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RESUMO

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) tipo 1 é uma doen¢a
genética caracterizada pela degeneracio progressiva dos
motoneurdnios, resultando em comprometimento motor e
respiratorio. Apesar da gravidade da doenca, os avancos
nas terapias modificadoras e na reabilitacio tém
proporcionado melhores perspectivas de sobrevida e
funcionalidade. Este estudo teve como objetivo descrever a
importancia da fisioterapia na reabilitacio de uma crianca
com AME tipo 1 por meio de um relato de caso. Trata-se de
um paciente do sexo masculino, com oito anos de idade,
diagnosticado aos quatro meses de vida, submetido ao
tratamento medicamentoso associado a0 acompanhamento
fisioterapéutico motor e respiratério intensivo desde a
suspeita diagndstica. Ao longo da evolucdo clinica,
observou-se melhora do controle cefilico, aquisicio da
postura sentada sem apoio, aumento da forca muscular,
estabilizacdo funcional e da funcio respiratoria. Conclui-
se que a fisioterapia, integrada ao tratamento
medicamentoso e ao acompanhamento multiprofissional,
desempenha papel fundamental na preservacio da funcio
motora e respiratéria e na qualidade de vida. Ademais, este
relato busca contribuir para o conhecimento cientifico,
auxiliar profissionais e familiares no manejo da doenca e
evidenciar que a intervencio precoce continua pode
proporcionar resultados significativos, fortalecendo a
perspectiva de um prognéstico mais favoravel para
criancas com AME tipo 1.

PALAVRAS-CHAVE: Atrofia Muscular Espinhal;

Fisioterapia; Reabilitacdo; Doengas Neuromusculares.

ABSTRACT

Spinal Muscular Atrophy (SMA) type 1 is a genetic disorder
characterized by the progressive degeneration of motor
neurons, resulting in motor and respiratory impairment.
Despite the severity of the disease, advances in disease-
modifying therapies and rehabilitation have improved survival
and functional outcomes. This study aimed to describe the role
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of physiotherapy in the rehabilitation of a child with SMA type
1 through a case report. The patient was an eight-year-old male
diagnosed at four months of age, who received
pharmacological treatment combined with intensive motor and
respiratory physiotherapy from the time of diagnostic
suspicion. Throughout the clinical course, improvements were
observed in head control, independent sitting, muscle strength,
functional stability, and respiratory function. Physiotherapy,
when integrated with pharmacological treatment and
multidisciplinary care, plays a fundamental role in preserving
motor and respiratory function and promoting quality of life.
Furthermore, this case report aims to contribute to the
scientific literature, support healthcare professionals and
families in the management of SMA and highlight that early
and continuous intervention may lead to significant functional
outcomes, reinforcing the prospect of a more favorable
prognosis for children with SMA type 1.

KEYWORDS: Spinal Muscular Atrophy; Physical Therapy;
Rehabilitation; Neuromuscular Diseases.

1. INTRODUCAO

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) é uma doenga
neurodegenerativa de origem genética, caracterizada
pela perda progressiva dos motoneurdnios localizados
no corno anterior da medula espinhal e¢ na coluna
eferente somatica dos nervos cranianos, levando a
fraqueza e a atrofia muscular progressiva, além de
comprometimento respiratorio nos casos mais graves'.

Nos  ultimos anos, avangos terapéuticos
significativos foram alcangados com o desenvolvimento
de terapias medicamentosas especificas, como o
nusinersena (Spinraza®), o onasemnogene abeparvovec
(Zolgensma®) e o risdiplam (Evrysdi®). Esses
medicamentos atuam no aumento da producdo da
proteina SMN funcional (Survival Motor Neuron),
fundamental para a sobrevivéncia dos neurdnios
motores>.

