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RESUMO

A atrofia muscular espinhal é uma doenca autossdémica e neurodegenerativa, é classificada conforme
sua apresentacdo, idade de identificagdo e nivel de gravidade. O portador de AME apresenta
diversos disturbios que podem ser observados desde a falta de preambulo, disfunges respiratorias
em varios niveis, paralisias e limitacdes. E fundamental o trabalho multidisciplinar para o atendimento
do portador dessa atrofia, buscando a qualidade de vida e prevengéao fatores secundarios provocados
pela AME. Propbe-se pelo presente artigo apresentar a AME, sua fisiopatogénia, tratamentos e
cuidados, e suas consequéncias oculares, através de pesquisas bibliograficas e revisdo de
publicados nas plataformas Scielo, Pubmed e Bireme.

PALAVRAS-CHAVE: Neuronopatia bulboespinhal. Olho. Terapias complementares. Optometria

ABSTRACT

Spinal muscular atrophy is an autosomal and neurodegenerative disease, your classification is
according to its presentation, age of identification and level of severity. SMA patients present several
disorders that can be observed from lack of preamble, respiratory dysfunctions at various levels,
paralysis and muscular limitations. Multidisciplinary work is essential for the care of patients with this
atrophy, seeking quality of life and prevention of secondary factors caused by SMA. The present
article proposes to present the SMA: pathophysiology, treatments and care, and its ocular
consequences. Through bibliographic research and review on the platforms Scielo Pubmed and
Bireme.
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INTRODUCAO

A atrofia Muscular Espinal, designada pela sigla AME, € uma alteragdo genética que provoca
o enfraquecimento ou perda da fungdo muscular.

E classificada pela literatura através dos niveis de evolucdo e acometimento do portador. O
enfraquecimento muscular € marca caracteristica desta atrofia.

Ocorrendo a perda de fungéo ou limitacdo, tarefas corriqueiras e naturais passam a sofrer
falhas como: respirar, preambular, movimentagdo pescogo-cabeca e ainda se notam alteragbes no

sistema neuro visual.
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A AME nao possui cura, apenas tratam-se os efeitos paliativos desta atrofia, buscando a
estabilizacdo dos sintomas e aumento da qualidade de vida.

Este artigo busca esclarecer aos profissionais da saide a AME demonstrando a importancia
do trabalho humanizado na area da saude que podera promover 0 aumento da qualidade de vida do
portador.

Descreve-se aos cuidadores primarios da visao a necessidade de avaliagdes e possiveis

achados no portador de AME, com a finalidade da precisédo na conduta optométrica.

AME

Atrofia Muscular Espinhal é considerada uma doenga de cunho genético, que acomete desde
a infancia. Em especial, promove distUrbios respiratérios que podem ser fatais, embora com o avango
dos diagnésticos, a sobrevivéncia de adolescentes e adultos é consideravel (COLLANGE, 2009).

AME é neurodegenerativa, autossémica e recessiva, sua incidéncia é relatada como 1:6000 a
1:10000 (BAIONI, 2010), podendo ser tanto aguda como subaguda, que envolve uma parcela do
sistema nervoso periférico, afetando principalmente o corno anterior da medula, afetando os nucleos
e os VIl e Xll nervos cranianos, alterando assim todo o sistema motor de um individuo.

A incidéncia dessa patologia é notada em ambos os sexos sem predilecdo, com a presenca
de dois genes defeituosos em um mesmo par. Filho de pais portadores assintomaticos, a
probabilidade de uma prole com amiotrofia é de 25%.

Os sinais mais aparentes que indicam a suposta patologia de um determinado individuo sao
a hipotonia, fraqueza e escassez muscular, atrofia muscular progressiva, bem como abolicdo dos
reflexos tendinosos, aparecimento de sinais de desnervagao e principalmente alteracdo na marcha e
de quedas constantes.

