Tratamento

O atendimento dos pacientes com MPS |
envolve equipe multidisciplinar e inclui
intervengdes nao especificas, realizadas
com vistas ao fendtipo clinico (como
cirurgias para correcao de hérnias), e
especificas, visando a proteina mutante
(como a TRE IV) e TCTH. Outras
intervengdes, como uso de TRE intratecal,
chaperonas, inibidores de sintese de
substrato, terapia traducional e terapia
génica, encontram-se ainda em fase de
desenvolvimento.

O tratamento pode ser conduzido de duas
formas: com transplante de células-tronco
hematopoiéticas (TCTH) ou terapia de
reposicao enzimdatica, a TRE3. Em pacientes
qgue nao tém indicacao de TCTH, a doencga
pode ser bem controlada com a TRE por
intravenosa  feita

meio de infusdo

semanalmente

PELA SUA SAUDE:

1. LEIA AS INFORMAGOES
DAS EMBALAGENS DOS MEDICAMENTOS.
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Horario de Assisténcia Farmacéutica:
Segunda a Sexta

das 07h00 as 17h00

Para maiores Informacgdes procure o

Farmacéutico.
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Introducao

A mucopolissacaridose do tipo | (MPS I) éuma
doenca lisossébmica progressiva, de heranca
autossdmica recessiva. A MPS | estd associada a
trés formas cldssicas, que diferem entre si com
base na presenca de comprometimento
neurolégico, na velocidade de progressdo da
doenca e na gravidade do acometimento dos
6rgaos-alvo:

e Forma grave (sindrome de Hurler): os
pacientes costumam ser diagnosticados até os
2 anos de idade, apresentar atraso de
desenvolvimento cognitivo aparente entre os
14 e 24 meses e estatura geralmente inferior a
110 cm.

e Forma intermedidria ou moderada(sindrome
de Hurler-Scheie): esses pacientes costumam
apresentar evidénciaclinica da doenca entre os
3 e 8 anos de idade. A baixa estatura final é
relevante, ainteligéncia pode ser normal e a
sobrevivéncia até a idade adulta é comum.

e Forma atenuada (sindrome de Scheie): os
sintomas desses pacientes costumam iniciar-
se entre 0s 5 e 15 anos de idade e progridem

de forma lenta.

Causas

A MPS | é causada pela atividade deficiente
da alfa-L-iduronidase (IDUA), enzima
codificada pelo gene IDUA. A IDUA ¢é
responsavel pela clivagem dos residuos de
acido idurénico dos glicosaminoglicanos
(GAG) heparan e dermatan sulfato. Na MPS
locorre o acumulo desses GA parcialmente
degradados no interior dos lisossomos e o

aumento da sua excreg¢do na urina.

Sintomas

Caracteristicas faciais sugestivas de doenca
lisossdmica (face de “depdsito”);

Otite média e infecgOes respiratorias
superiores precoces e de repeti¢do, excluidas
outras causas mais frequentes;

Hérnia inguinal ou umbilical, especialmente
se ambas e em criangas, excluidas outras
causas mais frequentes;
Hepatoesplenomegalia, excluidas outras
causas mais frequentes;

Alteragbes esqueléticas ou articulares tipicas
(disostose multipla, giba, limitacdo da
amplitude de movimento das articulagdes);
Maos em garra;
Alteracbes oculares caracteristicas
(opacificacdo bilateral da cornea);

Sindrome do tunel do carpo em criangas.



