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EM RESUMO

AME 5q (delecao do éxon 7 de SMN1): fraqueza proximal, arreflexia e
fasciculagao de lingua, com olhar vivo; CK normal ou pouco elevada. Suspeitou,
teste genético (MLPA ou gPCR) no mesmo dia e encaminhamento urgente ao
especialista: nusinersena, risdiplam e onasemnogeno (SUS, PCDT 2025)
rendem mais antes dos sintomas, e o onasemnogeno exige pedido até 6 meses.
Duchenne: menino de 2—6 anos com atraso motor, quedas, sinal de Gowers,
panturrilhas grandes e CK 50-100 vezes o normal (SBP 2020); ALT e AST altas
sem hepatopatia vém do musculo. O corticoide (prednisolona 0,75 mg/kg/dia ou
deflazacorte 0,9 mg/kg/dia, SBP 2023) é do neurologista; o pediatra cuida de
vacinas, peso, 0sso, crise adrenal e sinais de piora. @ Estavel: seguimento
conjunto. ¢ ' Suspeita: encaminhar ao especialista, com urgéncia na AME e com
prioridade na Duchenne ambulante. @ Desconforto respiratério, tosse ineficaz,
Sp02 < 95% que ndo sobe com a tosse assistida, recusa alimentar, vomitos
em uso de corticoide, dor toracica ou sincope: pronto-socorro, com oxigénio
s6 junto de suporte ventilatorio (SBP 2023).

O que é e como se apresenta

AME 5q — autossOmica recessiva, do neurénio motor do corno anterior; principal causa
monogénica de morte infantil. As copias de SMNZ2 se relacionam com a gravidade, sem
determina-la sozinhas (PCDT 2025).

TIPO INiclO MAIOR MARCO SMN2 EVOLUGAO NATURAL

0/1a Pré-natal Nenhum 1 Obito em semanas

1(~60%) <6 meses Nao senta 2-3 Obito < 2 anos sem tratamento
2 (~27%) 6-18 meses Senta, ndo anda 3 Escoliose, tosse fraca, disfagia
3(~13%) > 18 meses Anda; pode perder a marcha 34 Vida proxima do normal

4 Adulto Anda 24 Leve

Quadro: fraqueza proximal, arreflexia, torax em sino, respiragao paradoxal, fasciculagao de
lingua, tremor fino, choro e tosse fracos, disfagia; interagao preservada (SBP 2020; PCDT
2025). O pré-sintomatico s6 aparece pela triagem ou por irmao afetado.

Duchenne (DMD) — recessiva ligada ao X, sem distrofina; ~1:5.000 meninos; 30-50% sem
histéria familiar (SBP 2020 e 2023). Atraso motor, quedas, dificuldade em escadas, pseudo-
hipertrofia de panturrilhas, marcha na ponta dos pés; aos 3—4 anos, marcha anserina,
hiperlordose e Gowers; perda da marcha aos 8-12 anos sem corticoide; depois escoliose,
insuficiéncia respiratéria e cardiomiopatia, principal causa de 6bito (SBP 2023). Mais TDAH,
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TEA, deficiéncia intelectual e atraso de linguagem (SBP 2023; AEP 2022). Cerca de 19%
das portadoras tém cardiomiopatia (SBP 2023).

Classificagcao de gravidade

GRAVIDADE CRITERIOS CLiNICOS CONDUTA

@ Leve Diagnéstico confirmado e estavel: tosse eficaz (ou  Pediatra + centro neuromuscular;
assistida funcionando), SpO2 = 95% em ar plano de crise escrito
ambiente, alimentagao e peso adequados, sem
sintomas cardiacos

Suspeita sem comprometimento respiratério ou AME: teste genético hoje e
Moderada alimentar: fraqueza com arreflexia ou fasciculagdo = encaminhamento urgente ao

(AME); atraso motor, Gowers, CK > 3 vezes o especialista (PCDT 2025; AAP 2013).

normal ou ALT/AST altas inexplicadas (Duchenne). Duchenne ambulante: encaminhar

Paciente conhecido com infeccao leve, SpO2 < ao neuropediatra com prioridade.