Os movimentos precérios do individuo iniciam-se através da cintura pélvica, que porventura
afeta varios grupos musculares, principalmente os membros inferiores. Ja os membros superiores
ficam flacidos, mas a rotagdo interna e externa, mas a abdugédo permanece intacta, bem como no
predominio da respiragao diafragmatica, que é em forma de térax longo e estreito em forma de sino,

podendo haver alteracdes dependendo do grau da patologia, sendo capaz de levar a ébito.

Tabela 1 — Classificagdo da AME por seu inicio e fungao motora presente.

Classificacao Tipo Descrigao
Severa 1 Werdnig-Hoffmann (Aguda)
Intermediaria 2 AME Crbnica
Branda 3 Kugelberg-Welander (Juvenil)
Branda 4 Doencga Adulta

Fonte: Adaptado (BAIONI, 2010).
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Essa alteracao genética no gene SMN1 é responsavel pela redugéo dos niveis da proteina de
sobrevivéncia do motoneurénio (SMN). O gene SMN2 nao compensa completamente a auséncia da
expressdo do SMN1, porque produz apenas 25% da proteina SMN4. A falta da proteina SMN leva a
degeneragdo de motoneurdnios alfa (a), localizados no corno anterior da medula espinhal, o que
resulta em fraqueza e paralisia muscular proximal progressiva e simétrica 2.

A semiologia aplicada para avaliacdo dessa doenga é a biépsia no musculo deltéide no
sentido das fibras, e a eletromiografia (EMG) revelando a atrofia neurogénica, assim, colhido os
materiais podem realizar uma avaliagdo mais detalhista e profunda e distinguir qual o tipo, ou estagio
que a pessoa apresenta.

Diversos tratamentos sdo aplicados ao portador de AME, como administracdo de
aminoacidos e células tronco.

O neurbnio motor periférico € o neurbnio cujo corpo celular se situa na coluna cinzenta
anterior da medula, presente a por¢cao das laminas IX de Rexed, e nas formagées homdlogas do
tronco encefalico, ou seja, nos nucleos motores de nervos cranianos (nucleos que emitem axdnios
para musculo estriado, como o ndcleo motor do nervo facial, cujas fibras inervam os musculos da
mimica (DORETTO, 2001). Os corpos celulares do Neurdnio Motor Periférico - NMP representam as
maiores células do sistema nervoso, em que na medula seus numerosos dendritos ramificam — se na
coluna cinzenta e seus axbnios deixam a medula através da raiz anterior, alcangando sem
interrupgao alguma o musculo estriado, nos quais os terminais axénicos estabelecem contacto com a
membrana da fibra muscular).

As unidades motoras diferem, quando consideramos musculos que possuem grande
habilidade de destreza de movimentos (como é o caso dos pequenos musculos da mao) e musculos
que nao possuem tal habilidade (em geral muisculos grandes, como o musculo da coxa o
quadriceps). Assim, quando o corpo celular de um nervo motor periférico deflagra o impulso, esse se
propaga por todo axdénio, chegando aos botdes terminais, ocorrendo a liberagdo de uma substancia
quimica. As moléculas de tal substancia acoplam-se aos sitios de recepcao da membrana de varias
fibras musculares inervadas (dependendo da unidade motora), essa combinagao determina eclosao
de um potencial de acdo, ativando-se todas as fibras motoras inervadas. A onda de despolarizagéo
propaga-se em todas as tais fibras, induzindo uma série de eventos quimicos, dos quais resulta a
contragdo muscular.

A substéncia que é liberada no terminal do axénio é a acetilcolina, logo apds exercer sua
acao, é rapidamente destruida pela enzima acetilcolinesterase, liberando — se ao sitio receptor, que
se torna apto a uma nova recepgao.