Apesar dos avangos proporcionados pelas terapias
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modificadoras da doenca, a evolugdo funcional e
respiratoria dos individuos com AME permanece
diretamente  relacionada ao  acompanhamento
multiprofissional continuo, no qual a fisioterapia ocupa
posicdo central. As recomendagdes internacionais
destacam que a reabilitagdo deve ser iniciada
precocemente ¢ mantida de forma sistematica, mesmo
apds o inicio do tratamento medicamentoso, visando
preservar a funcdo motora, prevenir complicacdes
osteomioarticulares e respiratorias, otimizar o
desempenho funcional e favorecer maior independéncia
nas atividades de vida diaria (AVD’S). Assim, a
associagdo entre terapia farmacologica e a fisioterapia
continua constitui atualmente o padrdo de cuidado para
criangas com AME, uma vez que ambas atuam de forma
complementar na promoc¢do da sobrevida, da
funcionalidade e da qualidade de vida3.*.

Entretanto, apesar desses progressos, a fisioterapia
continua desempenhando papel essencial no tratamento
das criangas com AME tipo 1. A intervencdo
fisioterapéutica, associada a terapia medicamentosa e a
uma equipe multidisciplinar, contribui para a
manutencdo da forca muscular residual, da mobilidade
articular e da capacidade respiratéria, retardando a
progressdo das limitagdes e melhorando a qualidade de
vida®.

A AME ¢ classificada em quatro tipos, conforme a
idade de inicio ¢ a fungdo motora maxima alcangada:
tipo I (grave), tipo II (intermediaria), tipo III (branda) e
tipo IV (adulta)®. O diagnéstico é confirmado por
analise genética, geralmente pela identificacdo da
auséncia do éxon 7 do gene SMNI.

Trata-se de uma condig¢@o hereditaria autossomica
recessiva causada pela dele¢do ou mutacdo
homozigotica do gene SMNI, localizado no
cromossomo 5q13. A quantidade de copias do gene
SMN2 influencia a gravidade da doenga, uma vez que
esse gene produz apenas cerca de 25% da proteina de
sobrevivéncia do motoneurdnio (SMN) necessaria para
a manuteng¢ao da fun¢do neuronal’.

A incidéncia mundial ¢é estimada em
aproximadamente 1 caso para cada 10.000 nascidos
vivos, podendo variar entre 5,1 e 16,6 casos por 100.000
nascidos vivos, conforme a populacgio estudada. Quanto
a prevaléncia, estima-se entre 1 a 2 casos por 100.000
habitantes, podendo apresentar variagdes conforme as
caracteristicas  populacionais, sendo influenciada
principalmente pelo acesso ao diagndstico, as terapias
modificadoras da doenga e a sobrevida dos individuos
acometidos. No Brasil, ainda ndo existem estudos
epidemioldgicos nacionais capazes de determinar a
prevaléncia da doenca, sendo adotadas estimativas
internacionais como referéncia®.

Este estudo, caracterizado como um relato de caso,
tem como objetivo descrever e analisar a importancia da
fisioterapia na reabilitagdo de uma crianca com AME
tipo I, destacando como a abordagem terapéutica pode
promover ganhos funcionais e respiratorios, bem como
maior autonomia nas atividades de vida diaria.
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2. CASO CLINICO

O presente relato de caso refere-se a um paciente do
sexo masculino, 8 anos de idade, diagnosticado com
Atrofia Muscular Espinhal (AME) tipo 1, por meio de
teste genético realizado aos 4 meses de vida,
evidenciando dele¢do homozigdtica do gene SMNI.
Filho de pais n3o consanguineos, nascido de parto
cesareo, com idade gestacional de 41 semanas, peso ao
nascer de 3.150g, comprimento de 51 cm e indice de
Apgar de 9 no primeiro minuto e 10 no quinto minuto,
sem nenhuma dificuldade respiratéria ao nascer.
Durante o periodo gestacional, a mae relatou ndo
apresentar intercorréncias até o nascimento, sem
necessidade de internagoes.

Segundo relato dos responsaveis, 0s primeiros sinais
clinicos foram observados nos primeiros dias de vida,
cerca de 15 dias apds o nascimento, caracterizados por
hipotonia generalizada, falta de sustentagdo de tronco,
falta de movimento nas pernas, fraqueza nos bragos e
hiporreflexia. Diante da persisténcia dos sinais clinicos,
o paciente foi encaminhado para avaliagdo com
neuropediatra.

