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Doenca genética que afeta 1:10.000 nascidos vivos;

Leva a morte prematura de neurénios da medula
responsaveis pelos movimentos;

Fraqueza muscular progressiva;

Velocidade de progresséao variavel, mas sempre
progressiva/degenerativa quando nao tratada.
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Fase pré-clinica

Idade em meses

Adaptado de: Swoboda KJ, et al. J Child Neurol. 2007;22:957-966
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Figure 3

Mean 12-months changes in external untreated controls and treated cohort. Color coding: dark grey: untreated controls, >

white: treated cohort.
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Background: Fatigue is a common manifestation in Spinal Muscular Atrophy (SMA) and has a significant negative impact on the quality of life
of affected individuals, especially in repetitive daily activities. In adult patients, fatigue is a frequent complaint and an important factor that worsens
quality of life.

We conducted a longitudinal study with 25 adult patients (17 men and 8 women) diagnosed with 5q Spinal Muscular Atrophy confirmed by
genetic testing. All patients underwent an initial assessment using the Fatigue Severity Scale (FSS) to quantify the level of fatigue (patients were
considered “fatigued” when the FSS value was above 4). Additionally, we used the Hammersmith Functional Motor Scale Expanded (HFMSE) to
evaluate motor function. After one year, the same patients were reevaluated using the same scales. We also documented the treatment status of

SMA

AN N UAL SMA Graga FF, et al. Estudo apresentado no CureSMA 2024, Austin
2024 conrerence o




A proporcdo de pacientes com fadiga ¢
significativamente maior no grupo sem tratamento
medicamentoso (81,2%) em comparagdo com o
grupo que recebeu terapia especifica (33,3%)

(p=0,03).

Nao foram observadas diferengas significativas na
HFMSE ou em sua variagdo ao longo de um ano

entre os individuos tratados e n&o tratados.

Numero de pacientes
—
o
1

20

154

TRATADOS

mm COM FADIGA
= SEM FADIGA

NAO TRATADOS

Graga FF, et al. Estudo apresentado no CureSMA 2024, Austin
EUA.



|
|
T

Em conclusao

A AME é uma doenca progressiva em todos os tipos
quando nao tratada;

Ha evidéncias em estudos clinicos randomizados e de vida
real sobre o beneficio do Nusinersena em pacientes com
AME tipo lll;

Pacientes tratados tem melhoras motoras, de qualidade de
vida e independéncia em comparagao aos nao tratados.



