem suporte.

2 <18 meses Se senta de forma independente, porém incapaz de andar

3 s S s Anda de forma indepgndente, porém pode apresentar
regressao dessa habilidade

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

fragueza e atrofia muscular j




Capitulo

\

A qualidade de vida
dentro da comunidade da AME

omo ja colocado anteriormente, a AME é uma doenca neuromuscular degenerativa e pro-
gressiva, e gque, por consequéncia, impacta a qualidade de vida e bem-estar de pacientes,
cuidadores(as) e familiares que convivem com a doenca (6-11). As dificuldades vao desde
restricoes e incapacidades na mobilidade, no controle motor e na capacidade ventilatéria, pas-
sando pelo lado psicoldgico, emocional e estigma social, e se relacionam também com o impacto

decorrente da situacao financeira e orcamentaria daqueles que convivem com a AME.

* Fraqueza nas

maos, dedos > > e Limitagoes

e membros inferiores SA,UDE SAUDE no papel social

« Limitacdes em FISICA MENTAL « Insatisfacdes

mobilidade e caminhada no papel social
« Inabilidade em realizar fpacto
tarefas diarias da AME

na vida dos
* Fadiga frequente pacientes * Estresse emocional

« Dificuldade para dormir ¢ Insatisfagdes com

* Complicagdes OUTRAS a imagem corporal
gastrointestinais QUESTGES

¢ Complicagoes
respiratorias

¢ Dor

26



Entretanto, mesmo afetando a qualidade de vida do individuo com a doenca e da sua familia, a AME
nao é uma sentenca. Embora haja restricoes quanto as alternativas que se colocam, é importante
que as capacidades dos individuos com AME sejam o foco da sociedade e nao suas incapacidades.
Antes de ser um paciente, cada individuo € um ser humano, que tem sua personalidade, suas von-

tades proprias, entre outros, e por consequéncia, o direito a qualidade de vida.

Porisso, é fundamental que a sociedade, as familias e a propria pessoa com AME extrapolem o uni-
verso da doenca e busquem aproveitar seus melhores momentos — sempre apoiados por avaliagao
de riscos. A qualidade de vida ultrapassa a barreira das necessidades médicas. E preciso pensar na
AME dentro do contexto de inclusao social, como veremos mais adiante. Esse capitulo & um convite
a reflexao, para que se discuta a AME além de sua natureza fisiopatoldgica e, consequente, sua ma-
nifestacao clinica e para que também seja aberta a oportunidade de reflexao as alternativas para

qualidade de vida melhor dentro da comunidade da AME.

Impacto na saude fisica

Conforme discutido no capitulo 3, o quadro clinico é varidvel entre as pessoas com AME (15). O
impacto na saude fisica, consequentemente, também difere no que tange as dificuldades respira-
térias, gastrointestinais, ortopédicas, motoras e nutricionais, que afetam diretamente a qualida-
de de vida. Como resultado das dificuldades fisicas e necessidade de terapias multidisciplinares
constantes, o dia-a-dia das pessoas com AME acaba sendo fortemente impactado pelo volume de
compromissos terapéuticos. Nesse contexto, é importante que profissionais de saude tenham uma

abordagem humanizada no cuidado do paciente e de sua familia(26).

Enguanto observamos essas limitacoes fisicas impostas pela doenca, é importante salientar que

a AME nao afeta a capacidade de aprendizagem e a inteligéncia desses individuos, ou seja, a fun-



¢ao cognitiva é preservada (27). No entanto, embora ndo haja acometimento direto sobre a funcao
cognitiva, a privacao de estimulos e de contato com o ambiente pode afetar o desenvolvimento da

linguagem e aprendizado dos pacientes (28).

Impacto psicossocial e saude mental

Alguns estudos avaliaram o impacto que a inabilidade em realizar tarefas e agoes cotidianas tem
sobre os pacientes. Fica claro que a dependéncia de outras pessoas e a diminuicao da autonomia
sao custosas para as pessoas que tém AME. A incapacidade ou dificuldade em utilizar o banheiro, se
alimentar, virar o corpo na cama, se transferir da cama para a cadeira de rodas, tomar banho ou se
vestir impacta o bem-estar dos individuos e, geralmente, é subestimado pelos cuidadores e familia-
res (6,7). Com a progressao da doenca, estas atividades se tornam tarefas cada vez mais arduas.
Por meio de questionarios, foram avaliadas as funcdes que os pacientes mais desejavam que se
estabilizassem ou melhorassem, sendo prioritario: se alimentar, se lavar, se transferir da cama a
cadeira de rodas e utilizar o banheiro sozinho, todas representando, mais uma vez, forte ligacao com
a sensacao de independéncia e autonomia (6). Como consequéncia, esse conjunto de dificuldades

pode levar a complicacoes psicossociais (7,8).

Dentro desse quadro clinico complexo, a salde psicoldgica é afetada e pode impactar o papel social das
pessoas com AME. Falta de autoconfianca, dificuldade de socializacao, medo de cair na frente de outras
pessoas, vergonha por nao conseguir executar atividades fisicas, frustracao por ser abordado de manei-
ra diferente dos individuos nao afetados sao alguns dos desafios enfrentados pelas pessoas com AME
no que tange seu papel na sociedade (7,8). Por exemplo, um estudo conduzido com uma populacao de
pacientes com AME tipo 2 indicou que, entre os individuos de 30 e 69 anos, quase 75% estavam solteiros
—proporcao trés vezes maior em comparacao a populacao geral — e dos pacientes homens entre 30 e 54

anos, menos de 50% estava empregado, o que representa metade da propor¢ao na populacao geral (9).
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Cabe enfatizar que a diminuicao de socializacao, interacao afetiva e inclusao no mercado de tra-
balho nao estd somente condicionada a aceitacao da condicao fisica pela pessoa que tem AME. O
preconceito por parte da sociedade e a falta de oportunidades no mercado de trabalho contribuem
significativamente para esse cendrio.

Diante disso, além de oferecer suporte aos pacientes para sua participacao mais ativa na sociedade,
¢ importante que seja dada atencao as questoes de otimizacao da autonomia, competéncias e rela-

cionamentos, de forma a melhorar o bem-estar psicoldgico desses individuos (29).

Impacto nas familias: cuidando de quem cuida

Quando tratamos de qualidade de vida, é imprescindivel cuidar de quem cuida. Os familiares, espe-
cialmente maes e pais, auxiliam a pessoa com AME nas tarefas didrias — o que requer um esforco
fisico — mas também trazem consigo uma carga psicoldgica e emocional atrelada a condicao de

saude do seu familiar (8,10,26).
» ® ° @
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Impactos psicolédgicos/emocionais na familia Impactos fisicos na familia

Abordagem do médico no momento do diagnosti- Compromisso em cuidar 24 horas por dia;
co; medo da perda das funcoes fisicas do filho(a); dor nas costas e em outros membros do
confronto de uma morte prematura; dificuldade corpo; privagao de sono.

em encontrar tratamentos; perda de expectativas
com relacdo ao futuro do(a) filho(a); priorizagao
dos outros antes de si mesmo(a); estresse; sen-
timento de impoténcia para melhorar a situacao;

culpa pela transmissao da alteracao genética.

Aqui cabe ressaltar o importante papel desempenhado
pelos(as) profissionais da Assisténcia Social no cuidado
do bem-estar de toda a familia. Sdo responsaveis por,

viabilizar os direitos da pessoa e acesso as politicas

sociais apds analise cuidadosa de cada situacdo (30).

Impacto financeiro

A AME impacta diretamente no planejamento financeiro das familias. A variedade e natureza dos
custos suportados pelas familias que cuidam de pessoas com AME sao considerados altos e nao
necessariamente reconhecidos pelo Estado e pela propria sociedade. Aqui estao compreendidos
0s gastos diretos associados a bens e servicos, os indiretos associados a cuidados voluntarios,
oportunidades de longo prazo perdidas no emprego remunerado e na progressao na carreira, e

custos ndo mensurados associados ao 6nus da sadde mental (31).
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» Custos diretos: equipamentos e dispositivos relacionados as terapias, dietas especializadas,
consultas particulares, seguros de salde, gastos com a adaptagao do lar para torna-lo acessivel,

adaptacao de atividades de socializagao e lazer.

¢ Custos indiretos: menor renda familiar, uma vez que um dos pais tende a deixar o trabalho formal;

interrupcao na progressao da carreira; diminuicao nas horas dedicada ao trabalho devido a fadiga.

 Custos ndo mensurados: apoio particular para cuidado emocional e mental (ex: terapeuta).

A realidade da AME esta se modificando com as intervencoes terapéuticas multidisciplinares e
com os tratamentos modificadores da doenca (16). Sendo assim, espera-se um futuro diferente
para as pessoas com AME e sua familia, e que por consequéncia, exigira planejamento financeiro

de longo prazo diferenciado.




orizacao das capacidades das pessoas com AME:
reduzir o estigma social relacionado a doenca. Informacao é poder. E necessario
educar o maximo de pessoas possivel sobre a AME;

e Garantir alternativas que favore¢am a independéncia e autonomia da pessoa com AME:
0 maior desejo dos pacientes é ter suas fungoes estabilizadas para serem capazes de
realizar suas tarefas diarias com independéncia e autonomia;

e Incluir o paciente com AME, além dos familiares, no processo de tomada de decisao:
a pessoa com AME deve ser sujeito ativo e consciente da sua condi¢ao, contando com
apoio psicoldgico e de acordo com sua idade;

» Apoio psicoldgico familiar:
todos os membros da familia da pessoa com AME, inclusive os irm&os(as)
e profissionais de salde préximos, devem ter um cuidado constante com sua
salde mental;

¢ Educagao em planejamento financeiro:
trabalhar com as familias modelos e métodos para o planejamento familiar de curto,
médio e longo prazo.




