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INTRODUCAO

A MPS VIl (Sindrome de Sly) é uma doenca
autossOmica recessiva causada por mutacao
no gene GUSB (7q11.21) que leva ao acumulo
de glicosaminoglicanos (GAGs) por deficiéncia
ou inexisténcia da enzima B-glucuronidase.
Sao descritos diferentes fendtipos, com
frequente déficit intelectual, escoliose, facies
grosseira e opacidade de <cornea. A
prevaléncia mundial € de 1:1000000 nascidos
vivos. Ha tratamento especifico com Terapia
de Reposicao Enzimatica (TRE) e
acompanhamento multiprofissional.

DESCRIGAO DO CASO

Paciente feminina, natural de Ceara Mirim/RN,
pais ndo consanguineos, mae G3P3A1, parto
normal (P:3335kg C:34cm), APGAR 7/9, teste
do pezinho normal e triagem auditiva alterada.
Apresentou ictericia neonatal ndo colestatica,
hérnia umbilical, atraso motor e da linguagem,
IVAS de repeticao e cifoescoliose.
Acompanhada devido déficit auditivo e
somente aos 7 anos, devido ao atraso no
neurodesenvolvimento, foi encaminhada ao
neurologista que suspeitou de MPS.
Eletroforese de GAGs urinarios com presenca
de Dermatan sulfato e Heparan sulfato. Iniciou
alfavestronidase EV , apresentou reacéao
alérgica na 12 infuséo, foi interrompida a TRE e
reaizado protocolo de anafilaxia. Apos
discussao com a Imunoalergia, optou-se por
escalonamento do tempo da infusdo, com
pré-medicacao. Posteriormente, o tempo de
infusdo foi desescalonado e mantida pré-
medicagao, com boa resposta.

REFERENCIAS

DISCUSSAO e
COMENTARIOS FINAIS

Durante a 12 infusado de alfavestronidase, no HUOL
recebeu pré-medicagao (paracetamol e
hidroxizine), apds infusdo de 2 ml da solucgéo,
apresentou anafilaxia. Interrompeu-se a infusao,
recebeu hidrocortisona, adrenalina e oxigénio sob
mascara. Em 15 dias, para a 22 infusao, discutido
com o servico de Imunoalergia, foram
administradas difenidramina e metilprednisolona
30 minutos antes da medicacdo e ampliada a
infusdo de 4 horas para 6 horas. Apds 1 hora de
infusdo, apresentou vomito, placas urticariformes
e dificuldade respiratoria, recebeu adrenalina,
oxigénio e repetiu a metilprednisolona. A TRE foi
novamente interrompida. Apos discussdo com o
suporte médico do fabricante da droga, direcionou-
se para a retomada da TRE intra-hospitalar, com
tempo de infusdo escalonado. Somente durante a
infusdo do TRE por 21 horas e com pré-
medicacao de metilprednisolona, deixou de
apresentar reacdo a reposicdo enzimatica.
Somente apds 3 meses com esse protocolo,
iniciou-se desescalonamento. Transcorridos 1 ano
e 4 meses da 1° infusdo, a paciente retorna a
receber TRE com tempo de infusdo protocolar de 4
horas, mas mantendo as pré-medicacbes de
paracetamol e hidroxizine. Atualmente encontra-se
bem, recebendo TRE com pré-medicagdes no
HUOL. Planeja-se, a curto prazo, desmame e
retirada do corticoide para evitar efeitos colaterais
de longo prazo. O tratamento em uso tem boa
adesdo por parte da paciente e familiares.
Ressalta-se a importancia da equipe
multidisciplinar no TRE em MPS, do envolvimento
da familia na tomada de decisdes e a busca de
estratégias terapéuticas que permitam o uso da
medicacdo, mesmo frente a situagcdes atipicas
como anafilaxia.
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