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Resumo:
A mucopolissacaridose constitue uma patologia com subgrupos (I, I, I, vV, VI, VI, IX), de carater genético,

relacionadas a deficiéncia de enzimas lisossémicas responsdveis pela quebra intracelular de glicosaminoglicanos,
consideradas um erro inato do metabolismo. A auséncia enzimdtica desencadeia um aclimulo desses
mucopolissacarideos nas células, tecidos e érgdos, afetando seu funcionamento e provocando uma série de sinais e
sintomas multissistémicos caracteristicos dessa patologia: alteracées de face, macroglossia, dificuldade auditiva e
visual, ma-formacao dentaria, atraso no crescimento, deformidades ésseas, rigidez das articulacbes, hérnia inguinal
e/ou umbilical, hepatoesplenomegalia, entre outras caracteristicas. O objetivo desse estudo foi expor as caracteristicas
e os tipos de mucopolissacaridoses afim de contribuir para disseminacéo do conhecimento aos profissionais da area de
salde, j& que os cuidados com esse tipo de paciente é multiprofissional, e permitir a identificacdo precoce da doenca.
Trata-se de um estudo descritivo de revisao bibliogréfica, cuja a amostra esta indexada nas bases de dados da Lilacs,
Scielo, Medline. A literatura demonstra existir sete tipos de mucopolissacaridoses, sendo estes classificados de acordo
com a enzima deficitdria. O tempo de sobrevivéncia é relativo e dependente do tipo de mucopolissacaridose
acometido. A incidéncia ndo é bem conhecida no Brasil, porém os estudos apontam para 1:22.500 nascidos vivos. Os
sistemas mais acometidos sao o esquelético, cardiopulmonar, cérnea, pele, figado, baco, cérebro e meninges.
Existindo diversos tipos de tratamento, contudo o mais realizado é a reposicdo enziméatica, que consiste na reposicao
da enzima deficitaria. Existindo até o momento reposicao enzimatica somente para 3 tipos de mucopolissacaridose ( |,
I e IV). Os principais motivos de oébitos sdo: as doencas obstrutivas das vias aéreas, infeccdes respiratérias e
complicagdes cardiacas. E perceptivel que é uma doenca subdiagndstico, pois nem todos os profissionais estdo
capacitados para observar as alteracées e predizé-las como mucopolissacaridose. E necesséarios mais estudos frente a
essa patologia no intuito de trazer possiveis tratamentos curativos, sintomdticos, paliativos e o favorecimento do
tratamento precoce prevenindo e retardando os possiveis danos. A triagem neonatal e a busca ativa desses individuos
caracteristicos também favoreceria a diminuicdo dos danos e o diagndstico preococe.