Quadro-Resumo

A AME impacta diretamente na qualidade de vida e bem-estar dos pacientes,
dos cuidadores, e da propria familia que convive com a doenga;

Por outro lado, a AME nao é uma sentenca. Embora haja restricées quanto
as alternativas e possibilidades que se colocam, é importante que ofoco
da comunidade seja as capacidades dos individuos com AME, e nao

suas incapacidades;

A busca pela qualidade de vida nao se restringe as necessidades médicas.
Devemos pensar em qualidade de vida na perspectiva da saude fisica, mental,
de planejamento financeiro e inclusao social;

E imprescindivel cuidar de quem cuida. Todos os membros da familia da pessoa
com AME e cuidadores proximos merecem atengao e cuidados.




Capitulo

Diagnostico precoce
da AME

y 4

essencial que a AME seja diagnosticada de forma mais célere no Brasil, pois a intervencao
precoce, farmacoldgica ou nao, pode mudar o futuro tanto do paciente como de sua
familia. Esse ¢ um grande desafio quando se considera um pais desigual e de dimensoes
continentais. A articulagao para chegarmos ao diagndéstico precoce exige empenho importante de
diferentes atores dentro do nosso sistema de saude. O objetivo deste capitulo é elucidar as rotas
de diagnostico atuais, discutir perspectivas e dificuldades, e reforcar a importancia do diagnéstico

precoce para a qualidade de vida da pessoa com AME e de sua familia.
0 diagndstico da AME pode ser feito em pacientes sintomaticos ou pré-sintomaticos:

Pacientes sintomaticos: aqueles que ja desenvolveram algum sintoma da AME. O diagnostico

parte, geralmente, da suspeita clinica.

Pacientes pré-sintomaticos: agueles que ainda nao apresentam sinais ou sintomas de AME. O
diagndstico parte de uma suspeita familiar, em casos de parentes com AME, ou, em alguns casos,

de triagem neonatal na populacao em geral.

A importancia do diagnéstico precoce
Pela sua complexidade, a jornada desde o aparecimento dos sintomas até o diagndéstico correto

pode ser longa. Um estudo comparou a idade de aparecimento dos primeiros sintomas da AME e a
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idade de confirmacao do diagnostico em grupos de pacientes da Europa, Australia, Estados Unidos
e Asia. Os resultados mostraram atrasos de diagnéstico de alguns meses e, até mesmo alguns
anos (32). Infelizmente, ndo sdo conhecidos esses dados para o Brasil.

0 atraso no diagndstico evita que sejam tomadas acoes corretas para o cuidado do paciente com AME.
Além disso, 0 aumento da duracao da jornada até o diagndstico traz um maior impacto para pacientes

e suas familias, que sofrem com a ansiedade do nao entendimento sobre a doenca que os acomete.

Suspeita clinica é a primeira fase do diagndstico em pacientes sintomaticos
Conforme discutido no capitulo 3, a apresentacao clinica da AME ¢é variavel, mas em geral, os se-

guintes sinais e sintomas devem chamar a atencao dos profissionais de saude:

 Hipotonia progressiva e simétrica;

e Fraqueza progressiva e simétrica, mais acentuada nos bragos do que nas pernas. Nos
primeiros anos de vida, essa fraqueza é representada pela incapacidade de atingir
determinados marcos motores do desenvolvimento;

« Embebés, atividades como se sentar, engatinhar, ficar de pé e andar podem serimpactadas;

« Em criancas mais velhas e adultos, atividades como pular, correr, subir e descer escadas
e se levantar do chao podem ser impactadas.

e Musculos faciais preservados, frequentemente com fraqueza da musculatura bulbar e
fasciculagoes na lingua

« Fraqueza da musculatura respiratéria. E comum a presenca de térax em sino e respiracao paradoxal.

Principais dificuldades na jornada do paciente até o diagndstico conclusivo

* [dentificacdo de atrasos no desenvolvimento motor: ¢ comum que familiares e profissionais de

salde nao consigam distinguir o atraso do desenvolvimento motor da variabilidade natural ob-



servada no desenvolvimento de criancas sem AME. Isso faz com que sinais indicativos de AME,
como auséncia de sustento cefdlico ou atrasos na habilidade de se sentar, nao sejam percebidos
como sinais de que ha alguma anormalidade no desenvolvimento. A educacao é uma poderosa
ferramenta para enfrentar esse desafio com a instrucao dos pediatras e médicos da familia que
estao na linha de frente do atendimento.

Esse tema deve ser trabalhado de forma conjunta entre as secretarias de salde, sociedades mé-
dicas e de outras profissoes da saude, visando a melhoria da educacao relacionada a AME.

* Dificuldade de encaminhamento para especialistas: comumente o diagndstico da AME é concluido
pelo neurologista ou neuropediatra. E de suma importancia, portanto, que casos suspeitos sejam
encaminhados rapidamente para esses especialistas. Ainda, é necessario que mais especialistas
estejam disponiveis de forma a abarcar a abrangéncia geografica do pafs, além de uma regulacgao
de sistema de saude que permita o rapido fluxo de pacientes entre niveis de atencao de saude e
especialidades.

* Disponibilidade de teste genético: o diagndstico conclusivo da AME depende, invariavelmente, de
teste genético. Embora essa tecnologia esteja disponivel no sistema publico, tendo cobertura no

sistema privado, o acesso no dia a dia ainda pode ser um grande desafio.

Ferramentas de acompanhamento do desenvolvimento motor em bebés e criangas
Marcos motores da OMS

A Organizagao Mundial de Saude (OMS) determina as janelas de desenvolvimento normal de crian-
cas e bebés saudaveis. Essas janelas indicam a variacao normal nas idades de atingimento dos
marcos motores e devem servir de base para o acompanhamento do desenvolvimento de bebés

e criancas (33). Com base nela, é possivel identificar sinais de atraso de desenvolvimento motor, o

gue pode indicar doencas como a AME.
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Caderneta de Saude da Crianca

Toda crianca nascida em maternidades publicas ou
privadas no Brasil tem direito a receber gratuitamente
a Caderneta de Saude da Crianca que deve ser
devidamente preenchida e orientada pelo profissional
de saude mo momento da alta hospitalar. A caderneta é
um documento importante para acompanhar a saude,
crescimento e desenvolvimento da crianca do

nascimento até os 9 anos de idade (34).

37



Algoritmo diagndstico: confirmag¢ao genética da AME

Apds a suspeita clinica, o paciente deve ser encaminhado a realizagcao do teste genético para
diagndstico, tendo em vista que a doenca é genética (12). O exame é feito por meio de coleta de
sangue, de saliva ou raspado de bochecha para a extracao de DNA e analise quantitativa do gene
SMNT. Atualmente, essas analises sao feitas por meio dos métodos MLPA (do inglés Multiplex Li-
gation-Dependent Probe Amplification), PCR (do inglés Polymerase Chain Reaction) quantitativa ou
NGS (do inglés Next Generation Sequencing). O algoritmo diagndstico € mostrado na figura abaixo
(12). Apesar de alguns testes também propiciarem a quantificacdo do niimero de cépias do SMN2,
esse dado nao é necessario para diagnostico, mas é importante como complemento para auxiliar

na predicdo da gravidade da doenca (12,23).

SUSPEITA CLINICA DE AME

Teste de delegao
do gene SMN1

| MLPA, PCR quantitativo ou NGS

- +

N DIAGNOSTICO CONFIRMADO
DE AME 5Q

Possivel predicao da
gravidade da AME
. Sequenciamento [ ]
_" do gene SMN1 ’_’
D M I—’[ Confirmagao de NAO mutacéo]
|, Duasou -
mais copias

Confirmagao de mutagao

Outra categoria de
AME ou DNM
£2

EMG,VCN, nivel de CK
-
Figura 7: Algoritmo de diagndstico da AME (Adaptado Mercur et al 2018). Padrio neurogénico

DNM: doenca neuromuscular, VCN: velocidade de conducao nervosa, [ v ]
EMG: eletromiografia, CK: creatina quinase. [ Painél genético de DNM ou J

sequenciamento completo
de exoma/genoma
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Diagndstico de pacientes pré-sintomaticos por suspeita familiar

Conforme visto no capitulo 3, criancas de casais que ja tiveram filhos(as) com AME tém 25% de
chance de terem a doenca. Por esse motivo, é importante que irmaos(as) de pacientes sejam
avaliados para a AME. O diagnéstico pode ser feito ao nascimento ou até no periodo pré-natal,
utilizando o mesmo teste genético realizado para pacientes sintomaticos. O diagndéstico pré-natal
possibilita que intervencoes, farmacoldgicas ou nao, sejam realizadas antes do desenvolvimento
de sintomas, melhorando o progndstico (35). Além disso, é essencial que a familia passe por um

aconselhamento genético, conforme veremos no capitulo a seguir.

