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Ajude a salvar a vida de portadores de Atrofia Muscular Espinhal (AME)!! Uma doenca fatal!
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Ex.mo Senhor Presidente da Assembleia da Republica, Atrofia Muscular Espinal (SMA) A
prevaléncia estd estimada em cerca de 1/70,000. A doenga é ligeiramente mais frequente nos
individuos do sexo masculino do que no sexo feminino. A apresentagédo da doenga ocorre entre os 6
e 18 meses de idades (geralménte por volta dos 15 meses). Geralmente, as criancgas afectadas tém
dificuldade em se sentar de forma independente e sdo incapazes de se levantar e de andar com um
ano. A fraqueza muscular (quase sempre simétrica) afecta predominantemente as pernas e os
musculos do tronco. Tremor dos dedos é frequente. Sd0 comuns a insuficiéncia_ respiratéria,
escoliose e fracturas em resposta ao minimo trauma. Tal como as outras formas de SMA, a SMA2 é
causada principalmente por dele¢bes no gene SMN1 (5912.2-913.3) que codifica a proteina SMN
(sobrevivéncia do neurénio motor). Embora haja alguma variagéo, a gravidgde da doenga em SMA
esta inversamente relacionada com o nimero de copias do segundo gene SMN (SMN2 ; 5q13.2),
com doentes com SMA2 a ter em média trés copias do SMN2 . Delegoes do gene NAIP (5q13.1)
também tém sido identificadas nos doentes com SMA2 e podem desempenhar um papel na
modificagdo da gravidade da doenga. A transmisséo é autossdmica recessiva, mas cerca de 2% dos
casos séo causados por mutagdes de novo . Spinraza O spinraza é um medicamento que leva o
gene SMN-2 a produzir uma proteina que normalmente é produzida pelo gene SMN-1, substituindo-
0. Assim, este medicamento é usado para tratar casos de atrofia muscular espinhal, que se
desenvolve devido a falta ou defeito do gene SMN-1 no organismo. Este medicamento esta indicado
para o tratamento da atrofia muscular espinhal, tanto em adultos como em criangas, especialmente
quando outras formas de tratamentd nao apresentam resultados. O uso de spinraza sé pode ser
feito no hospital por um médico ou enfermeiro, uma vez que é necessario injectar o remédio
directamente no espago onde estd a medula espinhal. Normalmente o tratamento é fe‘ito com 3
doses iniciais separadas por 14 dias, seguida de outra dose 30 dias apés a 3% e 1 dose a cada 4
meses, para manutengdo. Autorizagdo de comercializagdo A Comissdo Europeia autorizou a
introdug&o no mercado do SPINRAZA® (nusinersen) para o tratamento da Atrofia Muscular Espinhal

(SMA) 5q, a forma mais comum da doenga e representa aproximadamente 95% de todos os casos




de SMA. Pedido Este medicamento tem contudo um valor demasiadoalto. Para cada caso serao
necessarios. 500 000€ anuais. Em Portugal temos diagnosticado 8 Criangas com necessidade de
uso de medicagdo. Neste momento ja foi submetido um pedido a Comisséo do Hospital Dona
Estefania para financiamento do mesmo. Para que n&o se deixe passar esta oportunidade de salvar

estas criangas por favor assine esta petigdo pedido ‘que ‘o medicamento seja disponibilizado

gratuitamente para os casos diagnosticados de atrofia muscular espinal.