Os reflexos primitivos constituem respostas motoras
automaticas mediadas pelo tronco encefalico e pela
medula espinhal, sendo fundamentais para a avaliacdo
neurologica do recém-nascido. Em lactentes saudaveis,
reflexos como o de Moro, succ¢do, busca, preensdo
palmar e plantar, marcha automatica e reflexo tonico
cervical assimétrico encontram-se presentes ao
nascimento, refletindo a integridade do sistema nervoso
central e periférico, além de contribuirem para a
alimentagdo, protecdo e adaptacdo ao ambiente
extrauterino. A medida que ocorre a maturagio do
sistema nervoso central, esses reflexos sdo
progressivamente inibidos durante os primeiros meses
de vida, possibilitando o surgimento dos movimentos
voluntarios e dos marcos do desenvolvimento motor.
Em contrapartida, criangas com AME tipo 1 apresentam
comprometimento dos neurdnios motores inferiores,
resultando em hipotonia acentuada, fraqueza muscular
generalizada e redugdo da resposta motora aos
estimulos®.

Dessa forma, embora alguns reflexos primitivos
possam estar inicialmente presentes, sua expressiao
costuma ser diminuida em razdo da incapacidade de
gerar uma resposta muscular adequada. Observa-se
também, diminui¢do ou auséncia dos reflexos
osteotendinosos, caracteristica marcante da doenga,
associada a limitagdo na aquisicdo dos marcos motores
e ao comprometimento progressivo das fungdes
respiratéria e de degluti¢do, aspectos que diferenciam
significativamente esses pacientes do desenvolvimento
neuropsicomotor esperado para lactentes saudaveis®.

Durante a investigacdo diagnoéstica, aos quatro
meses de vida, foram realizados exames laboratoriais ¢
eletroneuromiografia, cujos achados evidenciaram
alteragdes compativeis com o comprometimento do
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neurdnio motor, levantando a hipotese diagnostica de
AME. Em seguida, foi solicitado o teste genético
molecular, que confirmou o diagnostico de AME tipo I
na primeira consulta, através de profissional
especializado em doengas neuromusculares, o que
reforca a importancia de existir profissionais
capacitados e especializados, pois essa ndo ¢ a realidade
de todas as criangas acometidas. De acordo com os
responsaveis, receber o diagnostico foi assustador, por
ndo conhecer a doenca, pela gravidade do diagnostico,
os tratamentos de alto custo e os cuidados intensivos que
o diagnostico exige.

A evolugdo clinica da AME tipo I esta associada a
importante comprometimento motor, respiratorio e
bulbar, podendo ocasionar episodios recorrentes de
descompensagdo  clinica e  necessidade  de
hospitalizagdo. A fraqueza da musculatura respiratoria
compromete a eficidcia da tosse e a depuragdo das
secrecdes, favorecendo o desenvolvimento de
atelectasias, infeccdes respiratdrias e insuficiéncia
ventilatoria. Paralelamente, o comprometimento da
musculatura bulbar pode ocasionar disfagia e
dificuldades alimentares, aumentando o risco de
aspiragdo e de complicagdes pulmonares. Dessa forma,
a associagdo entre déficit motor, altera¢des da degluticdo
e comprometimento respiratorio pode contribuir para a
ocorréncia de interna¢des hospitalares recorrentes em
pacientes com AME tipo I°.

Em relagdo ao desenvolvimento motor e funcional,
os responsaveis relatam que, anteriormente ao inicio do
tratamento medicamentoso com nusinersena
(Spinraza®) e acompanhamento fisioterapéutico, o
paciente era incapaz de sustentar a cabega. Aos seis
medes de idade, iniciou o tratamento com nusinersena
(Spinraza®), simultaneamente ao acompanhamento
fisioterapéutico. Posteriormente, aos quatro anos de
idade, foi submetido a terapia génica com
onasemnogene abeparvovec (Zolgensma®). Apds o
inicio das terapias, passou a apresentar controle cefalico
com sustentacdo voluntaria.

