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Introducdo: Mucopolissacaridose IVA (MPS IVA) ou Sindrome de Morquio € um erro inato do metabolismo do
grupo das doencas lisossdmicas de depdsito de heranca autossdmica recessiva, causada pela deficiéncia da enzima
lisossomal N-acetilgalactosamina-6-sulfato sulfatase (GALNS), que leva ao acumulo dos glicosaminoglicanos
(GAGs) queratan sulfato (QS) e Condroitin-6-sulfato (C6S). MPS IVA é uma doenca rara e dados precisos sobre a
epidemiologia na América Latina e no Brasil, sdo escassos. Objetivos: Nossos objetivos foram caracterizar o
gendtipo de pacientes com MPS IVA, através da andlise do gene da GALNS. Materiais e métodos: Nos
desenvolvemos um protocolo para identificacdo de mutagdes comuns através da técnica de ARMS-PCR
(Amplification Refractory Mutation System). Foram analisadas 5 mutacdes comuns encontradas em estudos
prévios com pacientes brasileiros (G166S, G139S, L307P, N164T, S341R). Resultados: Em nossos 27 pacientes
analisados foram encontradas mutagdes em 11. G116S estava em homozigose em 2 e heterozigose em 1; G139S
1 heterozigose; L307P 1 heterozigose; N164T 1 homozigose e 1 heterozigose e S341R 2 homozigose e 2
heterozigose. Conclusdes: Essas mutacdes podem ser consideradas comuns em pacientes brasileiros, uma vez
que foram achadas em 40,7% de nossos pacientes. A escolha dessas mutagdes € apropriada como screening
inicial.

Rev HCPA 2012; 32 (Supl.) 283





