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Trattamento precoce con nusinersen in pazienti con diagnosi di SMA allo screening neonatale:  
tre casi clinici a confronto

Background e Obiettivi
Confronto tra l’andamento clinico di 3 pazienti «A» ed «S» di sesso maschile, nati tra gennaio e febbraio 2021, e «C» di sesso femminile, nata a marzo 2020 
con diagnosi di Atrofia Muscolare Spinale allo screening neonatale e trattati entro il primo mese di vita con nusinersen. Tutti e tre i pazienti presentano  
2 copie del gene SMN2. Prima del trattamento farmacologico:

Sintomi lievi o assenza di sintomi  
al momento dell’inizio del trattamento 
farmacologico si correlano ad un 
miglior outcome neuromotorio, 
respiratorio e deglutitorio.

pz «A» sintomatico:

pz «S» paucisintomatico:

pz «C» asintomatica:

ipotono, ipotrofia muscolare diffusa, riduzione dei movimenti antigravitari e alterazione del pattern del respiro con 
impegno diaframmatico

assenza dei riflessi osteotendinei, riduzione della motilità spontanea e lieve riduzione del tono muscolare

tono, motilità spontanea e riflessi osteotendinei nella norma

I tre pazienti sono stati sottoposti a valutazioni pediatriche e neuromotorie periodiche.
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Lo screening neonatale ha permesso la tempestiva diagnosi di Atrofia Muscolare Spinale anche in pazienti presintomatici e paucisintomatici,  
aprendo la possibilità di un trattamento farmacologico precoce in questi pazienti.

Valutare se la severità della sintomatologia al momento dell’inizio del trattamento farmacologico influenzi l’andamento clinico in risposta alla 
terapia: aspetti neuromotori, respiratori e deglutitori.
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CONCLUSIONI

Sviluppo neuromotorio

Accrescimento staturo-ponderale
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Pz «S» Pz «C»

CHOP-INTEND, Children’s Hospital of Philadelphia Infant Test  
of Neuromuscular Disorders; HINE, Hammersmith Infant Neurological Exam.

Punteggi scala CHOP-INTEND
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«A» pz sintomatico prima del trattamento

«S» pz paucisintomatico prima del trattamento

«C» pz asintomatico prima del trattamento

«A» pz sintomatico prima del trattamento

«S» pz paucisintomatico prima del trattamento

«C» pz asintomatico prima del trattamento

SNG, sondino naso-gastrico.

NIV, ventilazione non invasiva;  
SNG, sondino naso-gastrico.

«A»
pz sintomatico 

già prima del trattamento

Deambulazione per pochi passi con tutori  
gamba-piede con sostegno anteriore

NIV nelle ore notturne
Plurime acuzie respiratorie 
con necessità di ricovero ospedaliero

Grave ipo-accrescimento  
staturo-ponderale con precoce disfagia  
e necessità di SNG

«S»
pz paucisintomatico 

prima del trattamento

Navigazione costiera

Respiro spontaneo nelle ore notturne, 
mai acuzie per insufficienza respiratoria 
acuta

Alimentazione semisolida, in trattamento 
logopedico per training masticatorio

«C»
pz sintomatico 

già prima del trattamento

Deambulazione autonoma 
dai 16 mesi di vita

Respiro spontaneo nelle ore notturne, 
mai acuzie per insufficienza respiratoria 
acuta

Alimentazione solida

SNG

Le informazioni (e le immagini) relative al caso clinico vengono utilizzate in questa presentazione a scopo esplicativo sotto esclusiva responsabilità degli autori.
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