M-

3 A7 DE MAIO DE 2022

Titulo:
Autores:

Resumo:

Brasileiro
NATAL - RN 7ﬁ CBP de Pediatria
CENTRO DE I:QH\I"EH(,'.'ﬁES .

Trabalhos Cientificos
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Introducdo: Dentre as mucopolissacaridoses (MPS), atipo 1l (sindrome de Sanfilippo) € a mais
frequente e provoca neurodegeneracdo progressiva devido a mutagbes genéticas que
desencadeiam o acumulo de sulfato de heparina degradado nos lisossomos. Descricdo do Caso:
Escolar, sexo feminino, 7 anos e 11 meses, com retardo no desenvolvimento neuropsicomotor,
estrabismo e deformidade esguelética (geno valgo). Faz seguimento com neuropediatra,
fonoaudidlogo, oftalmologista, fisioterapeuta e ortopedista. Apresenta episodios infecciosos de
repeticdo prévios, como sindrome méao-pé-boca, infeccdo de trato urinario e dermatites, quadro de
anemia recorrente, e queixas frequentes de dor abdominal. Laudo fonoaudiolégico aponta
flacidez muscular oral associada a siaorreia importante, ressonancia magnética de créanio
evidenciou leve reducdo do corpo caloso e inversdo parciad do hipocampo esquerdo,
eletroencefalograma com disfuncéo potenciamente epileptiforme frontotemporal esquerda, e
dispraxia motora. Realizou dois procedimentos cirdrgicos aos 7 meses e 1 ano e 3 meses devido a
ma formacdo intestinal. Paciente em uso de Depakene® e Clomipramina com bom controle
sintomatico/epiléptico. Exame do exoma detectou mutacdo patogénica em heterozigose
envolvendo a regido 8pll1.21-p11.1, com ligacdo a diversos genes, dentre eles no HGSNAT. A
histéria clinica prévia, somada aos quadros de epilepsia, deficiéncia intelectual e dimorfismos
craniofacia e de extremidades, em conjunto aos exames complementares direcionou investigacéo
para sindrome genética de Sanfilippo. Assim, foi solicitada a dosagem enzimatica sérica e
coletada amostra por swab bucal para realizacdo de painel genético para displasias esqeléticas.
Discussdo: A MPS do tipo Ill caracterizase como uma doenca de sobrecarga lipossomal
multissistémica pelo acimulo de mucopolissacarideos/glicosaminoglicanos. A maioria dos casos
ainda permanece subdiagnosticado ou diagnosticado tardiamente devido sua raridade e baixa
repercussao no meio médico. Conclusdo: O conhecimento de sindromes raras, COmo 0 caso em
guestdo, é fundamental para o estabelecimento de diagnostico precoce e a aplicagcdo de
intervencdes eficazes, gerando melhor qualidade de vida para o paciente.
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