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Resumo: Introducdo: A Mucopolissacaridose tipo | (MPS 1) é uma condicdo de depdsito lisossomal,
multissistémica, causada por deficiéncia da enzima alfa-L-lduronidase. Fenotipicamente, é
possivel classificar o paciente como afetado pela forma grave (Sindrome de Hurler) ou pela
forma branda (Sindrome de Scheie). Descrevemos um caso de MPS | forma grave, com
diagndstico antes de um ano de idade. Descricdo: Menino, cinco meses, internado devido a
quadro diarreico. Na internacdo, notado manchas mongodlicas exuberantes. Mae relata lesdes
cutaneas ja ao nascimento e giba toracica de inicio nos primeiros meses de vida. Sem
consanguinidade parental ou histérico familiar significativo. Paciente apresentava atraso de
marcos de desenvolvimento, rinorréia cronica e infecgOes de vias aéreas superiores freguentes.
Ao exame notado macrocrania absoluta, face infiltrada, manchas mongdlicas em dorso e
membros, cifose toraco lombar e hepatomegalia. Avaiacdo oftaimoldgica evidenciou
opacificacdo corneana difusa bilateral. Ecocardiograma com cana arterial patente sem
repercussdo. Radiografia de coluna com presenca de disostose multiplex. Pesquisa de
glicosaminoglicanos urinarios com excrecao aumentada e analise molecular evidenciou mutacéo
patogénica em homozigose no gene IDUA. Discussdo: A MPS | é uma condicéo autossbmica
recessiva , na qual o diagnéstico precoce influencia diretamente na estratégia terapéutica a ser
tomada. Neste caso, iniciou-se terapia de reposicdo enzimética com Laronidase e estd em
avaliacdo sobre a possibilidade de transplante de medula Gssea. Durante 0 seguimento,
apresentou quadro compativel com crises convulsivas (ressonancia de cranio normal paraidade) .
Permanece com atraso de desenvolvimento apesar da evolucdo cognitiva. Conclusdo: Através da
identificacdo dos sinais precoces, foi possivel o diagndstico e inicio do tratamento com a terapia
de reposicdo enzimatica com. Além, foi encaminhado para terapias de apoio para otimizar seu
desenvolvimento. A identificagcdo precoce é importante parainicio de terapéutica com objetivo de
retardar a progressao do quadro e minimizar sequelas alongo prazo.
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