0 impacto do momento do diagndstico sobre o individuo com AME e sua familia

0 momento do diagndstico é dificil para a familia e, por isso, deve ser tratado com cuidado pelos
profissionais de saude. Toda a expectativa que é gerada pela chegada de uma nova crianca é
abalada profundamente pelo diagndstico de uma doenca grave, que muitas vezes, teve seu diag-
nostico demorado. Nesse momento de fragilidade, é central que a conduta dos profissionais seja
humanizada, proporcionando um ambiente de acolhimento e suporte desde o inicio, mas sem
omitir informacodes da familia e, de acordo a faixa etaria, dos pacientes. Como visto no capitulo 4, o
impacto emocional e psicoldgico é consideravel, assim, o amparo do paciente e sua familia desde

o primeiro momento pode ter um impacto positivo em sua qualidade de vida a longo prazo.

Em fato, a conduta humanizada é um dos pilares do sistema publico de salde, conforme preconi-
za a Politica Nacional de Humanizacao do SUS (PNH-HumanizaSUS), que define essa abordagem
como aquela que guia as praticas de atencao e gestao, qualificando a saude publica no Brasil e

incentivando trocas solidarias entre gestores, trabalhadores e usudarios (36).




Futuro do diagndstico: triagem neonatal
A triagem neonatal € um procedimento médico utilizado para identificar criangas com doengas em
fase pré-sintomatica. Para que uma doenca faca parte de um programa de triagem neonatal, sao reco-

mendados alguns pré-requisitos (37):

1. Ha beneficio direto a criangca com o diagndstico precoce;

2. 0 beneficio é razoavel considerando os custos relacionados, econémicos e de outros tipos;

3. 0 teste diagndstico é confiavel e viavel para triagem neonatal;

4. Existe um programa em funcionamento que inclua, além do teste, o aconselhamento, tratamento

e seguimento dos pacientes identificados.

No Brasil, o Programa Nacional de Triagem Neonatal (PNTN) do Sistema Unico de Saude (SUS) inclui
os testes do pezinho, do olhinho, da orelhinha e do coracaozinho (38). Embora o programa ainda nao
inclua a AME, sabe-se que a triagem neonatal dessa doencga ¢é vidvel, de acordo com experiéncia ja
publicada em outros paises (35,39-43) .

A implementagao de um programa de triagem para a AME pode trazer beneficios nao sé ao individuo
afetado, possibilitando o inicio precoce de tratamentos, farmacoldgicos ou nao, e resultando em melho-
ria na qualidade de vida e diminuicao da mortalidade precoce, mas também aos pais e familiares, au-
xiliando na identificacdo de portadores da mutacao e prevencao de casos adicionais da doenca (35,44).
Um programa de triagem neonatal, assim como outras melhorias no processo de diagnoéstico, € depen-
dente de politicas de salde publica bem estabelecidas e que gerem efeitos praticos para a sociedade.
Obviamente existem desafios (financeiros, logisticos, assistenciais) para a implementacao de um pro-
grama dessa natureza, porém, considerando doencas genéticas, cuja intervencao precoce é capaz de
alterar significativamente o futuro do individuo e de sua familia, a triagem neonatal tem potencial enor-
me de impactar positivamente a qualidade de vida e o uso eficiente dos recursos publicos e privados.

Esse é o futuro do diagndstico e precisamos de mais discussoes estruturadas sobre o tema.
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Oportunidades
a serem traball

. _____________________________________
. _______________________________4
e
—

ELER
onjuntas das secretarias de salde, das operadoras e dos seguros de saude,
das sociedades médicas e de outras categorias profissionais focadas em:
(1) capacitar profissionais de satude para identificar sinais clinicos que indiquem
suspeita de doencas neuromusculares e encaminhar os casos suspeitos para
especialistas;
(2) encaminhar casos suspeitos para teste genético para AME.

¢ Encaminhamento célere:
disponibilizagao de especialistas em neurologia e neuropediatria na rede de salde,
com rapido encaminhamento entre niveis de atencao e entre especialistas;

* Disponibilizagao do teste genético:
considerando que o diagndstico da AME é genético, é necessdario melhorar
substancialmente o acesso a essa tecnologia dentro do sistema de saude;

e Abordagem humanizada:
deve ser proporcionado o acolhimento as familias e pacientes no momento do
diagndstico e apoio psicoldgico constante;

e Triagem neonatal:
implementagao urgente de um programa de triagem neonatal para AME.




Quadro-Resumo

0 diagndstico da AME pode ocorrer em pacientes sintomaticos e em pacientes pré-
sintomaticos. Em pacientes sintomaticos, o diagnéstico parte da suspeita clinica. Em
pacientes pré-sintomaticos, o diagndstico parte da suspeita familiar e, quando disponivel,
a partir da triagem neonatal;

0 diagndstico de AME é genético em todos os casos;

Considerando pacientes sintomaticos, os sinais que devem gerar alerta sao fraqueza e
atrofia musculares, que podem se manifestar clinicamente como nao atingimento ou perda
de marcos motores do desenvolvimento;

0 diagnastico de AME pode ser demorado devido a uma série de desafios. Estratégias
de educagao de profissionais de saude, disponibiliza¢ao de teste genético e melhor
encaminhamento de pacientes podem mitigar esse problema;

Apesar de se mostrar vidvel em outros paises, a triagem neonatal de AME ainda nao

faz parte do Programa Nacional de Triagem Neonatal do SUS. A inclusao da AME nesse
programa possibilitaria interven¢ées mais precoces, melhorando de forma significativa o
progndstico desses pacientes.




Capitulo

\ \

O cuidado da
pessoa com AME

cuidado multidisciplinar € imprescindivel para pessoas com AME e, quando feito de forma
adequada, pode impactar de maneira significativa na qualidade de vida do paciente e seus
familiares. O bom relacionamento entre paciente, familiares e profissionais de saude é
ponto crucial no gerenciamento do cuidado da pessoa com AME. Além disso, é essencial que o

paciente tenha acesso a profissionais capacitados no cuidado de doenc¢as neuromusculares.

Sistema
respiratorio

Reabilitacao
e sistema Cuidado durante
neuromuscular emergéncia

camiliy
Sistema Envolvimento
osteoarticular @ 968  de outros orgaos
AR D
Individuo
com AME

S
Estado nutricional, S

sistema Aconselhamento
gastrointestinal genético
e saude dssea

Medicagao Cuidado
psicoldgico

Cuidado multidisciplinar
para a pessoa com AME.
Adaptado de Mercuri 2018.
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Este capitulo visa discutir cuidados de salude da pessoa com AME nesse contexto multidisciplinar,
assim como oportunidades de melhoria dentro do contexto nacional. E importante enfatizar que
esse nao é um guia de cuidados, e que as abordagens terapéuticas devem sempre ser decididas
por profissionais da saude em conjunto com paciente e familiares. Os cuidados aqui mencionados

sdo baseados no consenso para a AME, publicado em duas partes em 2018 (12,13)

Cuidados logo apos a confirmagao do diagndstico

Dada a complexidade da doenca, é recomendado que um(a) pediatra, neuropediatra,
neurologista ou geneticista com amplo conhecimento sobre a AME, explique ao paciente e/ou fa-
miliares sobre a progressao da doenca, manifestacoes clinicas e progndstico, a fim de esclarecer
0s proximos passos. Juntos, familiares, pacientes (quando apropriado) e o(a) médico(a) especia-
lista responsavel devem formular um plano de intervencao multidisciplinar, envolvendo desde
suporte nutricional, cuidados respiratérios, cuidados motores, ortopédicos e de reabilitacao, cui-

dados psicoldgicos, até tratamentos farmacoldgicos.

Além disso, é essencial encaminhar a familia para o aconselhamento genético. O aconselhamen-
to € um processo de fornecer as pessoas com AME e seus familiares nao somente informacoes
sobre a doenca, mas também orientacoes que englobem o planejamento familiar. Dentro desse
planejamento, informacoes sobre o risco de ocorréncia ou recorréncia da AME sao fornecidas, isto
¢, quais as chances de uma pessoa com AME ter um filho(a) afetado(a) pela doenca ou de um casal
ter um(a) filho(a) com a AME; o mesmo vale para familiares com histérico da doenca na familia.
Devem ser discutidas todas as op¢oes, incluindo triagem de portadores no casal, diagndstico pré-
-natal do feto, doagao de esperma ou évulo e fertilizagao in vitro com diagnostico pré-implanta-

cional, a fim de ajudar os individuos a tomarem decisdes médicas e pessoais informadas (45-47).




Além disso, quando de conhecimento, bebés que nascam de familias que ja tem pessoas com AME

devem ser avaliados o quanto antes, conforme discutido no capitulo 5, sobre diagnéstico da AME.

Cuidados respiratorios

A fraqueza muscular causada pela AME pode atingir também os musculos respiratérios,
conforme vimos no capitulo 3. 0s musculos intercostais sao mais acometidos que o diafragma, mas,
em casos mais graves, o diafragma também apresenta fraqueza. No caso de pessoas em cadeira de
rodas, a funcao desses musculos pode estar prejudicada pela progressao da escoliose, que altera o

formato da caixa toracica.

Pessoas com AME precisam ter a respiracao avaliada regularmente, para que complicagoes mais
graves sejam evitadas. A frequéncia e o tipo de acompanhamento sao decididos caso a caso pela
equipe multidisciplinar responsavel. Além disso, é essencial o seguimento do calendario vacinal

recomendado pelo(a) médico(a), de forma a evitar infeccdes no geral e, em especial, respiratorias.

