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Introducédo: As Mucopolissacaridoses (MPS) fazem parte do grupo das
doencas lisossbmicas de depdsito (DLD). Sao classificadas nos tipos I, I,
l-A, 111-B, II-C, 1lI-D, IV-A, IV-B, VI, VIl e IX, conforme a enzima que se
apresenta deficiente. A prevaléncia conjunta das MPS é estimada em
1:25000 nascidos vivos. A Rede MPS surgiu em 2004, apés a
constatacdo de que o sistema de saude brasileiro ndo estava
estruturalmente preparado para diagnosticar e tratar pacientes com esta
doenca. Esta Rede integra varios centros de genética do Brasil e
possibilita maior comunicacgéo entre eles, o que resulta em diagnosticos
mais rapidos e melhor manejo das MPS no Brasil. As amostras biologicas
dos pacientes de varios estados brasileiros sdo encaminhadas ao
SGM/HCPA, onde se encontram os Laboratorios de Referéncia em Erros
Inatos do Metabolismo e de Genética Molecular, que fazem,
respectivamente, a investigacdo bioquimica e molecular dos pacientes
com suspeita ou j& diagnosticados com MPS pela Rede MPS Brasil. Na
atividade serad demonstrado de forma concisa como se da a investigagao
bioguimica para MPS no Laboratério de Referéncia em Erros Inatos do
Metabolismo do SGM/HCPA. Objetivos: 1) Divulgar as MPS entre os
profissionais da area da saude. 2) Proporcionar o diagnostico mais
precoce da doenca; 3) Realizar levantamento de dados epidemiolégicos a
partir do registro de pacientes encaminhados a Rede; 4) Estimar a
incidéncia das MPS no Brasil; 5) Identificar fatores determinantes da
epidemiologia das MPS no Brasil; 6) Explicar a relevancia da investigacéo
bioquimica na identificacdo precoce desses pacientes, bem como
demonstrar de que maneira sao aplicadas as técnicas necessarias para o
diagndéstico. Materiais e métodos: As amostras biolégicas de pacientes
com suspeita clinica de MPS ou ja diagnosticados, provenientes de varios
lugares do Brasil, chegam diariamente ao Servico de Genética Médica do
Hospital de Clinicas. Os pacientes sdo cadastrados em um banco de
dados e as amostras sdo analisadas conforme suspeita clinica. Quando
esta se relaciona a um determinado tipo de MPS, a medida da atividade
enzimatica especifica para o caso é realizada e verifica-se a confirmacéao
ou ndo do caso. Entretanto, em muitas ocasifes, € preciso iniciar com
uma triagem orientada para MPS que consiste de trés exames: Azul de
Toluidina, Dosagem de Glicosaminoglicanos e Cromatografia de
Glicosaminoglicanos. Os resultados destes testes permitem direcionar a
investigacao bioquimica para tipos especificos de MPS, evitando que
outros ensaios enzimaticos desnecessarios precisem ser realizadas. Os



resultados finais obtidos no laboratério sdo analisados por uma equipe
especializada e, posteriormente, encaminhados ao médico solicitante, o
gual fica responséavel pelo andamento do caso. Com o objetivo de
divulgar o trabalho feito pela Rede MPS e as caracteristicas de cada tipo
da doenca, séo elaborados e disponibilizados frequentemente materiais
informativos atualizados. Além disso, anualmente € organizado um
encontro (Simpdosio MPS Sul) entre pacientes, familiares e especialistas
das areas relacionadas as MPS, facilitando a integracao e a troca de
conhecimento entre os participantes do evento. O ultimo Simpadsio,
realizado em novembro de 2008, reuniu cerca de 30 familias de pacientes
juntamente com muitos profissionais nacionais e internacionais, contando
com espaco de recreacdo para pacientes, estandes de diversas areas
relacionadas ao tema (MPS) e palestras sobre os mais recentes estudos
desenvolvidos referentes ao tratamento e diagnostico das MPS. Também
se encontra disponivel o Disque MPS que consiste em um telefone
gratuito destinado a solucionar duvidas de profissionais da area,
pacientes e seus familiares. Resultados: A Rede MPS Brasil recebe em
média 43,6 amostras de pacientes com suspeita da doenca ao més.
Desde abril de 2004 até o final de junho de 2009, foram investigados
1232 casos brasileiros com suspeita clinica. Deste total, o diagndéstico de
MPS foi confirmado em 796 pacientes (64,6%). Apds a criacdo da Rede,
a média mensal de diagndsticos aumentou de 1,9 para 7,6 pacientes. A
MPS |l é o mais freqliente entre os tipos da doenca. Os nameros de
pacientes com MPS de acordo com o tipo sdo: MPS | 177, MPS 1l 217,
MPS III-A 26; MPS I1I-B 55; MPS IlI-C 29; MPS IV-A 91; MPS IV-B 9;
MPS VI 182; MPS VIl 10. De acordo com os resultados aqui
apresentados, percebemos a grande importancia que desempenha a
Rede MPS Brasil no aumento do nimero de diagndésticos da doenca e na
divulgacao de informacdes sobre o assunto.



