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DegeEnEratcao progressiva dos neuronios
moetenes eercorne anterior da medula
eSpinhaltée do cleos motores do

~ tronco cerebr

" Heranca au
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AACD
AMEI - CLASSIFICACAO

zde el idaderde inicio e no
PrOMEWMENTO MOotor:

ipo 1 - forme aguda do recém-nado e do lactente
. - Doenca de Werdnig-Hoffmann

Tipo 2 - forma intermediaria
Tipo 3 - forma juvenil - Doenca de Kugelberg-
Wellander
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AMEI - GENETICA

iespensavelshraco longo do cr5
~‘_|3.5} |

SIWINRE SsUrvivial motor nheuron -

| iesp sonsavel pelos diferentes
fenr"r"ooJ‘1|h

’\JH

furonal apoptosis
inhibitory protei
- explicaria a gravidade

especialmente do Tipo 1
M. Angela Gian
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AMEI TIPO 1 - D. de
WERDNIG-HOFFMANN

froggloglcos Inicio antes
e morte antes dos 3 anos

- de Lade’.
® Transmissao autossomica recessiva-
alto nivel de consanguinidade.

® |ncidéncia: 1/25.000 nascimentos
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AMEI TIPO 1

) felfe)- »

Anteside nascimento - reducao ou

- aUSEneiede r/]“ antos fietails

'1 Nornascimento - hipotonia neonatal

® Nos primeiros 6 meses de vida - apos
um periodo aparentemente normal
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AACD
AMEI TIPO 1 - CLINICA

piPELONIE |
HagUezepmuscular proximal e axial com
1moossmhrl~1rlf de adquirir posicao sentada
RESPIIEECEo diaft agmatica com compr.

bc 0S rrkpculr Intercostais

= Arreflexia tendinosa

® Fasciculacoes visiveis na lingua

= Nivel perceptlvo bom (olhar vivo)
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LK - hormal

LR - mormrll 4

potenciais de‘grande amplitude e longa
duracao.

® Biopsia muscular - peq fibras arredondadas
agrupadas na vizinhanca de feixes normais e
hipertroficos (indica reinervacao) I SEl Gian
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AMEI TIPO1 - PATOLOGIA

;clo d0S .‘FIJ Onies do corno
@B medula, em especial nos
ervicais e la bares.

tonal nos nucleos dos
- Nervos r"mr anos, especialmente dos V
motor, VI,

VII, X, XI'e XII.
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AMEI|

SeImiolitasSPatologic

gllejejEe)pl)z] neonaig}‘
.

- Disthenarmusculalr co

- Certos
- Glicogenoses
- Miopatias congéenitas

\

DIFERENCIAL

‘gue apresentam

ngénita

- Distrofia’ mioténica congénita
casos de miastenia
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AMEI TIPO 1

- EXITOLETAL antes dos 3 anos de
- idade por infeccoes respiratorias.
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AMEI TIPO 2 - F.
NTERMEDIARIA

Rcidéncia™=id/24.100 nascimentos
Inicio)entf€r6 e 16/ meses de idade

a0 adguIrenipPosicao em pe ou marcha
" Tremor discreto e intermitente dos dedos

B Musculatura intercostal normal ou
leve/comprometida

B Fasciculacoes podem ocorrer na lingua
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AMEI TIPO 2

Progressaermlenta, com contraturas musculares

2 defopmdeades esgueléeticas (coxo-femural, de

j0elho, derpes)

= s’rt‘fm — depende do comprometimento
respiratorio e da instalacdo de escoliose

B Fxames complementares - semelhantes aos do
Tipo 1
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AMEI TIPO 3

S. DE KUGELBERG-
LLANDER

Inifeler =72 =) (L7 z]gle)s
ofiMal mais Penigna (com fragueza e atrofia

sculairproximal e simétrica, inicia na cintura

B Hipertrofia muscular das panturilhas

= MMSS - mals tardio, menos evidente e
seletivo(grande denteado, deltoide, longo
supinador)

® Fragueza dos mm da nuca
B Escoliose e pés em eversao M. Angela Gian
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"  Tremor fino de dedos e fasciculacoes
ocaslionais
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AMEI TIPO 3 - EXAMES

-
EK&nemmal ol discretamente elevado

EMG = auVidaderespontanea, fibrilacoes e
lascicUlBCOes, grandes potenciais lentos
poSItIVesipresentes principalmente nos MMII

Potencials breves polifasicos presentes nas

flormas proTbngadas.

® Biopsia muscular - fibras atroficas com
modificacoes pseudo-miopaticas nas f.
Cronicas e lesoes de denervacao.
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AMIOTROFIA ESPINHAL
INFANTIL-AMEI

Iratamenco:

omo em outras patologias

progressivas

M. Angela Gian



	Diapositivo 1
	Diapositivo 2
	Diapositivo 3
	Diapositivo 4
	Diapositivo 5
	Diapositivo 6
	Diapositivo 7
	Diapositivo 8
	Diapositivo 9
	Diapositivo 10
	Diapositivo 11
	Diapositivo 12
	Diapositivo 13
	Diapositivo 14
	Diapositivo 15
	Diapositivo 16
	Diapositivo 17
	Diapositivo 18