Normalmente, 0 acompanhamento e cuidado respiratério variam de acordo com o quadro clinico

do paciente e podem seguir este esquema:

PACIENTES QUE NAO SE SENTAM

O objetivo do cuidado pulmonar € melhorar a expansao pulmonar, evitando fadiga da musculatu-
ra respiratoria, deformidades no térax e ocorréncia de infecgoes respiratdrias. Assim, é possivel
melhorar a qualidade do sono, diminuir hospitalizacoes e facilitar o cuidado doméstico. Ainda, é
importante que as intervencoes se deem mesmo antes do aparecimento de sintomas relaciona-
dos as complicacoes respiratérias.

Avaliagoes: a cada trés ou seis meses. Geralmente o acompanhamento mais frequente ocorre

logo apds o diagndstico. Devem ser avaliados o formato do térax, sinais de baixa oxigenacao, efica-
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cia da tosse, presenca de hipoventilagao, respiracao durante o sono,

presenca de refluxo esofdgico e qualidade da degluticao.

Suporte ventilatério: por ndao conseguirem inspirar um volume de ar adequado, é necessaria apli-
cacao de pressao positiva nas vias aéreas, com uso de dispositivos adequados de ventilacao, de

acordo com indicacao profissional:
« Ventilagao nao invasiva: suporte ventilatério é realizado por mascara que serve de interface
entre o paciente e o ventilador;
« Ventilagao invasiva: a sonda ¢ inserida pela boca (intubacdo). No entanto, essa pratica por
longos periodos oferece riscos, por isso ela ndo é a mais indicada. Apds a retirada do tubo
(extubacao), o paciente pode ainda depender de ventilacao, seja ela ndo invasiva ou invasiva,
por traqueostomia (intervencao cirlrgica que consiste na abertura de um orificio na traqueia e

colocacao de uma canula para passagem de ar).
Fisioterapia respiratéria: engloba expansao pulmonar para ventilar o pulmao com mais eficiéncia
e estimular a flexibilidade da caixa toracica, realizada através de ambul ou maquina de tosse; e a
limpeza de secregoes através do auxilio de tosse, realizado de forma manual ou com uso de ma-
quina de tosse, além de manobras de mobilizagcao de secregoes.
PACIENTES QUE SE SENTAM
Pacientes que se sentam podem apresentar os primeiros sinais e sintomas de acometimento res-
piratério durante o sono, assim como dificuldades para tossir. Assim, o cuidado tem como objetivo
evitar a hipoventilacao e promover a limpeza de secrecoes, evitando, dessa forma, a ocorréncia de
infeccoes respiratorias.
Avaliagoes: o foco da avaliacao deve ser o exame clinico complementado por avaliacao da efetivi-
dade da tosse, com realizacao de espirometria de acordo com a faixa etaria. Em alguns casos, sao

indicados estudos do sono, e a avaliacao clinica é recomendada a cada seis meses.
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Suporte ventilatorio: assim como para pacientes que nao se sentam, ¢ indicada a aplicacao de
pressao positiva por ventilagao nao invasiva. A necessidade de ventilagao invasiva e traqueosto-
mia é bem mais rara nesse grupo.

Fisioterapia respiratoria: a limpeza das vias aéreas deve ser realizada em todos os pacientes
que nao tém tosse efetiva, através do uso de maquina da tosse. Além disso, expansao pulmonar
manual com Ambu é recomendada para ventilar o pulmao com maior eficiéncia.

PACIENTES QUE ANDAM

Estes pacientes, de maneira geral, apresentam funcao respiratéria normal, mas que pode decair
com a progressao da doencga. Apesar de nao serem recomendadas intervengdes respiratérias
proativas, é necessario o acompanhamento cuidadoso e proximo a esses pacientes.

Avaliagao: Deve ser examinada a efetividade de tosse, especialmente na presenca de infecgoes
respiratorias. Devem ser também avaliados possiveis sinais de apneia do sono ou hipoventilacao,

como ronco, despertares, cefaleia e sonoléncia diurna.

\ Cuidados motores e ortopédicos

‘T A qualidade de vida de pessoas com AME pode ser otimizada por meio do cuidado
motor individualizado, de acordo com a condicao clinica e funcdao motora de cada paciente. A se-
guir estao listadas algumas das avaliacoes e intervencoes que podem ser realizadas, sempre de
acordo com a orientacao individualizada da equipe multidisciplinar.
PACIENTES QUE NAO SE SENTAM
0 foco do cuidado motor em pacientes que nao se sentam é a otimizacao de funcionalidade, da
tolerancia a diferentes posicoes e melhora da qualidade de vida geral.

Avaliagao: deve incluir avaliagao de posturas, contraturas, escoliose, deslocamento de quadril,

forca muscular e funcao motora, por meio de escalas especializadas como CHOP INTEND e HINE.



Alongamento: por meio de alongamentos passivos e uso de drteses, € possivel evitar encurta-
mentos musculares e desenvolvimento de contraturas e deformidades.

Posicionamento: corregao postural por meio de suportes, cadeiras e camas adaptadas pode me-
lhorar o conforto de pacientes. E importante garantir o rodizio de posturas, de forma a evitar
Ulceras de pressao.

Mobilidade: por meio de cadeiras motorizadas e equipamentos adaptados, como guinchos de
transferéncia, é possivel estimular a mobilidade de pacientes que nao se sentam. Além disso, tec-
nologias assistivas como rastreamento de movimentos oculares melhoram de forma significativa
a comunicacao dos pacientes.

PACIENTES QUE SE SENTAM

Aintervencao nos pacientes nao deambulantes com capacidade de se sentar deve objetivar a pre-
vencao de escoliose e contraturas, além da manutencao e promocao da mobilidade, principalmen-
te de tronco e membros superiores. Exercicios fisicos com resisténcia ou incremento de carga, ou
gue gerem fadiga devem ser evitados.

Avaliacao: deve incluir avaliacao de posturas, presenca de deformidades ou contraturas nos mem-
bros e no torax, acompanhamento da escoliose, avaliagao do quadril, e avaliacao de fungcao motora
por escalas especializadas como RULM, MFM e HFMSE.

Alongamento: por meio de alongamentos ativos, passivos e uso de orteses, é possivel evitar en-
curtamentos musculares e desenvolvimento de contraturas e deformidades, especialmente nos
quadris, joelhos, tornozelo e pulso.

Posicionamento: controle postural do tronco melhora a fungao dos membros superiores, e em al-

guns casos, pode ser indicado o suporte cervical. Trocas posturais evitam o surgimento de Ulceras

por pressao.




Mobilidade: através de cadeiras adaptadas e equipamentos adaptados, como guinchos de transfe-
réncia, é possivel garantir a mobilidade desses pacientes e sua melhor participacao na vida diaria.
Além disso, o treino de marcha com suporte é indicado.

Escoliose: ¢ essencial que a progressao da escoliose seja acompanhada. Cirurgias para corregao
da coluna podem vir a ser necessarias, de acordo com indicacao médica e considerando o cresci-
mento do paciente (25). Apesar de ndo haver consenso sobre a efetividade do uso de coletes tora-
cicos para diminuir a progressao da escoliose, em alguns casos eles podem otimizar a postura e
otimizar a fungao dos membros superiores.

PACIENTES QUE ANDAM

Pacientes deambulantes devem receber o tratamento focado na manutencao e/ou promoc¢ao da
mobilidade e melhoria do equilibrio e resisténcia fisica, incluindo fisioterapia, exercicios e atividades
fisicas, alongamentos, correcdo postural e utilizacao de cadeira de rodas para longas distancias (25).
Avaliagao: o acometimento motor deve ser acompanhado em pacientes que andam, por meio de
escalas funcionais como o teste de caminhada de seis minutos, a escala HFMSE e outros testes de
mobilidade. Pacientes devem também ser avaliados quanto a presenca de contraturas, controle

postural e fragueza muscular.

B Cuidado gastrointestinal e nutricional

Pessoas com AME apresentam alguns desafios relacionados a sua nutricao, por isso a
alimentacao deve ser acompanhada por profissionais da area de medicina e nutricao. Em todos os
pacientes, é importante o consumo de vitamina D e calcio para satde dos 0ssos, de forma a evitar

problemas como osteopenia e osteoporose.
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PACIENTES QUE NAO SE SENTAM

0 cuidado nutricional e gastrointestinal tem como principais focos a redugao de risco de bron-
coaspiracao durante a alimentacao e do risco de desnutricao devido a disfagia.

Disfagia: A dificuldade de engolir (disfagia) pode resultar em aspiracao de liquidos e alimentos
ocasionando infeccao pulmonar. Exames para avaliar a capacidade de engolir sao necessarios tao
logo o diagnostico de AME tenha sido feito. Uma vez que o resultado seja normal, é necessaria a
monitorizagao cuidadosa para identificar precocemente dificuldades na alimentacao.

Suporte nutricional: A equipe multiprofissional que atende o paciente pode também indicar ma-
nobras proativas, que incluem colocacao de sondas alimentares, para minimizar riscos futuros
de complicacoes respiratérias e desnutricao. Em geral, sondas nasogastricas sao indicadas para
uso temporario, enquanto sonda de gastrostomia nao é colocada. Na cirurgia para colocacao da
gastrostomia, pode ser realizada a técnica de fundoplicatura de Nissen, de modo a diminuir a
ocorréncia de refluxos gastroesofagicos.