Além disso, foram relatados outros marcos do
desenvolvimento motor, que incluem a capacidade de
sentar sem apoio, ap6s o segundo ano de tratamento
medicamentoso associado a fisioterapia motora, com
fortalecimento de tronco e melhora do equilibrio,
apresentando movimentos de MSs e Mls, com ganho de
forca gradativo, melhora de tonus muscular e elevagéo
dos membros contra gravidade. Uma vez que, ao inicio
do diagnodstico e anteriormente ao tratamento
medicamentoso e fisioterapéutico, 0 mesmo perdeu todo
o movimento de MIs, apresentando fraqueza e
dificuldade em realizar movimentos com MSs.

Quanto a alimentagdo, os responsaveis relatam
disfagia importante, com dificuldades para deglutigdo e
alimentagdo oral, sendo capaz de se alimentar
atualmente apenas com alimentos processados em
consisténcia pastosa e volume reduzido. Em decorréncia
dessas alteragdes, o paciente faz utilizagdo de suporte
nutricional por meio de sonda de gastrostomia.

No aspecto respiratdrio, atualmente utiliza suporte
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ventilatério ndo invasivo (VNI) apenas durante o
periodo de sono. No entanto, no inicio do diagnoéstico e
tratamento da doenga, necessitou de VNI por até 22
horas diarias. Em processos virais ou agravamento do
quadro respiratério, o tempo de utilizagdo da VNI ¢
ampliado conforme a necessidade clinica, com ajustes
dos parametros ventilatorios realizados pelo
fisioterapeuta especialista. O equipamento utilizado ¢ o
ventilador de suporte 4 vida Trilogy EVO® (Philips
Respironics).

No que se refere a higiene bronquica, o paciente faz
uso do CoughAssist®, de forma preventiva, com o
objetivo de favorecer a remogao de secregdes e otimizar
a depuragdo das vias aéreas. Em periodos de
comprometimento respiratorio, a frequéncia de
utilizagdo do equipamento ¢ intensificada para auxiliar
na eliminacao do acimulo de secrecoes.

Nos primeiros cinco anos de vida, o paciente
necessitou pelo menos 4 internacdes hospitalares
semestrais, em decorréncia de complicagdes
respiratorias, como, infec¢des virais, pneumonia e
atelectasias. Ja& houve necessidade de internagdo em
Unidade de Terapia Intensiva (UTI), com permanéncia
de aproximadamente 30 dias em cada episodio. Em um
dos episodios, foi submetido a intubagdo orotraqueal,
permanecendo em ventilagdo mecénica invasiva por
cinco dias. O processo de extubagdo foi conduzido por
fisioterapeuta especialista em doencas neuromusculares
e ventilagdo mecanica, seguindo o protocolo
internacional de extubagdo para pacientes com doencas
neuromusculares, descrito por John R. Bach'.

Referente ao acompanhamento e tratamento, os
responsaveis relataram que, sdo realizados desde os
quatro meses de idade, ainda durante a investigagdo
diagnostica e diante da suspeita clinica de AME, o
paciente iniciou acompanhamento fisioterapéutico por
indica¢do da neuropediatra responsavel. Desde entdo,
realiza fisioterapia motora e respiratoria de forma
continua, com o objetivo de prevenir complicagdes
secundarias, preservar funcionalidade e favorecer o
desenvolvimento motor e respiratdrio. Atualmente, o
programa de reabilitagdo ¢ composto por fisioterapeuta
neurofuncional motora seis vezes por semana,
fisioterapia respiratoria pelo método RTA seis vezes por
semana ¢ fisioterapia aquatica uma vez por semana.
Além disso, realiza acompanhamento multiprofissional
com sessdes de fonoaudiologia trés vezes por semana,
terapia ocupacional uma vez por semana e
psicopedagogia duas vezes por semana.

O seguimento fisioterapéutico inclui avaliagdes
anuais realizadas por fisioterapeutas especialistas em
doengas neuromusculares, visando a atualizagdo do
protocolo de reabilitagdo motora e respiratoria de acordo
com a evolugdo clinica do paciente.

