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Resumo: As mucopolissacaridoses (MPS) sdo doencas genéticas raras, de heranca autossdmica recessiva,
caracterizada por depdsito lisossdomico, relacionado a deficiéncia parcial ou total de 11 diferentes
hidrolases lisossdmicas, que sdo responsaveis pela degradacdo dos Glicosaminoglicanos (GAGS).
Classificam-se em diferentes tipos, sendo a MPS IV A ou Sindrome de Morquio relacionada a
mutacOes na enzima N-acetilgalactosamina-6-sulfatase (GALNS). E.S.S.R., 4 anos, feminino,
parda. Diagnosticada com diagnostico de MPS IV A aos 2 anos de idade, em uso de terapia de
reposicéo enzimatica (TRE) alfa-elosulfase desde entdo. A época do diagnostico, a avaliacéo
cardiovascular ndo apresentava alteragdes, o ecocardiograma transtorécico (ECO) demonstrou
regurgitacdo tricuspide (IT) fisiologica, dimensdo das camaras ventriculares dentro dos limites da
normalidade com fragdo de gjecdo (FE) de 78%. Um ano depois, aos 3 anos de idade, mée relatou
episodios de cianose aos esforcos (choro), notando-se presenca de sopro sistélica gjetivo suave
em area pulmonar (sopro inocente). Atualmente, ndo apresenta relato de episodios de cianose
durante o choro, exame cardiovascular normal e o ECO demonstrou valva adrtica (VAO)
trivalvar com discreto espessamento sem disfuncdo significativa, camaras cardiacas com
dimensdes normais e FE de 69%, o eletrocardiograma (ECG) registrou FC de 113 bpm, duragédo
do QRS de 82 ms, do QT 306 ms e do QTc 424 ms. As complicacdes cardiacas naMPS IV A e
durante a TRE ndo sd0 incomuns, €, as ateracdes orovalvares adrtica e mitral, com diferentes
graus de disfuncdo (insuficiéncia e estenose) sdo as mais comumente afetadas em decorréncia do
acimulo de GAGs, aém disso, outros problemas estruturais e funcionais podem ser
considerados. Entdo a TRE mostra-se benéfica para a reducdo dos glicosaminoglicanos e
consequente melhora das manifestacfes clinicas da doenca. No caso em tela, até o presente
momento, a utilizacdo da TRE tem um impacto positivo na progressao das lesdes orovalvares,
apesar do discreto espessamento da VAO observado no Ultimo ECO ser indicativo de depdésito
GAGs, entretanto a fungdio ventricular esti preservada. E aconselhavel a avaliacdo periodica
anual com cardiologia pediétrica, bem como a realizagcdo de exames de imagem ( ECO e ECG).
A TRE na MPS IV A demonstrou-se benéfica tanto clinicamente como durante a avaliacéo
ecocardiogréfica na evolucdo das complicagbes cardiacas. Outrossim, torna-se imprescindivel o
seguimento cardiovascular, tanto para manter a TRE, como para orientar a suspensdo da mesma,
em caso de progressao das lesdes cardiacas, assegurando melhor prognéstico e qualidade de vida
aos pacientes e seus familiares.
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