Acompanhamento nutricional: inclui avaliacao periédica do peso e estatura, além da analise da
dieta alimentar. A dieta oferecida a pacientes que nao se sentam deve ser avaliada individualmen-
te, considerando-se hidratacao adequada, balanco eletrolitico e tratamentos adicionais para evitar
a constipacao intestinal, desnutricao e obesidade.

PACIENTES QUE SE SENTAM

Os pacientes que se sentam podem apresentar problemas de subnutricao, dificuldades de cres-
cimento e obesidade. Dificuldades em mastigar e engolir sao frequentes nesse grupo, por isso o
engasgo e a aspiracao de liquidos e alimentos sao riscos que devem ser monitorados. A ocorrén-
cia de tosse durante a alimentacao deve ser investigada com exames que avaliam a capacidade

de mastigar e engolir.
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Especialistas em fonoaudiologia devem ser consultados para adaptacao da consisténcia do ali-
mento e dos utensilios utilizados no momento da refeicao, visando facilitar a ingestao, controlando
a sua duracao e seguranca, conforme necessario. Em alguns casos mais graves, suporte nutricio-
nal por sonda nasogastrica ou gastrostomia pode ser utilizado para nutricao suplementar. A dieta
deve sempre ser adequada as necessidades especificas de cada paciente, considerando nivel de
atividade fisica e reducao de massa muscular. Consumo de fibras, probidticos e agentes regulado-

res do intestino também podem ser adotados, dependendo da gravidade da constipacao intestinal.

PACIENTES QUE ANDAM
Avaliacoes nutricionais sao recomendadas a estes pacientes. No entanto, dificuldades em engolir e se
alimentar sao raras. Deve haver preocupacoes relacionadas ao risco de sobrepeso. Este Ultimo ainda

pode acarretar outras comorbidades como sindromes metabdlicas, hipertensao arterial e diabete.

Outros cuidados
O cuidado com a pessoa com AME vai além do que ja foi exposto. Abaixo, discutiremos

pilares de cuidado que sao importantes para todos os perfis de pacientes.

Hospitalizag6es e servicos emergenciais

Pacientes nao-deambulantes comumente comumente necessitam de hospitalizacoes ou servigos
médicos emergenciais, devido a complicagoes respiratorias, desidratacoes e problemas gastroin-
testinais. O gerenciamento destes pacientes, em situacoes graves, deve priorizar medidas proa-
tivas de suporte respiratério e cardiaco desempenhado por uma equipe adequada. Além desses
pacientes, aqueles capazes de se sentar podem ser também hospitalizados para realizacao de

cirurgias ortopédicas. Nessas situacoes, protocolos especificos de anestesia e suporte ventilatorio

devem ser seguidos, considerando as necessidades especificas desses pacientes.



Nesse contexto, cuidadores e familiares possuem também papel importante na instrucao de pro-
fissionais envolvidos na urgéncia ou na hospitalizagao e que podem, em muitos casos, nao saber
lidar de forma mais adequada com este tipo de situacdo. E importante, entdo, que os profissionais
estejam abertos as discussodes. E recomendado que uma equipe multidisciplinar de especialistas

em doencas neuromusculares seja contatada para auxiliar nos cuidados.

Fonoaudiologia e terapia ocupacional

Pacientes com AME apresentam disfagia e comprometimento da musculatura bulbar. Além dis-
so, devido a limitacoes de movimentacao, desenvolvem dificuldades de comunicacao, tanto oral
quanto escrita. Nesse contexto, é essencial o envolvimento de profissionais de fonoaudiologia com
intuito de promover, ndo somente o cuidado com a disfagia, mas também a capacidade de comu-

nicacao da pessoa com AME com o mundo ao seu redor.

A terapia ocupacional também tem grande importancia, promovendo a adaptacao do ambiente
as necessidades do paciente. Com um trabalho integrado, é possivel prover melhores condicoes
para que a pessoa com AME participe de forma ativa do dia a dia em sua casa, escola, trabalho ou

ambientes de lazer.

Terapias modificadoras da doenga

Nos ultimos anos, estudos tém proporcionado o melhor entendimento da base genética da AME
e, assim, possibilitado o desenvolvimento de novas terapias modificadoras do curso da doenca,
buscando a estabilizacao ou regressao dos sintomas nos pacientes. Dentre os tratamentos sendo

desenvolvidos, existem pequenas moléculas, oligonucleotideos antisenso e terapias génicas, ja

aprovadas por agéncias regulatérias ao redor do mundo (48).




Com a chegada de novas terapias modificadoras da doenca, ha a necessidade de rediscussao
sobre os cuidados com a pessoa com AME (16). Profissionais de saude, pacientes e familiares,
dependendo da faixa etaria do paciente, devem decidir em conjunto sobre tratamentos farmaco-
légicos, de acordo com as necessidades e expectativas individuais. Informacoes relacionadas a
seguranca e eficacia dos tratamentos devem ser comunicadas e extensivamente discutidas entre
o profissional de saude prescritor e o paciente. Além disso, é fundamental ressaltar que o trata-
mento com o medicamento ndo exclui a necessidade do cuidado multidisciplinar. Pelo contrario,
pelo fato de a medicacao alterar o curso da doenca, o cuidado multidisciplinar deve ser adaptado,

a fim de otimizar os resultados clinicos e melhor atender as novas expectativas dos pacientes (16).

Cuidado psicolégico e social

Os impactos da doenga vao muito além de dificuldades fisioldgicas. Esses individuos encontram
barreiras arquitetonicas e atitudinais que dificultam sua insercao na sociedade e até mesmo no
mercado de trabalho. Problemas de infraestrutura e falta de acessibilidade sao dificuldades cons-
tantes enfrentadas por pessoas com doencas que resultam em deficiéncias, como € o caso da
AME, conforme veremos no capitulo 9. Ainda, o estigma social com relagao a pessoas que pos-
suem qualquer tipo de deficiéncia, € muito presente. Seja dentro da escola ou no ambiente de
trabalho, os pacientes podem acabar em um processo de exclusao, acarretando uma série de pro-
blemas psicoldgicos (8). Por isso, 0 acompanhamento com psicologos ou terapeutas pode gerar
impactos positivos na vida das pessoas com AME, propiciando maneiras alternativas de lidar com
a situacao e aliviar o estresse emocional. Nesse contexto, € essencial a introducao de politicas de
inclusdo e a Lei Brasileira de Inclusdo da Pessoa com Deficiéncia (Lei N° 13.146), de 2015, garante

direitos importantes, como a igualdade, a ndo discriminacao, a salude, dentre outros (49).
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Cuidados Paliativos

Consistem na assisténcia promovida por uma equipe multidisciplinar, que objetiva a

melhoria da qualidade de vida do paciente e seus familiares, diante de uma doenca que ameace a
vida, por meio da prevencao e alivio do sofrimento, da identificacao precoce, avaliacao impecavel e
tratamento de dor e demais sintomas fisicos, sociais, psicolégicos espirituais. O cuidado paliativo
¢ uma abordagem que caminha junto com os demais tratamentos, e seu objetivo é garantir o con-

forto, evitar a dor e tranquilizar pacientes e suas familias.

0 papel do cuidado multidisciplinar na vida da pessoa com AME

0 gerenciamento dos cuidados dos individuos com AME deve se basear no equilibrio
entre o lazer e as terapias multidisciplinares descritas. Em outras palavras, as atividades dos
pacientes devem ser ponderadas pelos riscos a serem corridos. A carga psicolégica e emocional
de ter que ser submetido a terapias frequentes é grande. A rotatividade de profissionais multidis-
ciplinares causa impacto negativo no tratamento, pois perde-se parte do histérico deste paciente,
além de dificultar a criacao de vinculos e confianca. Os pacientes podem (e devem) ter a opor-
tunidade de aproveitar seus momentos de diversao e descanso, e aliviar rotina de tratamentos
muitas vezes estressante,. E evidente que, devido & complexidade da condicdo e a necessidade de
equipamentos e dispositivos, existe o risco atrelado que deve ser sempre considerado e avaliado.
No entanto, as pessoas nao devem ser privadas de viverem a propria vida e é possivel se adequar

para garantir o bem-estar da familia como um todo.

Além disso, como o componente cognitivo é preservado na doenca, ele deve ser constantemente
estimulado. A dificuldade em explorar o meio devido a pouca movimentacao e dificuldade de co-

municacao que ocorre em muitas criancas, especialmente com AME tipo1, pode afetar aspectos
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cognitivos. A cognicao, por sua vez, é essencial para o desenvolvimento dos movimentos (27,28).

Tendo em mente que os cuidados multidisciplinares sao fundamentais, sinalizamos para a neces-
sidade de estruturacao das diretrizes terapéuticas e protocolos que guiem os profissionais de sau-
de no cuidado e manejo dos pacientes com AME. Deve ser enfatizada a importancia de os cuidados
multidisciplinares atuarem em conjunto com o tratamento farmacoldgico. O estabelecimento do
padrao para os cuidados minimos necessarios para os pacientes é imprescindivel. Porém, é no-
tério o fato de que o Brasil possui muitos desafios relacionados ao acesso a todos os direitos que
sao garantidos aos cidadaos, o que nao é diferente para os pacientes com AME. Nos proximos
capitulos, serao discutidos as barreiras e os desafios encontrados no acesso aos cuidados e as

politicas de inclusao na sociedade.