Em relagdo ao tratamento medicamentoso, o
paciente recebeu 14 doses de nusinersa (Spinraza®). Aos
quatro anos de idade, foi submetido a terapia génica com
onasemnogene abeparvovec (Zolgensma®). Apds a
administracdo de terapia génica, apresentou excelente
resposta clinica, com estabilizacdo do quadro e evolugao
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atividades simples dificuldades para
como mexer no realizar as
tablet, televisdo e transi¢ées de forma
pintar. independente.
Os principais A curto prazo foi
objetivos sdo possivel observar
promover o cuidado melhora imediata
global, preservar as do controle
Melhora do tonus conquistas motoras cervical. Foram observados
muscular, ja adquiridas, Atualmente, apés 7 | melhora na
Quais objetivos desenvolvimento manter os ganhos anos de manutengdo de
fisioterapéuticos das etapas obtidos por meio acompanhamento, | posturas,
foram tragados motoras avaliadas | dos a crianga fortalecimento
10 inicialmente? . . , .
em atraso, distencionamentos, Quais ganhos consegue realizar funcional, melhor
protegdo e estimular a 15 | motores foram o rolar, consegue controle de tronco e
melhora da independéncia observados? se manter na estimulo crescente a
capacidade funcional e posicdo de 4 independéncia nas
respiratoria da favorecer a apoios quando atividades
crianga. funcionalidade nas colocada, funcionais.
atividades do dia a consegue se
dia. manter na posi¢do
O tratamento é sentada sem
realizado por meio apoio.
do método RTA, A crianga Na percep¢do da
Quais recursos e FNP, Bobath, associado a aprlehsentou fisioterapeuta,  sim.
11 técnicas foram/sdo | Coativagdo, entre manuseios g:falig;?ig %le vida? A fisioterapia
utilizados no outras. terapéuticos, ) proporcionou
tratamento? L ,
exercicios para importantes ganhos
manutengdo dos 16 Sim. funcionais e ampliou
ganhos obtidos com as possibilidades de
os desenvolvimento e
distencionamentos e independéncia  da
exercicios crianga.
especificos para Houve mudangas
ativagdo do core e apos terapias
, L 17 medicamentosas . ..
musculo serratil, especificas como Sim. Nao informado.
além do estimulo Spinraza,
constante a Risdiplam ou
independéncia Zolgesma?
funcional. A instabilidade da | Destacam-se como
A crianga recebe Atualmente, os cap a'c’lda,d.e atesqﬁoi as
t(“igglllgllllgia atendimentos atendimentos sdo resp 07 atoria comd Zm,ztag‘oes d
12 | eram/sio fisioterapéuticos realizados duas queda fr requente de | daecorrentes da
realizados os didrios. vezes por semana, Sp0z2, assim como hipotonia, da
atendimentos? as sextas-feiras e Quais foram os a lzmztaga? c-ie fraqueza mzfscular,
aos sabados. 18 maiores desafios estudos clinicos das deformidades
Sim. Exercicios no tratamento sobre o musculoesqueléticas
fisioterapéutico? desenvolvimento e | e das dificuldades
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sobrevida de
pacientes com
AME tipo 1.

nas transigoes
posturais.

Quais limitagdes

Os casos clinicos
em relagdo a

O paciente ainda
apresenta

dificuldade para
realizar  transigoes
posturais de forma
independente, além

19 | ainda pacientes jovens e | de hipotonia,
permanecem? adultos com AME reducdo global da
tipo 1. for¢a muscular,
encurtamentos
musculares e
deformidades
musculoesqueléticas
Atualmente é
relativo quando se
trata do
prognostico A evolugao clinica
funcional da do paciente é muito
crianga, hd poucas | superior ao que
expectativas em costuma ser
relagdo a descritos nas
independéncia em literaturas para
suas AVD'S mais pacientes com AME
importantes. tipo 1. Considera-se
Como os Porém, com novas | o trabalho
fisioterapeutas tecnologias e fisioterapéutico
20 avaliam o desenvolvimento desde o inicio do
rognostico .
%mcional atual da | de equipamentos e | tratamento
crianga? medicamentos, fundamental para
pode-se esperar essa evolugdo,
com otimismo demonstrando que o
novos pardmetros | prognostico nao
em relagdo a deve limitar as
Prognosticos expectativas
funcionais. terapéuticas.
Ef,n sua visdo . Algumas vaiaveis Na minha opinido, a
o1 ;lrlirrlllcci%a lilfarlpf;étg foram de extrema fisioterapia é graca

da fisioterapia na
evolugao dessa
crianga com AME
tipo 1?

