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Resumo: IntroduÃ§Ã£o: As mucopolissacaridoses (MPS) sÃ£o doenÃ§as genÃ©ticas, decorrentes de 
deficiÃªncias enzimÃ¡ticas, com conseqÃ¼ente acÃºmulo lisossomal de mucopolissacarÃdeos 
nos tecidos, resultando em sinais e sintomas permanentes e progressivos. As MPS sÃ£o 
classificadas em tipos I, II, III, IV, VI, VII, VIII e IX, de acordo com deficiÃªncias especÃficas 
de enzimas lisossÃ´micas e diferenciadas por caracterÃsticas clÃnicas de apresentaÃ§Ã£o. As 
MPS III sÃ£o subdivididas em quatro subtipos: III-A, III-B, III-C e III-D, de acordo com a 
deficiÃªncia enzimÃ¡tica especÃfica. SÃ£o caracterizadas por fenÃ³tipo somÃ¡tico leve, 
doenÃ§a neurodegenerativa precoce e grave, com proeminentes distÃºrbios de comportamento e 
convulsÃµes. O diagnÃ³stico oportuno e precoce Ã© fundamental para um melhor prognÃ³stico. 
Resultados: PFC, masculino, branco, TeresÃ³polis/RJ. Referido aos cinco meses de idade, por 
fenÃ³tipo de MPS. Relato prÃ©vio de pneumonia, bronquiolite, otite media aguda e 
hipersecreÃ§Ã£o em vias aÃ©reas superiores (VAS) com taquipnÃ©ia e sibilÃ¢ncia. Ã‰ o 
quinto filho, de pais consangÃ¼Ãneos. GestaÃ§Ã£o sem intercorrÃªncias e PrÃ©-natal 
completo. Parto cesÃ¡rio, no termo, sem asfixia perinatal Atraso no desenvolvimento 
neuropsicomotor (DNPM) e hipotonia. Peso 2.700 g, mediu 47 cm. PerÃmetro CefÃ¡lico (PC) 
34 cm. MorfolÃ³gico: Peso e estatura no p 20; macrocefalia, face com aspecto â€œcoarseâ€•, 
fronte proeminente, telecanto, cÃlios longos, narinas antevertidas, filtro longo, lÃ¡bio superior 
fino e microretrognatia. Hepatoesplenomegalia, hidrocele, hÃ©rnia inguinal, linfoedema em 
pÃ©s e gibosidade em coluna dorsal. Pesquisa de Glicosaminoglicanos (GAGs) positiva na 
urina, cromatografia de GAGs com perfil sugestivo de MPS III. Ensaio enzimÃ¡tico: alfa-N-
acetilglicosaminidase nÃ£o detectÃ¡vel, padrÃ£o compatÃvel com MPS tipo III-B. Evoluindo 
com atraso de DNPM, hipersecreÃ§Ã£o em VAS, pneunomias e otites de reptiÃ§Ã£o. 
DiscussÃ£o : O probando apresenta fenÃ³tipo caracterÃstico de MPS III de acordo com a 
literatura. Seu diagnÃ³stico definitivo sÃ³ foi possÃvel pela pesquisa de GAGs e ensaio 
enzimÃ¡tico, com resultados compatÃveis com os dados obtidos. ConclusÃ£o: O probando 
apresentava o fenÃ³tipo tÃpico de MPS, sendo precoce para a MPS IIIB. Enfatizamos a 
necessidade de reconhecimento pelo pediatra do fenÃ³tipo MPS.
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