Quando ocorre uma doenga relativamente frequente € uma miastenia grave, nas quais
caracteriza—se por um cansago progressivo da musculatura estriada, que costuma se iniciar pelo
elevador da pélpebra, seguido por musculos extrinsecos do globo ocular, misculos mastigatorios,
podendo mesmo levar a paralisia. A problematica intima de tal afeccdo relaciona-se a distlrbios de

transmissao neuromuscular (redugcéo dos receptores colinérgicos) e dessa forma ocorrem distirbios
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da contracdo muscular. Com o progresso dos estudos de imunologia, sabemos hoje que a reducao
dos receptores da membrana da fibra muscular decorre de ataque autoimune (DORETTO, 2001).

O NMP como a via final comum de todos os impulsos que alcangam o musculo estriado,
caracteriza-se pela multiplicidade de incitagdes que recebe e pela unidade de execucdo. Essas duas
conceituagdes praticamente definem de modo simples e objetivo a fungdo do NMP (BEAR, 2008).

Varias formagbes supra segmentares participam da elaboragdo de impulsos destinados a
motricidade: para tanto, emitem projecoes descendentes para a medula destinadas a influenciar o
corpo celular do NMP, este recebendo o influxo oriundo da estrutura superior, transmite ao muasculo
estriado denominada via corticoespinhal.

O neurdnio sensitivo aferente, tem seu corpo celular situado fora do SNC, situando-se no
ganglio espinal, o qual encontra-se ao nivel do forame intervertebral. Curiosamente, estudando — se a
evolugéao filogenética do SN, constarda que desde o sistema Nervoso Periférico- SNP demonstra a
alteragao:

. No ténus muscular, pois provoca um certo grau de tensdo muscular mantido por um
arco reflexo.

. Ja no musculo normal pode haver trofismo muscular por apresentar eutréfico.

Os influxos que ocorre no musculo estriado sdo originados através do Neur6nio Motor
Periférico. Se houver lesdo no NMP pode se traduzir por uma paralisia, arreflexia, hipotonia, e atrofia
muscular que sao consideradas flacidas, ja quando ocorre lesao central é considerada espéstica.

Caracteristicas Clinicas

Em aproximadamente 1/3 de casos, em gravidezes normais prévias, intrauterinas é reduzido
a informagéo ao feto.

Estes tém frequentemente fraqueza muscular e organica ao nascimento, que requer apoio
respiratorio e intubagao.

A fraqueza fica aparente dentro das primeiras semanas ou meses de vida, em que a crianga
apresenta uma falta de movimento e desenvolvimento motor normal.

A insuficiéncia respiratéria acompanha o tipo | da amiotrofia espinhal sendo debilitados os
intercostais e musculos respiratorios adicionais, mas o diafragma é poupado, tendo um padrdo de
respiracao paradoxal. Esse por sua vez, vem acompanhada por uma hipotonia.

Um sinal clinico em pacientes com o tipo Il e lll da amiotrofia é a presenca de mini
polimioclénus, que é um tremor irregular que ocorre nas falanges ao se estenderem por decorréncia
de um resultado da desnervagao, seguida por uma reenervagédo de unidades motoras.

A amiotrofia espinhal é considerada uma doenca progressiva, mas ndo ha nenhuma
evidéncia clinica disso, é mais provavel que a deterioragdo funcional observada em certos pacientes
€ o resultado de efeitos secundarios, como contraturas e escoliose, em lugar de continua perda de

unidades motoras.
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No tipo | tem uma severidade na fraqueza das fibras, que deixa pouca oportunidade para
determinar a sua progressao de desenvolvimento, considerando que no tipo Il e Ill o processo da
evolucao da doencga, € mais lenta.

Recentes pesquisas mostram, haver um defeito na maturagdo no lugar da continua

deterioracdo da unidade motora.

ALTERAGCOES OCULARES

AME sendo uma doenga que provoca miastenia, pode levar a alteragées em qualquer grupo
de musculos estriados.

Embora ndo acometa de forma direta o ndcleo do nervo oculomotor (Il par craniano), do
abducente (IV par) ou troclear (IV par craniano), pode promover alteragoes pela modificacdo de fibras
nervosas entre 0 musculo extrinseco ocular e o nucleo correspondente (BEAR, 208).