importancia para
evolugdo da
crianga como
controle cervical,
regulagdo de tonus
muscular,
estimulagdo de
etapas motoras,
mas pode-se
destacar como
principal o
desenvolvimento e
estabilidade
respiratorios da
crianga.

de Deus sobre a
vida das pessoas. E
a chance de
conquistar e, para
alguns, de
recomeg¢ar. O
paciente G.R é
prova disso. Ao
olhar para a
literatura, a
descrigdo da AME
tipo 1 é muito
diferente do que
vemos clinicamente
nele. Gragas a
Deus, ndo tenho
duvidas de que o
trabalho realizado
pelos profissionais
de fisioterapia, que
0 acompanham
desde o inicio, foi
fundamental para
essa evolugdo.

Fonte: Elaborado pelos autores (2026).

realizadas

G.R,

educacionais
evidenciando a

A Figura 1 apresenta a frequéncia semanal das
atividades terapéuticas,
pelo paciente

e funcionais

intensidade de seu acompanhamento multiprofissional.

Observa-se

maior

frequéncia  nas
com cinco sessOes semanais de

intervengdes

fisioterapéuticas,
fisioterapia pelo método RTA e quatro sessdes de
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fisioterapia motora, seguida por trés sessdes de
fonoaudiologia e duas atividades escolares semanais.

Também sdo realizadas terapia  ocupacional,
psicopedagogia, fisioterapia aquatica e
acompanhamento  psicolégico, cada uma com

frequéncia de uma vez por semana.

Essa organizacdo terapéutica ¢ relevante diante da
complexidade clinica da AME, uma vez que demonstra
a continuidade e integragdo de diferentes areas no
acompanhamento do paciente, contribuindo para a
manutencdo das capacidades funcionais, prevengdo de
complicagdes e promog¢ao da qualidade de vida. Nesse
contexto, a eclevada frequéncia das intervengdes
fisioterapéutica evidencia a importancia da fisioterapia
no acompanhamento longitudinal do paciente, tanto nos
aspectos motores quanto respiratorios!?.

Fisioterapia método RTA
Fisioterapia motora

Fonoaudiologia

Tiscola

Atividades

Terapia ocupacional

Psicopedagogia

Fisioterapia aqutica

Psicéloga

0 1 2 3 4 5 6

Frequéneia semanal (vozes/semana)

Figura 1. Frequéncia semanal das atividades terapéuticas e funcionais
do paciente G.R. Fonte: Elaborado pelos autores (2026).

3. DISCUSSAO

A Atrofia Muscular Espinhal (AME) tipo I ¢
historicamente considerada a forma mais grave da
doenga, sendo caracterizada por fraqueza muscular
progressiva, comprometimento respiratério precoce e
elevada mortalidade quando ndo tratada>®. Entretanto,
o desenvolvimento das terapias modificadoras da
doenga associado ao acompanhamento multiprofissional
tem modificado significativamente a historia natural da
AME, proporcionando aumento da sobrevida e melhora
da funcionalidade dos pacientes®°.

No presente relato, observou-se que o paciente
apresentou importante evolugdo funcional ap6s o inicio
precoce do tratamento fisioterapéutico associado ao uso
de nusinersena (Spinraza®) e, posteriormente, da terapia
génica com onasemnogene abeparvovec (Zolgensma®).
O nusinersena atua aumentando a producdo da proteina
de sobrevivéncia do neurdnio motor (SMN), enquanto o
onasemnogene abeparvocec tem como objetivo fornecer
uma copia funcional do gene SMNI, favorecendo a
produgdo da proteina SMN e, consequentemente, a
preservacdo dos neurdnios motores. Essas terapias
modificadoras da doenca estdo associadas a melhora ou
manutencdo de habilidades motoras e a reducdo da
progressao da doenca, especialmente quando iniciadas
precocemente®”.