95% que melhora com a tosse assistida, perda de Intercorréncia: reavaliar em 24—48 h,

peso, engasgos novos, ronco ou cefaleia matinal intensificar a tosse assistida, avisar o
centro
@ Grave Desconforto respiratorio, apneia, Sp02 < 95% sem Pronto-socorro com UTI pediatrica,
melhora com a tosse assistida (SBP 2023), transporte com equipe, levando VNI,
sonoléncia ou cefaleia (hipercapnia); degluticao tosse assistida e cartdo de
ineficaz, aspiragéo; vomitos, prostragao ou emergéncia

hipotensao em uso de corticoide; dor toracica,
sincope, insuficiéncia cardiaca; fratura com
dispneia ou confusao; ictericia ou sangramento
apds onasemnogeno; febre com rigidez apos

nusinersena

Elevam a gravidade: AME tipo 1 ou ndo-sentador; 2 copias de SMN2; tratamento tardio;
Duchenne sem marcha; CVF < 50% ou pico de fluxo de tosse < 270 L/min (SBP 2023);
escoliose; disfagia; desnutricao ou obesidade; corticoide crénico; cardiomiopatia; < 2 anos na
sazonalidade do VSR.

Diagndéstico no consultério

A suspeita é clinica: forga (levantar do chao, subir degrau), reflexos, lingua em repouso,

respiracao, panturrilhas, marcha.

AME:

1. Teste genético de SMN1 e SMN2 (MLPA ou gPCR) no mesmo dia, sem esperar
eletroneuromiografia ou ressonéncia (PCDT 2025; AEP 2022). CK normal nao afasta AME.
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2. Teste do pezinho: AME ¢é a etapa V da ampliacao (Lei 14.154/2021; Portaria GM/MS n°
7.293/2025). Fonte oficial s6 para Minas Gerais (SUS desde 30/01/2024); que em maio de
2026 s6 DF, MG e MS a oferecam, com ES e PR em implantacao, vem de fonte jornalistica
(APM). Nao detecta variantes pontuais: negativo nao exclui. Triagem positiva € urgéncia

(confirmacgao e especialista na mesma semana).

3. Irm&o de crianca com AME: teste genético logo apds o nascimento.
Duchenne:

1. CK em todo menino com atraso motor, hipotonia, quedas, Gowers ou atraso de linguagem
com fraqueza: na DMD, 50-100 vezes o normal (SBP 2020), em geral > 1.000 U/L; > 3

vezes o normal encaminha (AAP 2013). Nao dosar apds exercicio intenso ou injegéo IM.

2. ALT/AST (e DHL) altas "sem hepatopatia”: CK e GGT antes de investigar o figado
(CDC 2018; AEP 2022).

3. Especialista: MLPA do gene DMD (~70% delegbes ou duplicagdes); se negativo,
sequenciamento; bidpsia s6 se a genética nao fechar (CDC 2018). Aconselhamento
genético e teste da mae (SBP 2023).

Diferencial que nao pode passar: Becker, distrofias de cinturas, Pompe (terapia enzimatica),
dermatomiosite juvenil, miosite viral, rabdomidlise, hipotireoidismo, botulismo, miastenia,

Guillain-Barré, paralisia cerebral hipotonica.

Tratamento e seguimento

Especialista: confirmacao, terapias modificadoras, corticoide, coracao, ventilagao, ortopedia.
Pediatra: vacinas, crescimento, nutricdo, osso, desenvolvimento, escola, piora, plano de crise,

familia e cuidados paliativos.

AME no SUS (PCDT 2025): tipos 1 e 2 com até 3 copias de SMN2, pré-sintomaticos ou
sintomaticos, nutricdo adequada e vacinas em dia; tipo 2 sintomatico até 12 anos no inicio (ou
mais velho se senta sem apoio). Sem associagao; apds o onasemnogeno, suspendem-se 0s

outros. Tipos 3 e 4 fora do PCDT. Reavaliacdo a cada 3 meses.
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MEDICAMENTO

INTERVALO

DURAGAO

OBSERVAGAO E
REFERENCIA

Nusinersena

Risdiplam

Onasemnogeno

abeparvoveque

Prednisolona (com o

onasemnogeno)

Prednisolona

(Duchenne)

Deflazacorte
(Duchenne)

Hidrocortisona IM
ou IV (crise adrenal
em corticoide

12 mg intratecal

Até 2 meses 0,15
mg/kg; 2 meses a <
2 anos 0,20 mg/kg;

2 2 anos 0,25

mg/kg; = 20 kg 5 mg

(max.)

