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Resumo: Introducdo: As mucopolissacaridoses (MPS) sdo entidades genéticas raras em que ocorre defeito
enzimético especifico acarretando no acumulo de glicosaminoglicanos (GAG) nos 6rgéos e
tecidos, o que resulta em uma série de sinas e sintomas multissistémicos. Objetivo: Realizar uma
revisdo integrativa da literatura acerca das principais repercussoes e métodos diagndsticos das
MPS. Métodos: Realizou-se uma busca eletronica online de artigos selecionados na Biblioteca
Virtual de Saude (BVS) através dos bancos de dados Scientific Electronic Library Online
(SCIELO) e Medical Literature Analysis and Retrieval System Online (MEDLINE). Para tanto,
empregaram-se 0s seguintes Descritores em Ciéncias da Salde (DeCS): mucopolissacaridose e
glicosaminoglicanos. Consideraram-se 0s seguintes critérios de inclusdo: artigos disponiveis na
integra, no idioma portugués, no periodo de 2011 a 2015. O estudo foi constituido por seis
publicacdes relacionadas ao tema proposto. Resultados: A andlise realizada evidenciou que o
acumulo de GAG em varios 6rgdos e tecidos dos pacientes afetados pelas MPS resulta em um
quadro clinico multissistémico cujas manifestacdes clinicas mais frequentes incluem:
comprometimento de ossos e articulaces, facies caracteristica, problemas oculares e de vias
respiratorias, cardiopatia, hepatoesplenomegalia, hérnia inguinal e umbilical e, em alguns casos,
sd0 acometidas as funcdes cognitivas. No que diz respeito aos métodos diagndsticos, tem-se que
um quadro clinico sugestivo de MPS é fundamental para a realizacdo da dosagem dos GAG
urinérios. Estes apresentam-se elevados em parcela significativa dos casos de MPS, apesar de que
a ocorréncia de niveis normais ndo permite descartar o diagndstico em paciente com quadro
clinico sugestivo. Outros exames, como cromatografia ou eletroforese podem ser usados com a
finalidade de identificac@o de quais tipos de GAP estdo em excesso (dermatan-sulfato, heparan-
sulfato, queratan-sulfato, por exemplo). A veracidade do diagndstico se da através de ensaio
enzimatico, que documenta a deficiéncia na atividade da enzima especifica para cada tipo de
MPS. Conclusdo: Ao analisar 0s artigos selecionados, pode-se destacar que as MPS séo doencas
raras e entender o quadro clinico é essencial para o diagnéstico precoce de tal modo que possa
minimizar ou reverter problemas ja instalados, através de um tratamento adequado, tanto
medicamentoso quando multidisciplinar.
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