Nesse contexto, os ganhos funcionais observados no
paciente, incluindo a aquisi¢do do controle cefalico, a
capacidade de permanecer sentado sem apoio e melhora
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da for¢a muscular, sdo compativeis com os beneficios
funcionais descritos na literatura para pacientes
submetidos precocemente as terapias modificadoras da
doenga, reforcando a importancia da associagdo entre o
tratamento  farmacolégico e a  intervengdo
fisioterapéutica continua?.

Entre os principais ganhos observados destacam-se
a aquisicdo do controle cefalico, a capacidade de
permanecer sentado sem apoio, melhora da forga
muscular, estabilidade clinica e reducdo da dependéncia
da ventila¢do ndo invasiva. Esses achados fortalecem os
estudos que demonstram que a intervengdo precoce,
associada as terapias modificadoras da doenga, favorece
melhores desfechos motores e respiratorios quando
comparadas a evolugdo natural da AME?*.

Outro aspecto relevante observado foi a preservagdo
da fungdo respiratoria ao longo da evolucdo clinica.
Embora o paciente tenha apresentado diversas
internagdes por complicacdes respiratdrias nos
primeiros anos de vida, atualmente necessita de
ventilagdo ndo invasiva apenas durante o sono,
intensificando seu uso apenas em periodos de infec¢des
respiratorias. Esse resultado evidencia a importancia da
fisioterapia respiratéria continua, especialmente na
prevengdo de atelectasias, otimizagdo da higiene
bronquica e manutencdo da ventilagio alveolar*. A
utilizagdo rotineira do CoughAssist® e da ventilagdo ndo
invasiva constitui estratégia amplamente recomendada
para pacientes com doencas neuromusculares,
reduzindo complica¢des pulmonares e contribuindo para
menor necessidade de internagdes®!?.

A fisioterapia motora também desempenhou papel
fundamental na evolugdo clinica do paciente. Os relatos
dos fisioterapeutas evidenciaram melhora do controle
postural, fortalecimento muscular, manuteng¢do das
amplitudes articulares e preservacdo das habilidades
funcionais adquiridas. Embora permanegam limitagdes
relacionadas as transigdes posturais, hipotonia,
deformidades musculoesqueléticas e redugdo global da
forca muscular, observa-se evolugio significativamente
superior aquela descrita anteriormente para pacientes
com AME tipo I sem acesso as terapias atualmente
disponiveis>!!.

As entrevistas realizadas com os fisioterapeutas
permitiram compreender a evolugdo do paciente sob
diferentes perspectivas clinicas. Ambos destacaram
ganhos motores importantes, melhora da fungéo
respiratdrias e manutengdo das capacidades funcionais
ao longo dos anos do acompanhamento. Além disso,
ressaltaram que a atuagdo fisioterapeuta deve ser
continua, individualizada e constantemente adaptada
conforme a evolugdo clinica, priorizando ndo apenas o
desenvolvimento motor, mas também a prevengao de
complicagdes secundarias e a promocdo da
independéncia funcional®!!.

Outro  aspecto  importante  refere-se  ao
acompanhamento multiprofissional intensivo. Além da
fisioterapia motora e respiratdria, o paciente realiza
acompanhamento com  fonoaudiologia, terapia
ocupacional, fisioterapia aquatica, psicopedagogia e
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equipe médica especializada. A abordagem integrada ¢
fundamental para paciente com AME, uma vez que a
doenga apresenta repercussdes motoras, respiratorias,
nutricionistas e funcionais, exigindo assisténcia
continua de diferentes profissionais da saude>*!2,

Apesar da excelente evolugdo observada, o paciente
ainda apresenta limitagcdes funcionais decorrentes da
propria fisiopatologia da doenca, incluindo dependéncia
para diversas atividades de vida diaria, deformidades
musculoesqueléticas e necessidade de suporte
ventilatorio durante o sono. Esses achados demonstram
que, embora as terapias atuais tenham modificado
expressivamente o prognostico da AME, a fisioterapia
permanece indispensavel durante toda a evolugdo da
doenga, contribuindo para manutengdo dos ganhos
funcionais, prevenc¢do de complica¢des ¢ melhora da
qualidade de vida®*!!,

Como limitagdo deste estudo, destaca-se o fato de
tratar-se de um relato de caso, impossibilitando a
generalizacdo dos resultados para toda a populagdo com
AME tipo 1. Entretanto, a descri¢do detalhada da
evolucdo clinica associada aos relatos dos
fisioterapeutas oferece importante contribuicdo para a
pratica clinica, especialmente por demonstrar os
beneficios da intervengdo fisioterapéutica precoce e
continua associada as terapias modificadoras da doenga.

