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Resumo: INTRODUCAO: A Sindrome de Morquio € uma Mucopolissacaridose do tipo IV (MPS IV) que
consiste em uma deficiéncia ou auséncia da enzima lisossomal N-acetilgal actosamina-6-sulfatase
levando a0 acumulo do queratan sulfato, um importante componente dos proteoglicanos na
cartilagem, causando portanto alteracBes osteoarticulares, principal manifestacdo clinica da
doenca. Para tratamento dos pacientes com Sindrome de Morquio é oferecida a terapia de
reposicdo enzimética (TRE) com elosulfase afa, aprovado em 2014. DESCRICAO DO CASO:
P.A.L, sexo masculino, 7 anos, comegou a apresentar sintomas da doenca aos 3 anos de idade
com dor em regido cervical e limitagdbes de movimento com dificuldade para deambular. A
doenca foi diagnosticada em 2013 com resultado da atividade enzimatica de 21,66 nmol 24h/mg
proteina em leucdcito (valor de referéncia para normalidade: 40-170). Ao exame fisico
apresentava dores 0sseas generalizadas do quadril e membros inferiores, frouxiddo dos dedos,
marcha oscilante e joelho valgo. Além disso, os exames radioldgicos mostravam discreta
irregularidade das epifises femorais, com alargamento dos colos bilateralmente, escoliose dorso
lombar destro convexa, com discreto desnivel da bacia no sentido anti-horério, e platispondilia
das vértebras. O tratamento de reposicdo enzimatica foi inicializado apenas em 2014, com dose
semanal de elosulfase alfa 60mg por via intravenosa. Em aproximadamente dois meses de
tratamento, paciente mostrou melhora do quadro com melhora na deambulacdo e realizando
atividades didrias com mais facilidade, como subir e descer escadas, entrar no carro. Relata
também diminuicdo das dores. DISCUSSAO: Este é o Uinico tratamento disponivel mundialmente
para pacientes com MPS IVA e assim como é apontado na literatura, foi identificado melhora do
quadro do paciente, principalmente osteoarticular, apds inicio de TRE. CONCLUSAO: Foi
possivel concluir aimportancia do avanco no tratamento da doenca em questdo com a aprovacao
do elosulfase afa, uma vez que este melhora o prognostico da doenca e a qualidade de vida do
paciente.
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