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as instituicdes referenciadas no presente
folheto.
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Sobre a Atrofia
Muscular
Espinal

A Atrofia Muscular

Espinal € uma doenca
neuromuscular, rara, he-
reditaria e muito grave que

se carateriza por uma fragueza
muscular progressiva. Todos os
musculos, incluindo os respiratorios,
sao afetados. A idade de inicio é vari-

avel mas, na maioria dos casos, surge

no primeiro ano de vida. Sem tratamen-

to, esta doencga ocasiona uma grave inca-
pacidade motora e, em alguns casos, ha a
impossibilidade de sobrevivéncia, apesar de
todo o apoio multidisciplinar, incluindo venti-
lacao, reabilitagcao, entre outros.

Nos ultimos anos, surgiram medicamentos que
vieram modificar o rumo da doenca. Estes no-
vos farmacos permitem a aquisicdo de compe-
téncias motoras e uma melhoria substancial na
gualidade de vida. Dado que a Atrofia Muscular
Espinal € uma doenca progressiva, o tratamen-
totem que ser administrado precocemente, an-
tes mesmo de surgirem os primeiros sintomas.
O seu diagndstico precoce, com um seguimen-
to em Centros com consulta multidisciplinar de
doengas neuromusculares e uma terapéutica
modificadora da doenga, fardo toda a diferenga
no acompanhamento a estes doentes.

No sangue colhido para o “teste do pezinho”
é possivel identificar cerca de 95% dos recém-
-nascidos em risco de desenvolverem a doenca.
E por todos estes motivos, que o Programa Na-
cional de Rastreio Neonatal vos propde a inclu-
sdo do vosso filho no Rastreio da Atrofia Mus-
cular Espinal.

Sobre o Rastreio Neonatal

O Programa Nacional de Rastreio Neonatal realiza, desde 1979, tes-
tes de rastreio de doencas raras potencialmente graves em todos os
recém-nascidos, o chamado “teste do pezinho”. Este teste permite
identificar as criangas que sofrem destas doengas, quase sempre
genéticas e que devem ser tratadas o mais precocemente possivel.

O Programa Nacional de Rastreio Neonatal iniciou o estudo piloto
para o rastreio de outra doenga genética, a Atrofia Muscular Espinal.

O objetivo é que as criancgas identificadas com Atrofia Muscular Espi-
nal possam ser acompanhadas em Servigos de Saude especializados
desde o seu nascimento, de modo a evitar, tanto quanto o possivel,
as complicacdes desta doencga..

Perguntas Frequentes

P.: Ainda tenho duvidas. Onde posso encontrar mais informacao
sobre esta doenca?

R.: As associac¢8es, nacionais e internacionais, que apoiam os doentes
e os seus familiares, fornecem uma excelente informacao dirigida a
todos os interessados.

P.. N3do quero participar no rastreio da
Atrofia Muscular Espinal. Posso realizar
os restantes testes de rastreio?

R.: Sim. O rastreio neonatal, assim
como qualquer dos testes que, dele,
fazem parte, é inteiramente volun-
tario. Se deseja ficar de fora do
rastreio da Atrofia Muscular Es-
pinal, informe o profissional de
salde responsavel pela colhei-

ta, que tem a obrigagao de
s anotar o pedido na respetiva
ficha. A recusa em participar
no rastreio ndo prejudica os
seus direitos, nem o acom-
panhamento do seu filho
| pelos servicos de saude.