1,1 x 10M4

genomas virais’kg

Y

1 mg/kg/dia VO

0,75 mg/kg/dia VO

0,9 mg/kg/dia VO

Lactente e pré-
escolar 25 mg;

escolar 50 mg;

Dias 0, 14 e 28;
42 dose 30 dias

apos a 3?; depois

a cada 4 meses

1 vez/dia VO

Dose unica

1 vez/dia

Diaria; ou 10
dias com 10 de

pausa

1 vez/dia

Imediata, antes
do transporte

Continua,
com
reavaliacao

Continua,
com

reavaliacao

Unica

Do dia
anterior até 30
dias apos

Longo prazo,
também apds
a perda da
marcha

Longo prazo

Até estabilizar

PCDT AME 2025;
cefaleia, vomitos, dor
lombar

PCDT AME 2025;
contracepgao eficaz na
adolescente

PCDT AME 2025: tipo 1
ou pré-sintomatico;
pedido até 6 meses,
infusdo até 7; anti-AAV9
< 1:50; sem VM invasiva
> 16 h/dia

PCDT AME 2025; ALT,
AST, plaquetas e
troponina semanais no
1°més

SBP 2023; nunca
suspender
abruptamente

SBP 2023

Insuficiéncia adrenal e
HAC (site); SF 20 mL/kg

e glicose; nao esperar

crbnico) adolescente 100 mg
(SBP 2019), ou 50—
100 mg/m? (max.

100 mg)

exames

Corticoide na Duchenne: a SBP (2023) inicia quando comeca a perda funcional motora; o
CDC (2018), antes do declinio. O site segue a SBP; decide o neurologista, apds as vacinas
vivas. Vigiar peso, pressao, glicemia, comportamento, catarata, estatura e puberdade
(endocrinologista se estatura < p3, velocidade < 4 cm/ano ou sem puberdade aos 14 anos,
CDC 2018). Cartdo de emergéncia, hidrocortisona injetavel em casa e dose de estresse em

doenga, trauma ou cirurgia (CDC 2018; documento de Insuficiéncia adrenal do site).
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Terapias novas (09/2026): givinostate registrado na Anvisa em 13/08/2026 (termo de
compromisso), = 6 anos, com corticoide; Elevidys suspenso em 2025 por insuficiéncia hepatica
fatal e com registro cancelado em ago/2026; atalureno: Anvisa = 2 anos (2021); vamorolona

e exon skipping sem registro localizado. Nao ha PCDT de Duchenne.

Respiragao (SBP 2023; consenso de AME 2018): proativa. AME nao-sentadora: fisioterapia,
tosse mecanicamente assistida, aspiracdo e VNI em dois niveis (nao CPAP) antes da
faléncia. Duchenne: espirometria desde 6 anos e, sem marcha, CVF, pressdes maximas, pico
de fluxo de tosse e SpO2 a cada 6 meses; tosse assistida se CVF < 50%, pico de fluxo < 270
L/min ou PEmax < 60 cmH20O; VNI noturna se CVF < 50%, PImax < 60 cmH20, CO2 > 45
mmHg ou SpO2 basal < 95%. Oximetro em casa: SpO2 < 95% em ar ambiente = intensificar
a tosse assistida. Oxigénio nunca isolado (piora a hipercapnia); € seguro com VNI e tosse
assistida (SBP 2023).

Nutricao: AME nao-sentadora — videodeglutograma apés o diagnéstico; se falhar ou nao
crescer, gastrostomia; jejum < 6 h em doenca aguda e vigiar glicemia (consenso 2018).
Duchenne em corticoide tende a obesidade.