Oportunidades

ado multidisciplinar integral:
as intervengcoes devem sempre ser mantidas, mesmo durante tratamento
medicamentoso;

 Protocolo clinico para o manejo multidisciplinar:
necessidade de um protocolo clinico que englobe o cuidado multidisciplinar integral,
destacando a importancia de todas as terapias necessarias;

e Linha de cuidado minimo:
estabelecimento de uma linha de cuidado minimo e duradouro;

e Formagao da equipe multidisciplinar:
garantir estratégias que ampliem a experiéncia de vida real dos profissionais
multidisciplinares com a AME e com o universo das doen¢as neuromusculares;

e Equilibrio entre qualidade de vida e riscos:
os pacientes e familiares nao devem ser privados de viverem a propria vida e
devem buscar seu bem-estar, mas sempre em equilibrio com os tratamentos
multidisciplinares e com uma avaliagao cuidadosa dos riscos.




Quadro-Resumo

0 cuidado multidisciplinar é fundamental e deve ser mantido integralmente em
qualquer condigao, a fim otimizar a qualidade vida do paciente;

0 cuidado motor deve focar na promog¢ao da mobilidade, otimizando as fungoes
motoras e minimizando as deficiéncias, com uso de drteses e suportes e realizagao
de fisioterapias;

0 cuidado gastrointestinal deve focar em reduzir o risco de broncoaspiragao durante
o engolimento, evitar infeccoes e melhorar a eficiéncia e qualidade da alimentagao.
Além disso, 0 acompanhamento nutricional é fundamental para evitar a ma nutricao,
fraqueza e obesidade;

0 objetivo do cuidado respiratério é promover a expansao da caixa toracica,
otimizando a ventilagao, evitando a fadiga da musculatura respiratoria e deformidades
toracicas, assim como promover a limpeza de secregées;

Um acompanhamento com psicélogos ou terapeutas pode gerar um impacto positivo
na vida dos pacientes e aliviar o estresse emocional;

Estudos tém possibilitado o desenvolvimento de novas terapias modificadoras do
curso da doenga, buscando a estabilizacao ou regressao

dos sintomas nos pacientes. O eventual tratamento deve ser decidido em conjunto
pelos profissionais da saude, pacientes e familia, de acordo com necessidades,
potencial de resposta e expectativas de cada paciente. E, mesmo que sejam
utilizadas terapias modificadoras de doenga, o cuidado multidisciplinar
ainda se faz necessario.



Capitulo

\

Desafios de acesso
para o cuidado da pessoa
com AME

acesso ao cuidado adequado é desafiador quando se trata de um sistema publico, que
se propoe a ser universal - sem barreiras de acesso - que é responsavel pelo cuidado do
individuo a despeito da complexidade da doenca que o atinge; e gratuito, financiado por
contribuicoes sociais, a 210 milhoes de pessoas, que vivem em regioes e realidades completa-

mente diferentes (50).

Esse cendrio se torna ainda mais desafiador quando pensamos o contexto das doencas raras.
Isso porque, no Brasil, o conhecimento sobre esse grupo ainda nao estda amplamente difundido. A
baixa prevaléncia, associada ao nimero restrito de tratamentos modificadores dessas doencas,
uma vez que se estima que somente 2% dos tratamentos existentes para doengas raras como um
todo sao capazes de interferir na progressao da doenca (51) — podem ser elementos explicativos
do conhecimento limitado na sociedade e da estrutura de salde ainda incipiente para atender
as necessidades dessa comunidade. Esse acaba sendo o caso das doencas neuromusculares, e
por consequéncia, da AME. Nesse sentido, o presente capitulo se propoe a discutir quais sao os

desafios da perspectiva de acesso ao sistema de salde, e possiveis alternativas para supera-los.
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Para fins explicativos, consideramos que o sistema publico de saude se organiza em trés niveis de

atencao: Atencao Primaria a Saude (APS), Média complexidade e Alta complexidade (MAC).

A APS foca suas agoes na diminuigdo do
risco de doencas e protecdo a salde, sendo
constituida principalmente pelas Unidades
Basicas de Saude (UBS) e estratégia salide
da familia. E considerada a porta de
entrada do sistema de salde, e é quem
direciona todo o fluxo de atendimentos.

A média complexidade engloba
servigos mais especializados, em
nivel ambulatorial e hospitalar, de

apoio diagndstico e terapéutico e
servigos de urgéncia.

i

HOSPITAIS ESPECIALISTAS

A alta complexidade retine servigos
ainda mais especializados

......... realizados por hospitais, centros de
referéncia e clinicas especializadas.

Apesar desta divisao, os niveis de atengao precisam ser coesos, integrados, e devem se comu-
nicar, porque o atendimento a pessoa com AME nao pode ser fragmentado. Nesse contexto que
abordamos o conceito mais moderno de operar por linhas de cuidado e Rede de Atencao a Saude
(RAS )(52). Nas RAS, diferentes densidades tecnoldgicas sao coordenadas dentro de servicos de
urgéncia, de reabilitacao, ambulatorial e hospitalar, apoiando e complementando os servigos da

APS de forma resolutiva e em tempo oportuno (53). Como desfecho, espera-se que o SUS consiga

atender as reais necessidades da populacao em termos de saude.



Atencédo Primaria a Saude (APS)

A porta de entrada do atendimento de salde é na Atencao Primaria. Ela desempenha papel estra-
tégico na identificacao precoce de todos os conjuntos de doencas, inclusive as neuromusculares.
E na APS que pediatras, clinicos, médicos da familia, entre outros profissionais da equipe mul-
tidisciplinar, tém o primeiro contato com os sinais e sintomas apresentados pelos pacientes, e
também fazem o referenciamento/encaminhamento para os servicos de referéncia (53). Para que
desempenhem seu papel estratégico, € central que os profissionais da APS, bem como as estrutu-
ras da regulacao setorial, estejam empoderadas e capacitadas para trabalhar com doencgas raras
e, nesse caso em particular, com as doengas neuromusculares — que apresentam especificidades

guando comparadas a doeng¢as mais prevalentes.

O diagndstico precoce nesse contexto, passa, necessariamente por reconhecer prontamente os
atrasos no desenvolvimento motor dos bebés e criancas com AME, e encaminha-los ao servico
especializado - como ja visto no capitulo 5. Porém, o que se vé, de maneira geral, é a experiéncia
ainda limitada com doenc¢as neuromusculares e a necessidade de ter mais claro quem sao os
principais servicos de referéncia para esse universo, o que pode dificultar a jornada do paciente
até o diagndstico e consequente cuidado apropriado. Importante relembrar que a AME, por ser
progressiva e degenerativa, se trabalhada dentro da janela terapéutica precoce, pode ter o prog-
néstico completamente alterado. Ainda dentro da APS e se tratando do futuro do diagndéstico para
doencas genéticas, ainclusao da AME no Programa de Triagem Neonatal permitiria a identificagao
dos casos ainda pré-sintomaticos, o que tem o potencial de transformacao sem igual na qualida-

de de vida desses pacientes. A APS, quando identificar um caso como esse, poderia rapidamente

notificar a familia e encaminha-la a especialistas.




Média e Alta Complexidade (MAC)

Feita a identificacdao e encaminhamento céleres, é importante que esse paciente e sua familia
de fato tenham acesso ao especialista com capacidade para concluir o diagndstico e iniciar o
tratamento com a equipe multidisciplinar. Em geral, médicos neurologistas, neuropediatras, ge-
neticistas, entre outros, sao aqueles envolvidos no cuidado dos pacientes com a AME. Aqui ja se
identificam dois desafios: o nimero reduzido desses profissionais e sua concentragcao em termos
regionais e urbanos e, além disso, a possivel dificuldade colocada pela regulagao para assegurar

uma consulta com esses especialistas

Em geral, esses especialistas encontram-se dentro dos centros e servigos de referéncia, onde
deve ocorrer todo o planejamento e coordenacao das intervencoes multidisciplinares. Nesse con-
texto, visando o atendimento das particularidades da comunidade das doencas raras no Brasil,
0 Ministério da Saude instituiu, em 2014, a Politica Nacional de Atencao Integral as Pessoas com
Doencas Raras* (b4).Porém, apesar do avanco significativo que a Portaria representa em termos
de politica publica, ainda ha desafios na sua implementacao, como por exemplo, atrasos na ela-
boracao e disponibilizagcao de protocolos clinicos, dificuldades na capacitacao de equipes, falta de
especialistas e niumero reduzido e concentrado geograficamente dos centros de referéncia (51).
Considerando o universo das doencas neuromusculares e da AME em particular, essa realidade
se torna ainda mais desafiadora, uma vez que o cuidado com essa comunidade deve ser diferen-
ciado, e que nao sao todos os centros credenciados que tém capacidade de proporcionar o tipo

necessario de atendimento.

Por fim, se formos além dos centros de referéncia credenciados pela Politica Nacional de Aten-

cao Integral as Pessoas com Doencas Raras, temos outros estabelecimentos capazes de atender
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aos pacientes com doencas neuromusculares. Para fortalecer esse atendimento, a definicao do
fluxo de acolhimento e encaminhamento dentro da prdpria instituicao é extremamente saudavel
e necessaria, principalmente, quando considerado o papel crucial que o cuidado multidisciplinar

coordenado desempenha na qualidade de vida das pessoas com AME.

