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Resumo: A mucopolissacridose tipo VI (MPS VI) é uma doenca genética rara, de carater autossdmico
recessivo, com risco de recorréncia de 25% para cada concepcdo do casal genitor deum filho ja
diagnosticado com a condicdo. E causada pela deficiéncia da enzima arilsulfatase, que leva a
acumulo progressivo de glicosaminoglicans (GAGs) dermatan sulfato nos lisossomos. Na sua
forma de progresséo rapida pode levar a um quadro de disostose multiplex com extrema baixa
estatura e deformidades esquel éticas. Além disso no quadro clinico é possivel observar, infeccdes
repiratorias de repeticdo, deposito em corneas, hepato e esplenomegalias, comprometimento de
valvulas cardiacas. A inteligéncia na maioria das vezes é normal. A importancia do diagnostico
precoce € essencial para se evitar as sequelas progressivas da doenca. E doenca prevista na
terceira fase da expansdo da triagem neonatal bioldgica do SUS. "Relato de caso clinico com
énfase em aconsel hamento genético e diagnéstico precoce. ""RPC, sexo masculino, aos 2 anos de
idade foi diagnosticado com MPS VI através de painel genético para displasias esqueléticas
durante a pandemia. Familia proveniente do interior do estado do Amazonas, pais consaguineos.
O paciente apresentava baixa estatura, infeccfes respiratérias de repeticdo, macrocrania, “fécies
grosseird’, hepatoesplenomegalia, displasia esquelética progressiva e comprometimento de
valvula mitral. Seus pais receberam aconselhamento genético sobre o risco de recorréncia de
25%. O casa teve outro filho um ano depois desse diagndstico. Foi coletado teste na idade
neonatal, resultado semelhante ao do irm&o mais velho. Iniciado terapia de reposicéo enzimatica
para MPS VI, segundo protocolo clinico de diretrizes terapéuticas do Ministério da Saude. O
irmd mais novo evoluiu de maneira diferente do anterior, ndo tendo tanteas complicacdes
respiratérias e esgueléticas. "O aconselhamento genético ajuda no diagndstico precoce e
prevencéo de complicagbes daMPS V1.
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