4. CONCLUSAO

O presente relato de caso permitiu descrever a
evolugdo funcional e respiratoria de uma crianga com
Atrofia Muscular Espinhal (AME) tipo 1 submetida a
fisioterapia  continua, associada as  terapias
modificadoras da doenga e ao acompanhamento
multiprofissional. Os achados demonstraram que,
embora a AME permane¢ca como uma enfermidade
neurodegenerativa de elevada complexidade e
importante comprometimento funcional, a intervengao
fisioterapéutica precoce, intensiva e individualizada
contribuiu significativamente para a preservagdo das
funcdes motoras e respiratorias, favorecendo a
estabilidade clinica, a manuten¢do das capacidades
funcionais adquiridas e a melhora da qualidade de vida
do paciente.

Embora persistam limitagdes inerentes a doenga,
incluindo  fraqueza  muscular  global  severa,
deformidades musculoesqueléticas, alteragoes
posturais, comprometimento da fungdo respiratoria e
dependéncia para grande parte das atividades de vida
diaria, a comparagdo entre a evolugdo clinica descrita
pelos familiares, os registros do acompanhamento e os
relatos dos fisioterapeutas evidenciou ganhos motores
expressivos ao longo dos anos, como aumento da forca
muscular residual, maior estabilidade respiratoria e
reducdo da necessidade de suporte ventilatorio continuo.
Esses resultados demonstram que a fisioterapia nao atua
apenas na prevenc¢do de complicac¢des secundérias, mas
também possibilita a manutengdo das habilidades
conquistadas e favorece maior participagdo funcional do
paciente em seu cotidiano, observando uma evolugdo
significativamente superior aquela historicamente
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descrita para individuos com AME tipo 1, evidenciando
a importancia da atuagdo fisioterapéutica ao longo de
todo o processo de reabilitagdo.

Dessa forma, os objetivos que motivaram o
desenvolvimento deste relato de caso foram alcangados,
uma vez que foi possivel descrever a evolucado clinica,
funcional e respiratéria do paciente ao longo do
acompanhamento fisioterapéutico e analisar as
principais repercussdes da AME tipo 1 sobre sua
funcionalidade. Além disso, este estudo amplia a
compreensdao sobre o potencial da reabilitagdo em
pacientes com AME tipo 1 na atual era das terapias
modificadoras da doenga, refor¢cando a necessidade de
acompanhamento interdisciplinar continuo e baseado
em avaliagdes periodicas.

Embora se trate de um relato de caso e, portanto, seus
resultados ndo possam ser generalizados para toda a
populagdo com AME tipo 1, acreditamos que este estudo
contribui para a literatura cientifica, ao demonstrar por
meio da pratica clinica, que a associagdo entre
diagndstico precoce, terapias especificas e fisioterapia
continua pode modificar significativamente a evolucao
funcional e respiratoria desses pacientes. Espera-se,
ainda, que este relato possa servir de incentivo a
realizagdo de novos estudos capazes de beneficiar
pessoas que convivem com essa condi¢do, com maior
nimero de participantes, fortalecendo uma pratica
clinica cada vez mais qualificada, humanizada e baseada
em evidéncias cientificas.

Da mesma forma, desejamos que este relato
represente uma mensagem de esperanga para familiares
e profissionais da satde, demonstrando que o
diagnostico de AME tipo I n3o deve limitar as
expectativas terap€uticas, uma vez que a intervencdo
precoce, baseada em evidéncias e realizada de forma
continua, pode proporcionar ganhos funcionais
significativos e promover melhor qualidade de vida.
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