Alteracdes pupilares podem ser notadas para o0 movimento controlado pelo sistema nervoso
autbnomo, como a miose. A contratura muscular pode ser acometida. A anisocorias, pupilas de
tamanhos diferentes podem ser observadas (SILVA, 2013).

Para a avaliacdo optométrica ou teste de fungcao em pacientes com AME em qualquer nivel, é
fundamental a avaliagdo de motilidade extrinseca através do teste de nove posigdes. O avaliador
devera atentar-se a qualquer hipofungao ou falta de movimento coordenado.

A avaliagdo de capacidade de visdo, chamada acuidade visual, deve levar em consideragao
que em casos severos de AME a comunicacao verbal € comprometida, podendo também acometer a
coordenacao, impedindo testes de correspondéncia em cartbes. A forma que apresentara maior
eficiéncia na avaliagdo de pacientes impedidos de comunicar-se € a retinoscopia.

Para os casos brandos ou moderados, a avaliacdo a ser realizada por retinoscopias deve
levar em consideracgao possiveis alteragdes de fungao para a musculatura intrinseca ocular MIOs.

Sob a possibilidade de alteragbes mesmo que sutis na sincinética ocular, composta por
convergéncia, acomodacdo e miose, podera ser causada por modificacbes dos MEOs ou MIOs
acometidos pela doenga. Torna-se mais eficaz o uso da técnica monocular e dindmica de avaliagao,
desta feita deve ofertar maior precisdo.

Em especial para avaliagdo em l6cus para hospitalizados ou sem preambulo, as técnicas de
exame dinamicas, serdo de maior sucesso.

E fundamental ao avaliador visual atentar-se para posicdes viciosas de cabega, tronco e
pescoco, que podem ser provocadas pela AME. A posicdo viciosa deve ser considerada a posicao
primaria de olhar — PPO.

Seria incoerente ajustar a postura do avaliado com limitagbes AME para a avaliagdo
retinoscépica ou de motilidade. Considerando que a limitacdo fara parte do novo normal desse
paciente.

RECIMAZ21 - Ciéncias Exatas e da Terra, Sociais, da Saude, Humanas e Engenharia/Tecnologia



v.3, n.3, 2022

A A RECIMA21 - REVISTA CIENTIFICA MULTIDISCIPLINAR
RECIMAz ISSN 2675-6218
ATROFIA MUSCULAR ESPINHAL: ALTERAGOES OCULARES E MOTORAS
Ana Carolina Coelho Grellet, Rodrigo Trentin Sonoda, Erica Matilde dos Santos

CONSIDERACOES FINAIS

A AME nao possui cura ou processo eficiente para a remissao. Nota-se que, quando a
apresentacao é severa, a hospitalizacao se faz fundamental para a qualidade de vida do paciente.

Os cuidados realizados de forma multidisciplinar com fisioterapeutas especializados,
reabilitadores, enfermeiros, fonoaudiélogos, optometristas, e terapeutas holisticos, aumentam a
qualidade de vida do portador de AME.

Em muitos casos a visdo é o sentido que ainda é funcional, permitindo a comunicacdo ao
mover e piscar os olhos, em pacientes com o avango dessa patologia.

O papel do cuidador da visdo, em especial para motilidade e compensagéo éptica, caso haja
ametropia € fundamental ao portador de AME, buscando um tratamento humanizado e qualidade de
vida.

Os publicados sobre AME disponiveis nas plataformas indexadores nos ultimos 20 anos, séo
escassos. Ha a necessidade da producdo de pesquisas observando as alteragbes provocadas por
essa atrofia na atualidade. Alteragbes organicas, ambientais e de hébitos promovem alteragdes na
apresentacédo da fisiopatologia de diversos distirbios conhecidos. Para a AME esses estudos sdo

€SCassos.
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