* Politica Nacional de Atencéo Integral as Pessoas com Doencas Raras (Portaria 199/2014, mais tarde
substituida pela Portaria 981 do mesmo ano): organiza, desde 2014 a rede de atendimento para preven-
cao, diagndstico, tratamento e reabilitacao. Tem por objetivo contribuir para a redugao de mortalidade e

morbidade, além de melhorar a qualidade de vida de pessoas com doencas raras.

Acesso ao tratamento multidisciplinar

E centralqueocuidadomultidisciplinarestejaintegradoaosniveisde atencaocitados anteriormente,
dentro das Redes de Atencao a Saude, e que a despeito do local em que o paciente seja atendido,
os profissionais e cuidadores estejam coordenados em prol de um objetivo terapéutico e de
qualidade de vida comuns. Nesse contexto de eficiéncia e integracao das condutas, é importante
que existam fluxos regulados, claros e répidos do referenciamento e contrarreferenciamento dos
pacientes dentro de um servico de salde, assim como entre diferentes servicos de salde. Quando
considerado um pais de dimensdes continentais como o Brasil, a necessidade de descentralizagao
do acesso ao tratamento multidisciplinar é evidente, e mesmo que o paciente nao possa ser tratado
dentro do centro de referéncia e va aos centros de reabilitacdo em seu municipio, € importante
gue o cuidado se mantenha coordenado. Assim, aproveitamos para compartilhar alguns desafios

adicionais sobre o0 acesso as terapias complementares.

62



Desafios no acesso ao tratamento multidisciplinar

Conforme expresso no capitulo 6, os cuidados multidisciplinares sao centrais para a qualidade de
vida dos pacientes com AME, porém, dada a oferta limitada de vagas para servicos de fisioterapia,
terapia ocupacional, nutricao, psicologia, entre outros, nem todos conseguem acessa-los na fre-

quéncia e qualidade desejadas.

0 apoio nutricional também é desafiador no Brasil. As formulas nutricionais indicadas sao fun-

damentais ao tratamento, contudo sao caras e dificilmente as familias dispoe de recursos para



adquiri-las. Em complemento, o SUS nao disponibiliza a variedade de formulas necessarias para

toda a diversidade de perfis e necessidades da AME.

0 acesso aos equipamentos também encontra barreiras. O Estado disponibiliza alguns dos equi-
pamentos necessarios para o cuidado adequado da AME, como, por exemplo, a cadeira de rodas
motorizada e o suporte ventilatdério em binivel, porém outros, como maquina de auxilio a tosse e
tecnologias assistivas nao sao disponibilizados. Por outro lado, mesmo quando o Estado fornece o
equipamento, nao necessariamente ha adaptacoes ao quadro especifico dos pacientes. Por exem-
plo, as cadeiras de rodas deveriam ser adaptadas de acordo com as necessidades individuais de

cada paciente.

A fragmentacao dos niveis de atencao e a diferenciacao entre o acompanhamento com o especia-
lista e o tratamento multidisciplinar sao prejudiciais para o alcance de um objetivo de qualidade de
vida e terapéutico de sucesso. Portanto, para que a pessoa com AME receba o cuidado adequado,
¢ imperativo que o acesso seja pensado de forma integrada e coesa - entre os profissionais de

saulde, entre/ intra servicos e estabelecimentos do sistema e entre os niveis de atencao.
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Oportunidades
a serem trab

0 das estruturas de execucao de politicas de saude:
ofissionais e estruturas da APS devem ser capacitados para melhorar o
reconhecimento de sinais e sintomas das doencas neuromusculares (ex: atrasos no
desenvolvimento motor), e acelerar o referenciamento assertivo aos servicos;

» Ampliacao do nimero e melhoria da distribuigao geografica de centros de referéncia
para doengas raras, e neuromusculares em especifico;

* Disponibilizacao dos testes genéticos de forma sustentavel;

» Gestao matricial da satide e operacao por Redes de Atengao em Saidde/linha de cuidado:
garantir que a descentralizacao do cuidado seja coesa e que haja cooperagao entre
todos os niveis de atencao do sistema de satude. APS, centros de reabilitacdo e
centros de referéncia devem estar coordenados no cuidado, referenciamento e
contrarreferenciamento dos pacientes;

¢ Politica de equidade no acesso aos equipamentos:
aumento da disponibilidade dos equipamentos necessarios aos tratamentos e de
profissionais habilitados a sua adaptacao para cada paciente;

* Disponibilizagao de formulas nutricionais pelo sistema publico de satde.




Quadro-Resumo

0 acesso ao cuidado adequado é desafiador quando se trata de um sistema publico
universal, integral e gratuito, que atende a 210 milhdes de individuos. As dificuldades
aumentam quando falamos de doencas raras;

Entregar um cuidado de exceléncia na AME demanda do sistema de saide que integre APS,
Média e Alta complexidade em Redes de Atencao e linha de cuidado, para que a operacao
acontec¢a de modo coordenado, e com definigcao de protocolos entre e intra-instituigoes;

A APS desempenha papel estratégico na identificagao precoce de todos os conjuntos

de doengas, e no encaminhamento célere e assertivo para os servigos especializados.
Portanto, é central que os profissionais da APS, bem como as estruturas da regulagao
setorial, estejam empoderados e capacitados para trabalhar com doengas raras e, nesse
caso em particular, com as doengas neuromusculares;

Para fortalecer o atendimento dentro dos centros de referéncia, a definicao do fluxo
de acolhimento e encaminhamento da pradpria instituicdo é extremamente saudavel
e necessario;

Quando consideramos um pais de dimensao continental como o Brasil, a descentralizagao
do acesso ao tratamento multidisciplinar é evidente, e mesmo que o paciente nao

possa ser atendido dentro do centro de referéncia e va aos centros de reabilitagao
em seu municipio, é importante que o cuidado se mantenha coordenado.



Capitulo

O individuo com AME 4
no centro da tomada
de decisao

analise da realidade da AME requer avaliacoes além das comumente discutidas sobre
0 assunto; é necessario explorar e levar em conta critérios subjetivos que permeiam a
gualidade de vida dos pacientes. Este capitulo visa debater questdes relacionadas aos
critérios de qualidade de vida e como estes tém impacto na comunidade como um todo, a fim de

garantir um futuro melhor para pessoas com AME no pais.

Uma questao pouco discutida quando se fala em AME ¢ a necessidade de analisar os diversos des-
fechos clinicos alcangados pelos pacientes, assim como o impacto na qualidade de vida daqueles
que convivem com a AME. A utilizagao de escalas motoras funcionais, como HFMSE, RULM e CHOP
INTEND, sao importantes, porém nao abrangem todos os aspectos relevantes no dia a dia da pes-
soa com AME. A diminuicao do uso da ventilagao mecanica, de succao de saliva ou de fadiga, por
exemplo, € um desfecho positivo que essas escalas nao capturam.

Para ilustrar a situacao descrita acima, a figura na sequéncia mostra como a dificuldade em rea-
lizar algumas tarefas de forma independente, na visao de pessoas com AME, gera impacto rele-
vante na qualidade de vida, o que nao é necessariamente captado pelas escalas motoras. Nesse

estudo, por exemplo, 436 pacientes com AME tipo 2 ou 3 e 370 pais ou maes de pacientes com
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AME tipo 2 ou 3 responderam questionarios sobre como a AME afeta a qualidade de vida (6). Per-
cebe-se que a as atividades de maior impacto nao necessariamente sao capturadas nas escalas

tradicionalmente utilizadas.

IMPACTOMENOR M IMPACTOMEDIO I IMPACTO GRANDE

% 100
80
60
40
20
0
ir ao _se se virar tomar realizer usar escovar escrever escovar
banheiro  alimentar nacama banho  transferéncias vestlr teclado os dentes com os cabelos
sem ajuda semajuda  sem ajuda de de forma caneta sem ajuda

computador independente
Adaptado de Rouault 2017 (6).

Sendoassim,énecessariaavisaomaisampladosdesfechos,analisandosuaslimitacoesesubjetividade.
Fatores, como motivacgao, estado psicoldgico e condigoes de avaliacao impactam de forma importante
na avaliacao do quadro clinico do paciente. Os pacientes devem realizar acompanhamento proximo,

rigoroso e continuo para que sua evolugao seja analisada de forma holistica.

Além do mais, a propria expectativa do paciente e até mesmo de familiares com relacao a evolucao da
doenca deve ser gerenciada. Esta € uma questao que deve envolver diretamente e especificamente
a pessoa com a AME, nivelando as expectativas e garantindo o registro que vem do proéprio paciente.
Muitas vezes, as expectativas criadas por aqueles(as) que tém a doenca sdo menos ambiciosas que

as dos pais. Por exemplo, geralmente, ha ansiedade dos pais em querer que of(a) filho(a) volte a an-




dar, enquanto o(a) paciente quer ter algumas funcoes motoras estabilizadas que lhe garantam certa
independéncia nas atividades didrias. Ou seja, é preciso dar voz aos(as) pacientes e entender o que
eles(as) querem e esperam para eles(as) mesmos. E fundamental que seja garantida a autonomia e a
capacidade dessas pessoas se comunicarem com o mundo e serem ouvidas. O cuidado que é desen-
volvido ao longo da vida do paciente € um processo gradual e, alinhado a isso, devem ser estruturados

planos especificos de expectativas de curto, médio e longo prazo, acompanhando de perto a evolucao

do paciente e sempre contando com apoio psicoldgico.
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Oportunidades
a serem trab

dos desfechos subjetivos:
acao deve ir além da escala motora, valorizando avaliagdes respiratorias,
fonoaudioldgicas e psicoldgicas, ampliando a visao dos desfechos;

e Acompanhamento da evolugao do paciente:
a historia natural do paciente deve ser acompanhada, tendo um comego e um
“durante”, estimulando a criagao de vinculos entre pacientes e cuidadores;

¢ Estruturacao de um plano de expectativas:
gerenciamento das expectativas dos pacientes em planos de curto, médio
e longo prazo;

¢ Dar voz aos pacientes:
é necessario ouvir e entender os pacientes, garantindo a autonomia dessas
pessoas e a capacidade delas se comunicarem com o mundo.




