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Introducdo: As Mucopolissacaridoses (MPS) sao um grupo de DL que ocorrem devido a atividade deficiente de uma das
11 enzimas lisossomais responsaveis pela degradagédo dos glicosaminoglicanos (GAGs). A Mucopolissacaridose tipo
VI, também conhecida como Sindrome Maroteaux-Lamy (OMIM # 253200), foi descrita pela primeira vez em 1963 pelos
médicos franceses Pierre Maroteaux e Maurice Emile Joseph Lamy. A MPS VI é uma doenca causada pela deficiéncia
na atividade da enzima N-acetilgalactosamina 4-sulfatase (ARSB), tem heranca autossOmica recessiva. As
manifestacdes clinicas sao variaveis, existindo um amplo espectro heterogéneo entre as formas que provavelmente sao
o resultado do grande nimero de mutacées causadoras da doenca. E uma doenca muito rara com frequéncia inferior a
1 caso por 1 milhdo de habitantes, e parece ter alta incidéncia (ao redor de 1:5000) na regido do municipio de Monte
Santo, Bahia. Objetivos: Avaliar a possibilidade de executar nessa regido um programa de triagem neonatal para MPS
VI, justificado pelo fato de existir tratamento para essa doenca com terapia de reposicdo enzimatica (TRE), que quando
iniciada precocemente melhora o progndéstico. Metodologia: Foram analisadas amostras de sangue impregnado em
papel filtro (SIPF) através de métodos moleculares (PCR-RFLP). O programa incluiu a andlise da mutagdo p.H178L,
gue foi a Unica mutacdo encontrada nos pacientes com MPS VI no municipio de Monte Santo até agora. Resultados:
Analisamos até o momento 1200 amostras, das quais 21 apresentaram a mutacdo especifica em heterozigose. A
deteccdo de portadores através da analise molecular ajudard a estimar a real frequéncia dessa doenca na regido, e
direcionara o aconselhamento genético para as familias nas quais a mutacao for identificada. Conclus@es: O projeto-
piloto foi considerado bem sucedido uma vez que a estratégia empregada foi adequada para a detecgéo de individuos
portadores da mutacdo e sera continuado, possivelmente ampliando a area de abrangéncia para os municipios vizinhos
e estabelecendo novos métodos de andlise automatizada por PCR em tempo real. Projeto: 10-0110
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