Tratamento

O tratamento dos pacientes com MPS VIl
envolve equipe multidisciplinar e inclui
intervengdes inespecificas, realizadas no
nivel do fendtipo clinico (como cirurgias
para correcdo dasalteracOes esqueléticas)
realizadas no nivel da

proteina

mutante (como a TRE intravenosa).

O transplante  de células tronco-

hematopoiéticas (TCTH) ndo estd indicado
em pacientes com MPS VIl devido a alta
heterogeneidade e limitagdesdos estudos

existentes até o momento.

Tratamento disponivel no CEAF:

ALFAVESTRONIDASE - 10mg - solugdo
injetdvel — frasco de 5 mL

10 63794-001-01 mnE
Mepsevii

. [vestronidase alta-vibkl
10mg/5 ml (2 mg/iml)
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PELA SUA SAUDE:

1. LEIA AS INFORMAGOES
DAS EMBALAGENS DOS MEDICAMENTOS.

2. SIGA AS INSTRUGOES

DO SEU MEDICO H

OU FARMACEUTICO. ()
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Horario de Assisténcia Farmacéutica:
Segunda a Sexta

das 07h00 as 17h00

Para maiores Informacgdes procure o

Farmacéutico.
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MPS VI - Sindrorne de S|y




Introducao

A mucopolissacaridose tipo VII (MPS VII),
também conhecida como Sindrome de Sly, é
uma doenga lisossdOmica, autossdmica
recessiva, extremamente rara, cronica,
debilitante e associada a 6bito precoce. Em
todo o mundo, a incidéncia de MPS VII é de
aproximadamente 1:300.000 a 1:2.000.000
casos por nascidos vivos e é inferior a 200
pacientes por ano.

No Brasil, a incidéncia de MPS VII foi
estimada em 0,026 casos por 100.000
nascidos vivos, tendo sido confirmados 21
casos no periodo de 1982 e 2019.

Os principais comprometimentos da
doenga: ossos e articulagbes, vias
respiratdrias, sistema cardiovascular e das
fungbes cognitivas. Pode haver ainda o
engrossamento progressivo das fei¢bes, a
opacificacdo das cdrneas, aumento de
figado e baco, acometimento das valvulas
cardiacas, rigidez nas articulacbes e

alteragdo no crescimento.

Causas

A MPS VII ocorre devido a presenca de
variantes patogénicas bialélicas no gene
GUSB que codifica a beta-glicuronidase
(GUSB), eestd localizado no cromossomo
7921—q22. AGUSB tem papel essencial na
degradacao deglicosaminoglicanos(GAG),
especialmentesulfato de condroitina
(SQC), sulfato de dermatan (SD) e

sulfato de heparan (SH), que sao

constituintes do tecido conjuntivo.

A atividade deficiente da GUSB resulta em
degradacao parcial e acimulo de GAG em
lisossomos de varios tecidos por todo o
corpo,incluindo o sistema nervoso central
(SNC),com consequente dano celular e

disfuncdo  organica. As MPS sdo
diagnosticadas de acordo com a observagao
dos diversos sintomas, além de exames de
urina  especificos (que analisam a
guantidade de GAGs excretada) e pela

dosagem da enzima deficiente.

Sintomas

As manifestagdes clinicas da MPS VIl
incluem macrocefalia, face infiltrada,
pesco¢o curto, opacidade da codrnea,
pectus carinatum, hepatomegalia,
esplenomegalia, hérnia umbilical, hérnia
inguinal, disostose multipla, hipoplasia do
processo odontoide, hipertricose, atraso
no desenvolvimento neuropsicomotor e
hidrocefalia; além disso, infeccdes

respiratorias sao comuns nesses

individuos.

DISOSTOSES MULTIPLAS 74 %

LIMITAGOES ARTICULARES g 9

BAIXA ESTATURA

CIFOSE TORACOLOMBAR 61% “méo em garra "



