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Introdugdo: A Atrofia Muscular Espinhal (AME) ¢ uma patologia hereditaria rara que ocorre
de 1:6.000 a 1:10.000 nascimentos, sendo caracterizada pela inferéncia na capacidade do
corpo de sintetizar a proteina SMN, devido a mutagdes no gene SMNI1 (Survival Motor
Neuron 1), levando a degeneragao dos neur6nios motores, o que resulta no comprometimento
das funcdes motoras e respiratorias, além de fraqueza muscular progressiva (MERCURI et al.,
2022). A severidade da doenga esta relacionada ao nimero de copias do gene SMN2, um
homologo do SMNI1 que produz pequenas quantidades da proteina funcional. No Brasil, o
unico medicamento disponivel para tal doenga ¢ a Nusinersena (Spinraza) (BRASIL, 2025);
todavia, estudos internacionais comprovam que o desenvolvimento de terapias modificadoras
esta revolucionando o tratamento da AME por ser uma intervencao que pode ser utilizada
mais precocemente, dentre essas, a terapia génica com moduladores de splicing do SMN2,
como o Risdiplam — um fadrmaco que corrige o splicing do SMN2 a fim de tratar a AME
causada por mutacdes no SMN1 — apresenta grandes avangos e melhora os sintomas da
doenca (ALVES et al., 2021). Neste contexto, a intervengao precoce pode ser essencial para
amenizar as consequéncias da doenca, e a administracdo pré-natal de Risdiplam surge como
uma estratégia inovadora na sociedade a fim de transformar o tratamento desta doenca.
Objetivos: Demonstrar o avango da terapia pré-natal com Risdiplam no tratamento da Atrofia
Muscular Espinhal (AME), destacando sua eficacia, impactos positivos € 0 progresso que esse
tratamento pode ter para a terapia génica. Metodologia: Trata-se de uma revisdo descritiva da
literatura, com consulta nas bases Scientific Electronic Library Online (Scielo) e
National Library of Medicine de 2020 a 2025. Resultados: Com base em artigos lidos,
podemos observar que o Nusinersen ¢ uma medicagdo administrada por via intratecal em
criangas diagnosticadas com atrofia muscular espinhal (AME), apresentando uma diferenca
significativa na melhora dos pacientes. Dentre os artigos analisados, destacou-se o estudo
publicado no peridodico The New England Journal of Medicine (FINKEL et al., 2025), que
relatou a realizacdo de um teste clinico no qual a medicagdo Risdiplam foi administrada por
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via oral em uma gestante cujo feto ja apresentava diagndstico de AME. Os resultados foram
surpreendentes, pois apos 0 nascimento, a crianca demonstrou potencial para levar uma vida
normal. Outro artigo relevante, publicado na Orthopedic Reviews, também evidenciou os
beneficios do Risdiplam no tratamento da AME (KAKAZU et al.,, 2021). A medicacao
Risdiplam ja era utilizada, porém era somente em bebés ja nascidos. A alternativa para essa
patologia foi a intervengdo com o medicamento no utero. A crianca pode fazer o tratamento
antes do nascimento, o que ajudou a ndo ser prejudicado pela AME. Atualmente, apos 30
meses usando a medicagdo, a crianca ndo apresenta sinais de comprometimento pela doenga e
continua sendo monitorada. Ainda sim, mais pesquisas devem ser feitas para confirmar a
eficacia total da medicacdo. Conclusdes: O estudo evidenciou a revolucao na terapia génica e
identificou o avanco do Risdiplam no tratamento pré-natal da atrofia muscular espinhal. Os
resultados indicam que o desenvolvimento de terapias modificadoras, como Risdiplam, que
atuam como modulador de splicing do SMN2, tem melhorado os sintomas da doenca. A
metodologia empregada assegura a precisao dos dados e confirma a validade das conclusdes.
A pesquisa demonstra que a administracdo pré-natal de Risdiplam ¢ uma estratégia inovadora
que pode alterar o curso da patologia antes mesmo do nascimento.
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