Coracao (Duchenne, SBP 2023): cardiologista, ECG e ecocardiograma anuais a partir dos
10 anos; IECA ou BRA perto dos 10 anos mesmo com fung¢ao normal; tratar em qualquer
idade se sintomas, queda da fracdo de ejecao ou fibrose; Holter periédico. O CDC (2018) avalia

desde o diagndstico. Maes portadoras também.

Osso: calcio e vitamina D (SBP 2023; 600 Ul/dia a partir de 1 ano, padrao do site; corrigir se
25-0OH-D < 30 ng/mL — CDC 2018); bisfosfonato pelo especialista apés fratura de baixo
impacto; escoliose > 20°: ortopedista (CDC 2018).

Vacinas: inativadas; influenza anual (= 6 meses) para paciente e familia e pneumococica
(SBP 2023; calendario do site e CRIE). Vivas antes do corticoide; com prednisona 2 20
mg/dia (ou 2 2 mg/kg/dia em < 10 kg) por 2 2 semanas, vivas contraindicadas, e aguardar
1 més apos suspender (Guia Vacinal do site). Nirsevimabe no SUS para < 2 anos com

doeng¢a neuromuscular grave na sazonalidade.

Anestesia: na Duchenne, succinilcolina e halogenados sao contraindicados (rabdomidlise,
hipercalemia); preferir anestesia venosa total (CDC 2018). Na AME, centro terciario,
capnografia, VNI e tosse assistida no pés-operatério (consenso 2018).

Nao fazer: esperar ENMG para o teste da AME; investigar hepatite sem CK; suspender
corticoide de uma vez; oxigénio sem suporte ventilatorio; exercicio intenso na Duchenne (SBP
2023).

Quando encaminhar ao pronto-socorro ou internar

» Desconforto respiratorio, apneia, Sp0O2 < 95% sem melhora com a tosse assistida,
sonoléncia ou cefaleia (hipercapnia).
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Degluticao ineficaz, aspiracao, desidratagdo ou jejum prolongado.

« Em corticoide: vomitos, prostracao, hipotensao ou hipoglicemia.

Dor toracica, palpitagao, sincope ou insuficiéncia cardiaca; fratura de osso longo.

Ictericia ou sangramento ap6s onasemnogeno; febre com rigidez apds nusinersena.

Como encaminhar: semissentado; aspirar; usar a VNI e a tosse assistida do paciente;
oxigénio s6 junto com suporte ventilatério (VNI, bolsa-mascara) ou com monitoragéo de
CO2, no menor fluxo, sem nega-lo (SBP 2023; consenso de AME 2018) — com esse suporte,
alvo Sp02 2 94% (padrao do site); glicemia capilar e acesso venoso; crise adrenal:
hidrocortisona IM ou IV (tabela) antes de transferir; ndo sedar; SAMU para UTI pediatrica,
com cartdo de emergéncia e contato do neurologista.

Orientacoes de retorno e sinais de alerta para a familia

« Vacinas e influenza anual para toda a familia; evitar pessoas resfriadas.
« Oximetro em casa: abaixo de 95%, mais tosse assistida e ligar para a equipe.
« N&o suspender o corticoide; levar sempre o cartdo de emergéncia.

« Pronto-socorro se: respiracao dificil ou com a barriga "puxando"; labios roxos; sonoléncia
ou dor de cabeca ao acordar; nao consegue engolir; vémitos em uso de corticoide; desmaio

ou dor no peito; queda com dor forte; olhos amarelos apés a terapia génica.
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7. Comparagao com as referéncias

MINISTE- JOHNS HARVARD OXFORD /
RIO DA HOPKINS CAM-
SAUDE BRIDGE
Suspeita Fasciculagdo e PCDT AME: CKematraso NG127:CKno CKnoneuro- Sem posicdo Sem posicdo  Segue o NICE

arreflexia clinica + motor com t6- menino com desenvolvi- especifica especifica

(AME); CK 50— MLPA/gPCR  nus baixo; > atraso oure-  mento; ALT localizada localizada

100x (DMD) 3x encaminha gresséao alta inexplica-

(2020) (2013) motora da (2022)

