@ IGRESSO BRASILEIRQ DE

50 BEDIATRIAN
. |

O olhar que prepara para o Futuro

Trabalhos Cientificos

Titulo:

Autores: SHIRLEY GUEDES (UNIFESO); ISAIAS PAIVA (UNIFESO); CAROLINE PAIVA
(UNIGRANRIO): SHERLE GUEDES (USS); LIDIA PILLO (UNIFESO): INGRID SENA
(UNIFESO); ALINE MAIA (UNIFESO)

Resumo: IntroduA8A£o: As mucopolissacaridoses (MPS) sAfo doenA8as genA®ticas, decorrentes de
deficiAancias enzimAijticas, com consegAYvente acA°mulo lisossomal de mucopolissacarA-deos
nos tecidos, resultando em sinais e sintomas permanentes e progressivos. As MPS sA£o
classificadas em tipos 1, 11, I11, IV, VI, VII, VIII e X, de acordo com deficiA®ncias especA-ficas
de enzimas lisossA” micas e diferenciadas por caracterA-sticas clA-nicas de apresentaA8A£0. As
MPS 11l sAfo subdivididas em quatro subtipos: I11-A, 111-B, 111-C e I11-D, de acordo com a
deficiA®ncia enzimAijtica especA-fica SAfo caracterizadas por fenAdtipo somAitico leve,
doenA 8a neurodegenerativa precoce e grave, com proeminentes distA°rbios de comportamento e
convulsApes. O diagnAs3stico oportuno e precoce A© fundamental para um melhor prognAsstico.
Resultados; PFC, masculino, branco, TeresA3polis/RJ. Referido aos cinco meses de idade, por
fenAdtipo de MPS. Relato prA©vio de pneumonia, bronquiolite, otite media aguda e
hipersecreASA£0 em vias aA©reas superiores (VAS) com taquipnA®©ia e sibilA¢ncia. A%o 0
quinto filho, de pais consangAY/A-neos. GestaASA£o sem intercorrAdncias e PrA©-natal
completo. Parto cesAjrio, no termo, sem asfixia perinatal Atraso no desenvolvimento
neuropsicomotor (DNPM) e hipotonia. Peso 2.700 g, mediu 47 cm. PerA-metro CefAjlico (PC)
34 cm. MorfolA3gico: Peso e estatura no p 20; macrocefaia, face com aspecto &€oscoarses€s,
fronte proeminente, telecanto, cA-lios longos, narinas antevertidas, filtro longo, I1Ajbio superior
fino e microretrognatia. Hepatoesplenomegalia, hidrocele, hA©rnia inguina, linfoedema em
pA©s e gibosidade em coluna dorsal. Pesquisa de Glicosaminoglicanos (GAGs) positiva na
urina, cromatografia de GAGs com perfil sugestivo de MPS I11. Ensaio enzimAijtico: afa-N-
acetilglicosaminidase nA£o detectAjvel, padrA£o compatA-vel com MPS tipo I11-B. Evoluindo
com atraso de DNPM, hipersecreASA£0 em VAS, pneunomias e otites de reptiASA£o.
DiscussA£0 : O probando apresenta fenAstipo caracterA-stico de MPS 11l de acordo com a
literatura. Seu diagnA3stico definitivo sA3 foi possA-vel pela pesquisa de GAGS e ensaio
enzimAijtico, com resultados compatA-veis com os dados obtidos. ConclusA£o: O probando
apresentava o fenAstipo tA-pico de MPS, sendo precoce para a MPS IIIB. Enfatizamos a
necessi dade de reconhecimento pelo pediatra do fenAs3tipo MPS.
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