A mucopolissacaridose Il (MPS Il) € uma doenga genética — heranca ligada ao X recessiva — causada pela deficiéncia
da enzima iduronato-sulfatase (IDS), responsavel por uma etapa da degradagdo dos glicosaminoglicanos
dermatan-sulfato e heparan-sulfato. O tratamento especifico inclui terapia de reposicdo enzimética e transplante de
medula éssea (TMO)/transplante de células hematopoiéticas (TCH). Este relato tem por objetivo enfatizar a influéncia
do diagndstico pré-natal (DPN) no tratamento de um paciente com MPS |I.

Estudo de um caso de DPN de MPS Il realizado pela Rede MPS Brasil (RMPS), cujo paciente iniciou o tratamento logo
apos o nascimento. As informacdes foram obtidas a partir do banco de dados da RMPS. A RMPS é um projeto
aprovado pelos comités de ética do HCPA e da UFRGS.

Paciente do sexo masculino, com DPN de MPS I, cuja indicacdo foi devido a histéria familial positiva e ao fato de a
mae ser portadora de uma mutagdo patogénica no gene da IDS; a amostra (liquido amnidtico) foi coletada com 16
semanas de gestacdo. O DPN compreendeu analises bioquimica (IDS em aminiécitos ndo detectavel) e molecular
(presenga da mutacé@o p.R88H). Apds, iniciou-se a busca de doador compativel para o TMO/TCH. Com 9 dias de vida,
amostras de sangue e urina do paciente foram coletadas e suas andlises confirmaram o resultado do DPN. Aos 2
meses e 9 dias, foi realizado o TCH.

O acesso ao DPN permitiu a identificacéo precoce de MPS Il e, com isso, a busca antecipada de um doador compativel
para realizagdo do TCH. Acredita-se que, apesar da progressdo da doenca, pacientes tratados precocemente
apresentam melhor desfecho das manifestacdes clinicas. A RMPS tem contribuido para o diagndstico e o tratamento
da MPS I, possibilitando ao paciente e sua familia uma melhor qualidade de vida.