Triagem neo-  Permite tratar  Etapa V (Por- Sem posigdo = Em avaliagdo Regional, ndo Sem posicdo  Sem posicdo  Programa

natal da AME antes dos sin- taria especifica na Inglaterra universal especifica especifica inglés
tomas (2020)  7.293/2025); localizada desde (2022) localizada localizada
DF, MG e MS out/2026
(imprensa)

Terapias da Nusinersena e Tipos 1-2, até Sem posicdo  Onasemnoge- Trés farmacos, Sem posicdo  Sem posicdo  Segue o NICE

AME onasemnoge- 3 copias; ona- especifica no até 12 me- tratar cedo especifica especifica

no (2020) semnogeno localizada ses (HST15, localizada localizada

até 6-7 meses HST24)

Corticoide na 0,75 0u 0,9 Sem PCDT de Sem posigdo  Vamorolona =  Cronico, prefe- Sem posicdo  Sem posicdo  Segue o NICE
DMD mg/kg/dia; ini- Duchenne especifica 4 anos; atalu-  re deflazacorte especifica especifica

ciar na perda localizada reno ambulan- localizada localizada

funcional te 2 2 anos

(2023)

Coragao e pul- Eco anual des- Sem posicdo  Sem posicdo  Sem posigdo  Cardioprote- Sem posicdo  Sem posicdo  Segue o NICE

mao na DMD  de 10 anos; especifica especifica especifica cdo e suporte  especifica especifica
IECA perto dos localizada localizada localizada respiratério localizada localizada
10; O2 nunca
isolado

Leitura: SBP, AAP, NICE (NG127) e AEP convergem na CK do menino com atraso motor;
AEP e CDC somam as transaminases sem hepatopatia. Na AME, o PCDT 2025 é mais
restrito que o NICE (onasemnogeno com pedido até 6 meses x até 12 meses). A triagem
neonatal € a maior lacuna. Na Duchenne, SBP e CDC usam as mesmas doses, mas divergem
no inicio do corticoide e do rastreio cardiaco (10 anos na SBP; desde o diagnéstico no
CDC); a AEP prefere deflazacorte; o NICE incorporou vamorolona e atalureno, ausentes do
SUS. O site adota a posi¢cao da SBP, com o PCDT do Ministério da Saude na AME, o
documento de Insuficiéncia adrenal do site (SBP 2019) na crise adrenal e o CDC (2018) s6
onde a SBP néo se posiciona (anestesia, detalhes de osso e vacinas).
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PONTOS PRATICOS

1. Fraqueza com arreflexia ou fasciculagéo de lingua, ou triagem neonatal positiva:
teste genético da AME no mesmo dia (onasemnogeno no SUS s6 com pedido
até 6 meses); CK normal e teste do pezinho negativo ndo afastam.

2. Menino com atraso motor, quedas ou Gowers: CK; ALT e AST altas sem causa
pedem CK antes do figado.

3. Vacinas vivas antes do corticoide; influenza anual para paciente e familia;
nirsevimabe no SUS abaixo de 2 anos.

4. Corticoide cronico: nunca suspender de uma vez; hidrocortisona injetavel em
casa.

(&)}

. Duchenne: sem succinilcolina nem halogenados na anestesia.

»

. Sp0O2 < 95%: primeiro tosse assistida e VNI; oxigénio sé com suporte
ventilatério, SpO2 = 94% no transporte.

Veja também, nesta Biblioteca: Hipotonia no lactente (nesta area); Desenvolvimento
Neuromotor de 0 a 2 Anos (Neurologia); Atraso de fala e do desenvolvimento;
Insuficiéncia cardiaca na crian¢a; Oxigenoterapia domiciliar na crian¢a; Pneumonia
aspirativa e disfagia na crianga com comprometimento neurolégico; Insuficiéncia adrenal
e hiperplasia adrenal congénita; Dermatomiosite Juvenil; Imunizantes contra o VSR
(Temas SBP 2026).

