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Mucopolissacaridosé

As mucopolissacaridoses (MPS) faze arte\de um grupo de doencas
genéticas, raras e heterogéneas, causadas pe uséncia ou deficiéncia de
enzimas responsaveis pelo metabolismg/dos glicdsaminoglicanos (GAGS),

também chamados de mucopolissacarideos, constituindo erros inatos de
metabolismo (Figura 1). Dessa foyma, oc deposito destes compostos

parcialmente degradados nos lisosso IDI, et al., 2007; FARIA, 2017).
Figura 1 — Classificagcao N' atos de metabolismo
GRUPOS  {GARAGIERISTICAS DOENGAS
Grupo 1 - Defeito de sint Sinaige sintomas : .
ou catabolismo de mol¢6eas %anentes e Doencas lisossomais e
complexas 4 _ peroxissomiais
. Progressivos
Grupo 2 - Defeito " Infoxicagdo aguda | Aminodcidos, 4cidos organicos, ciclo
metabolismo jajermenidy e cronica da uréia e intolerancia aos aclcares
Grupo3-Déiéitopiz  \D Metabolismo Doengas de depdsito de glicogénio,
produgao/Ut de intermediario de Hiperlaticemias congénitas,
energia figado, mUsculo e Doencas mitocondriais e defeito
cérebro de B-oxidagdo de acidos graxos
Fo slideshare.net/GabiBarretos/erros-inatos-do-metabolismo-eim-conc-med-unir

Gs séo polimeros lineares ndo ramificados, compostos por duas
[S5acarideos, sendo uma obrigatoriamente um aclUcar aminado e
urénico, na maioria das vezes. Eles fazem parte do grupo de
idos que compBem a matriz extracelular, tanto isolados, quanto
dos a proteinas, formando os proteoglicanos, como demostrado na figura
ENTI, WRAITH, 2014).



Figura 2 — Estrutura dos GAGs e proteoglicanos
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Fonte: http://www.farmaciaglorieta.com/blog/tag/proteoglicanos/

s, diversas enzimas
cidas por bloquear
em células de muitos

Para que ocorra o catabolismo completo d
atuam em sequéncia, logo, existem variadas doeng
esse processo, levando ao acumulo de seus s rat
orgaos, tais como figado, baco, ossos, cartilagens ema nervoso central.
Assim, através da enzima afetada pode sef/determiinado o tipo, intensidade e
local de armazenamento dos glicosaminoglicanos (WRAITH, 2013).

Atualmente sdo conhecidos set@
de acordo com a deficiéncia da enzima glicosaminoglicano excretado na
urina. Todas possuem heranca auto i cessiva, exceto a MPS I, que tem
heranca ligada ao X. Em geral, 0s in afetados aparentam normalidade
ao nascimento, manifestando i clinicos apenas alguns meses ou
anos depois (RUIJTER, 2008;

PS (Figura 3), categorizadas

MPS type Urinary metabolites

Hurler, Scheie,
MPS1
Hurler-Scheie ﬁ

MPS1I Hunter << i
N

MPS IIIA Sanfilippo A

Dermatan sulfate, heparan sulfate

]du&ate sulfatase Dermatan sulfate, heparan sulfate

Heparan sulfate N-sulfatase
Heparan sulfate

/7 )sulfamidase]

MPS 11IB Sanﬁf%po B (/ a-N-Acetylglucosaminidase Heparan sulfate
MPS I1IC 5 i \m& Acetyltransferase Heparan sulfate
MPS IIID ﬁnﬁlippo\w N-Acetylglucosamine 6-sulfatase Heparan sulfate
MPS IVA Morgyio A Galactosamine 6-sulfatase Keratan sulfate, chondroitin 6-sulfate

MPS ]V(( Wuiof] p-Galactosidase Keratan sulfate
\t! N-Acetylglucosamine 4-sulfatase
M% 0 x-Lamy Dermatan sulfate

(arylsulfatase B)
W Dermatan sulfate, heparan sulfate,
Sly B-Glucuronidase
chondroitin 4-sulfate, chondroitin 6-sulfate
MPS IX A Hyaluronidase Hyaluronic acid

Fonte:http://lwww.scielo.br/scielo.php?script=sci_arttext&pid=S0021-75572008000200007



Mundlalmente estlma -se que haja 1 caso de mucopollssacarlodese 3 cada

que o estado da Paraiba é recordista nos casos de MPS IVA
Mérquio A), resultado de casamentos consanguineos entre famll
com gene mutado que ocuparam principalmente a regido da B

o periodo colonial (GOMES, 2014; CRUZ, 2016).

As principais manifestagfes clinicas decorrentes 0 de GAGs
sdo baixa estatura, comprometimento do desenvolvimento 6s alteracOes da
faciais, hetapoesplenomegalia, deficiéncia disturbios

comportamentais, problemas visuais e cardiacos, a depen tipo especifico.
Além disso, € bastante frequente o aparecimento de infeccdes no ouvido,
distarbios do sono, problemas nutricionais ocas la compressédo do
estdbmago, depressao e ansiedade (FARIA, 201

O diagnostico das MPS é fundament nte em suspeita clinica
e validado por dosagem de GAGs na uri forese do plasma, ensaios
enzimaticos e aconselhamento genético, \pQrém /ria maioria das vezes esse

diagnodstico € retardado, devido @ ercorrido até o inicio das
confirmados o aconselhamento

manifestagdes clinicas. Em familia que
genético é uma o6tima ferramenta p, aliar o risco de novos casos. O teste do

pezinho oferecido gratuitamente p istema Unico de Saude (SUS) é mais
uma ferramenta eficaz de dia ' FFON, et al., 2015; SAUDUBRAY,
2016).

O tratamento espe givel, independentemente do tipo de MPS é
paliativo e sintomatico, re com auxilio de uma equipe multiprofissional.

e

Embora haja melhora -. h&a interrupcdo ou reversdo dos aspectos
progressivos da doe Iste a opcdo de transplante de células
hematopoéticas utifjzado\ra MPS IH e terapia de reposicdo enzimatica nos
casos de MPS IH/3, | ANYI, e em andamento para MPS VIl e llIB (VALSTAR,

2010; WRAITH, 2 PARENTI; WRAITH, 2014; HENDRIKSZ, 2014).

Diant doségtos mencionados, as mucopolissacaridoses podem ser
doencas genéticas raras, nas quais ocorrem acumulo de
parcialmente degradados nos lisossomos. Estas doengas

existindo cura.
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