Quadro-Resumo

e E imprescindivel que haja uma visao ampla dos desfechos, considerando ganhos motores
mas também respiratdrios, psicoldgicos e de qualidade de vida;

¢ Ganhos de qualidade de vida e de autonomia sao muito valorizados pelos pacientes e

pela familia e, apesar de serem mais subjetivos precisam ser levados em conta quando se
avalia a evolugao do paciente;

¢ 0 diagnéstico de AME pode ser demorado devido a uma série de desafios. Estratégias
de educagao de profissionais de saude, disponibilizagao de teste genético e melhor
encaminhamento de pacientes podem mitigar esse problema.

¢ Devem ser estruturados planos especificos de expectativas de curto, médio e longo prazo,
acompanhando de perto a evolucao do paciente e sempre contando com apoio psicolégico.




Capitulo

Desafios de acesso -
as politicas sociais

0 ambito de politicas sociais, ainda existe um atraso na tomada de a¢oes visando a inclu-
sao dos pacientes com AME na sociedade. Os estigmas e barreiras sociais tém grande
impacto na vida destes individuos e, como discutido anteriormente, é preciso analisar
todo o contexto de inclusao para que as capacidades das pessoas com AME sejam valorizadas.
Este capitulo busca explicitar as principais barreiras que os pacientes e os familiares encontram,
no que tange o acesso a educac¢ao, ao lazer, a acessibilidade e aos estimulos cognitivos, a fim de
sensibilizar todos os agentes na busca por melhorias nas politicas de inclusao, visando a garantia

de alternativas que propiciem mais autonomia e independéncia as pessoas com AME.

Com a progressao dos sintomas da AME, as limitagdes fisicas aumentam, assim como a carga
emocional. Os pacientes encontram dificuldades em realizar atividades fisicas simples, como ir
ao cinema, sair com 0s amigos, viajar e tantas outras acoes que privam a pessoa de ter acesso
ao lazer e convivio social. Alguns movimentos, como, por exemplo, mexer alguns dedos da mao
(para acionar sua prépria cadeira de rodas, acessar o computador, etc.) tém grande importancia
para o bem-estar e suas perdas acarretam em graves impactos emocionais, de independéncia e

de convivio social.
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Existem estudos que indicam que a falta de convivio social e de interacao com o ambiente, seja
familiar ou entre amigos pode acarretar em dificuldades cognitivas (50), porém alguns pro-
fissionais sabendo que a cognicao nao é afetada diretamente pela AME, tendem a nao analisar
profundamente o quanto a falta de interacao afeta os pacientes e a importancia de se trabalhar
a comunicacao e inclusao das pessoas com AME . Para trabalhar este aspecto, é essencial que o
individuo seja incluido nas diversas atividades da familia, especialmente as domésticas, observar
0s pais cozinharem ou assistirem juntos a filmes, escolherem a roupa que irao vestir, o desenho

gue querem ver e nao ficarem somente confinadas a um quarto ou a uma sala.

Dentro das escolas existe uma tendéncia a exclusao das criancas e jovens com AME, assim como
com outras deficiéncias. Ainda que as instituicoes se digam inclusivas e aceitem as pessoas com
AME, na pratica, podem nao se mostrar tao empenhadas em proporcionar um ambiente acolhedor
e de fato inclusivo nas atividades educacionais e de convivio social entre outros alunos. Os profes-
sores devem estimular a participagcao constante nas atividades, inclusive nas aulas de educacao
fisica. O impacto psicolégico que a exclusao gera nas criangas e adolescentes é imenso. Por isso,
¢ fundamental que as escolas adotem politicas rigorosas para promover a inclusao destes indivi-
duos e contem com apoio frequente de profissionais especializados, como psicélogos, pedagogos,

fisioterapeutas e outros profissionais da reabilitacao.

Esse estigma também permeia as universidades e as empresas, havendo preconceito com pes-
soas com AME que vao em busca de desenvolvimento profissional e académico. Um dos pontos
cruciais na melhoria da qualidade de vida dos individuos com AME ¢ a inclusao no sistema educa-

cional e no mercado de trabalho, estimulando a participagao social dessas pessoas.




EXCLUSAO SEGREGACAO

(IITITIN-¥ )
ALY
b

Alinhado a todas as dificuldades citadas, muitas vezes pelas barreiras atitudinais impostas, a falta
de acessibilidade e problemas de infraestrutura dos mais diversos estabelecimentos, publicos ou
privados, sao fatores que potencializam os desafios didrios enfrentados nao so pelos individuos
com AME, mas por todos que possuem alguma dificuldade fisica ou motora. Por exemplo, uma
pessoa que usa cadeira de rodas e precisa entrar em um 6nibus pode encontrar muita dificulda-
de, pois nao sao todos 0s que possuem a estrutura adequada para embarque e desembarque de
cadeirantes. Entao, apesar de todos os direitos estarem dispostos na Lei Brasileira de Inclusao
da Pessoa com Deficiéncia (49), ainda ha negligéncia de érgaos publicos e privados em relacao
a garantia destes direitos. E vital que a comunidade e os 6rgaos responsaveis trabalhem juntos

para solucionar essas questoes pautando-se na valorizagao ética dos direitos a igualdade social.
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Oportunidades
a serem trabec

sencial que as criangas, adolescentes e adultos sejam incluidos incluidos nas
diversas atividades diarias e tenham sua cognigao estimulada;

¢ Inclusao no sistema educacional e mercado de trabalho:
a busca pela inclusao das pessoas com AME a sociedade é crucial e os estigmas
existentes dentro das escolas, das universidades e das empresas devem ser
combatidos;

» Garantia dos direitos sociais e acessibilidade:
a comunidade deve ser vigilante e, em parceria com as autoridades publicas, construir
e garantir que as necessidades das pessoas com AME sejam atendidas.




Quadro-Resumo

No ambito de politicas sociais, ainda existe o atraso na tomada de a¢des visando
a inclusao dos pacientes com AME na sociedade;

Dentro das escolas, ainda existe a exclusao das criangas e jovens com AME;

Alguns movimentos simples tém grande importancia para o bem-estar dos pacientes
e suas perdas acarretam impactos emocionais e perda de independéncia;

E essencial que a crianga seja incluida e integrada as diversas atividades familiares;

Problemas de infraestrutura e as barreiras atitudinais impostas por uma sociedade ainda
pouco inclusiva, sao fatores que potencializam os desafios didrios das pessoas com AME.

\



Capitulo

\

O futuro da AME

essencial que pacientes, familiares, profissionais de salde, industria e 6rgaos reguladores

de saude atuem na garantia dos cuidados adequados aos individuos com AME. Tendo isso
em vista, como resultado da atuacao colaborativa entre diversos atores envolvidos com a
doenca no pais, concluimos este Guia, destacando a importancia da tomada de decisoes conjunta
para que os desafios e necessidades da comunidade de AME no Brasil sejam enderecados de for-

ma integral e assertiva.

0 papel que a comunidade tem hoje e continuara tendo para garantir seus direitos e melhorias no
gue diz respeito ao cuidado integral das pessoas com AME é central. Do lado cientifico, a troca de
experiéncias e de informacoes sobre a doenca deve sensibilizar cada vez mais pessoas, e pode
se traduzir, no futuro, em diagndésticos cada vez mais precoces, e em praticas de cuidados cada
vez mais personalizadas e eficientes. Pensando a perspectiva social da AME, devemos discutir
qualidade de vida para além de necessidades médicas, em politicas e iniciativas de integragao e
inclusao ao convivio social, educacao e mercado de trabalho. Por fim, devemos nos esforcar para

gue a pessoa com AME seja parte ativa do processo de tomada de decisao de seu futuro.

0 papel que a comunidade tem hoje e continuara tendo para garantir seus direitos e melhorias no
que diz respeito ao cuidado integral das pessoas com AME ¢é central. Do lado cientifico, a troca de
experiéncias e de informacodes sobre a doenca deve sensibilizar cada vez mais pessoas, e pode

se traduzir, no futuro, em diagnésticos cada vez mais precoces, e em praticas de cuidados cada
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vez mais personalizadas e eficientes. Pensando a perspectiva social da AME, devemos discutir
qualidade de vida para além de necessidades médicas, em politicas e iniciativas de integragao e
inclusao ao convivio social, educacao e mercado de trabalho. Por fim, devemos nos esforcar para

gue a pessoa com AME seja parte ativa do processo de tomada de decisao de seu futuro.

Com todos os pontos abordados, este Guia de Discussao tem como propdsito instituir no Brasil
uma onda de debates e novas discussoes sobre a AME, que possibilitem colocar em pratica acoes
importantes para a melhoria da vida da comunidade como um todo. Trabalhando hoje podemos

mudar o amanha.
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