Fontes

» SBP, Departamentos de Neurologia, Genética Clinica e Medicina do Sono. Distrofia
Muscular de Duchenne (Documento Cientifico n° 97), 2023. PDF

» SBP, Departamento de Neurologia. Sinais de alerta na avaliagao neuroldgica da crianca e
do adolescente, 2020. PDF

» Ministério da Saude, Conitec. PCDT AME 5q tipos 1 e 2 (Portaria Conjunta n° 3,
20/03/2025), versao resumida. PDF; Portaria GM/MS n° 7.293/2025. bvsms

 Anvisa. Givinostate, 2026. gov.br; Translarna (atalureno), 2021. gov.br
« Agéncia Brasil. Anvisa e Roche cancelam registro de Elevidys, 2026. agenciabrasil

« APM. S6 3 estados detectam AME no teste do pezinho, maio de 2026. apm.org.br; Governo
de Minas Gerais, 2024. mg.gov.br

« Birnkrant DJ et al. (CDC). Diagnosis and management of Duchenne muscular dystrophy,
partes 1-3. Lancet Neurol, 2018. Parte 1; Parte 2; Parte 3
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https://www.sbp.com.br/fileadmin/user_upload/24214c-DC_Distrofia_Muscular_de_Duchenne.pdf
https://www.sbp.com.br/fileadmin/user_upload/_22390c-MO_-_Sinais_Alerta_na_AvalNeurologica.pdf
https://www.gov.br/conitec/pt-br/midias/protocolos/resumidos/PCDT_Resumido_AME_2025_4.pdf/@@display-file/file
https://bvsms.saude.gov.br/bvs/saudelegis/gm/2025/prt7293_27_06_2025.html
https://www.gov.br/anvisa/pt-br/assuntos/noticias-anvisa/2026/anvisa-aprova-novo-medicamento-para-distrofia-muscular-de-duchenne
https://www.gov.br/anvisa/pt-br/assuntos/medicamentos/novos-medicamentos-e-indicacoes/translarna-atalureno-ampliacao-de-uso
https://agenciabrasil.ebc.com.br/saude/noticia/2026-08/anvisa-e-roche-cancelam-registro-de-elevidys-para-doenca-rara
https://www.apm.org.br/apos-5-anos-de-lei-teste-do-pezinho-ampliado-avanca-pouco-e-so-3-estados-detectam-ame/
https://www.secretariageral.mg.gov.br/Noticias/Detalhe/5367
https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC5869704/
https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC5889091/
https://www.parentprojectmd.org/wp-content/uploads/2018/06/Duchenne_CareConsiderations_2018_Part3.pdf

« Mercuri E, Finkel RS et al. Diagnosis and management of spinal muscular atrophy, partes 1
e 2. Neuromuscul Disord, 2018. Parte 1; Parte 2

» AAP. Noritz GH, Murphy NA. Motor Delays — Early Identification and Evaluation. Pediatrics,
2013. PDF

« NICE. NG127 (segdo 1.25), 2019. nice.org.uk; HST15, HST24, HST22 e TA1031. HST15;
HST24; HST22; TA1031

» UK National Screening Committee. Newborn screening for SMA in England from October
2026. blog.gov.uk

« AEP. Atrofia muscular espinal; Hiperckemias y distrofias musculares, 2022. AME; Distrofias
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https://www.fsma.pl/wp-content/uploads/2018/08/Diagnosis-and-management-of-spinal-muscular-atrophy-part-1.pdf
https://www.fsma.pl/wp-content/uploads/2018/08/Diagnosis-and-management-of-spinal-muscular-atrophy-part-2.pdf
https://papers.ucalgary.ca/paediatrics/assets/aap-motor-delays_early-identification-and-evaluation.pdf
https://www.nice.org.uk/guidance/ng127/chapter/Recommendations-for-children-aged-under-16
https://www.nice.org.uk/guidance/hst15/chapter/1-Recommendations
https://www.nice.org.uk/guidance/hst24/chapter/1-Recommendations
https://www.nice.org.uk/guidance/hst22/chapter/1-Recommendations
https://www.nice.org.uk/guidance/ta1031
https://nationalscreening.blog.gov.uk/2026/05/12/ise-of-newborn-screening-for-sma-set-to-begin-in-england-from-october-2026/
https://static.aeped.es/19_907230a52a.pdf
https://static.aeped.es/24_0_333aa33bb4.pdf
https://www.neonatologia.com.br/

