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Resumo: INTRUDUCAO: A mucopolissacaridose tipo 11 (MPS 11) é uma doenca de armazenamento
lisossbmico progressiva, rara, multissistémica, causada pela deficiéncia da enzima iduronato-2-
sulfatase (12S). A incidéncia varia de 1,9 a 4,5 casos em 100.000 nascimentos. E herdada ligada
ao X, acometendo mais 0 sexo masculino. DESCRICAO DO CASO: Irmé&os do sexo masculino:
ABSF, 8anos, ARBS, 6 anos, com diagndéstico confirmado e apresentando principais sintomas da
sindrome de Hunter como: problemas comportamentais, deficiéncia mental, infeccdes de vias
aéreas de repeticdo, giba, hipertricose, rigidez das articulacdes, baixa estatura, cranio grosseiro
com alteragOes faciais. No entanto, o irméo (iniciais do nome e idade) apresenta tragcos menos
pronunciados. DISCUSSAQO: Devido ao curso das MPS ser cronico e progressivo com
envolvimento multissistémico, buscase o diagnéstico de forma precoce para redizar o
tratamento afim de amenizar os sintomas da doenca. Devido a alteragdo no cromossomo Xq27-
028, ocorre deficiéncia da enzima iduronato-2-sulfatase, resultando na concentracdo urinéria dos
GAGs dermatan sulfato e heparan sulfato. O inicio da investigacdo através de exame de urinae a
confirmacdo por exame genético. Néo existe tratamento curativo para as MPS, a terapéutica
envolve equipe multidisciplinar e inclui intervencdes realizadas para amenizar o fen6tipo (como
cirurgias) ou especificas, como o transplante de células tronco-hematopoiéticas (TCTH) ou da
terapia de reposicdo enzimética (TRE) intravenosa (IV). Outras possibilidades estdo ainda em
fase de desenvolvimento. CONCLUSAO: A identificagdo da doenca em seu estagio inicial e o
encaminhamento &gil e adequado para o atendimento especializado € carater essencial para um
melhor resultado terapéutico e prognodstico dos casos.
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