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TERAPIA DE REPOSICAO ENZIMATICA NA MUCOPOLISSACARIDOSE TIPO I: UM ESTUDO
RETROSPECTIVO, LONGITUDINAL E CONTROLADO
Alicia Dorneles Dornelles, Louise Lapagesse de Camargo Pinto, Ida Vanessa Doederlein Schwartz

Introdugdo: A Mucopolissacaridose tipo I (MPS I) é uma doenca lisossOmica rara, causada pela deficiéncia de alfa-
L-iduronidase. H& poucos estudos sobre o efeito da terapia de reposicdo enzimatica (TRE) sobre sua historia
natural. Objetivo: Analisar o efeito da TRE em uma amostra de pacientes brasileiros com MPS I. Material e
Métodos: Estudo retrospectivo, longitudinal, controlado, baseado em informagbes clinicas ao diagndstico do
paciente (T1; n=34) e, em média, 2,6 anos apods (T2; n=24/34). Os pacientes com ambas as avaliagdes foram
divididos em A (sem TRE em T2, n=10, mediana de idade em T1=33 meses, fenotipo grave=6) e B (com TRE em
T2, n=14, mediana de idade em T1=35,3 meses, fendtipo grave=4) e comparados em relacdo a desfechos de
eficicia da TRE (mediana do tempo em TER=3 anos). Um delta >20% para cada varidvel analisada foi
considerado como clinicamente relevante. Resultados: Em 24/34 pacientes, as manifestagdes clinicas iniciaram
durante o primeiro ano de vida. Sete pacientes faleceram entre T1 e T2 (mediana de idade ao 6bito=3,8 anos).
Sete pacientes faleceram entre T1 e T2 (mediana de idade ao ébito=3,8 anos). A mediana do tempo em TRE foi
de 3 anos. Em T2 foram observadas as seguintes alteracGes associadas a TRE: redugdo da freqUéncia de obitos,
do relato de hospitalizacdes por infeccdes respiratérias e da presenca de hepatoesplenomegalia; aumento do
relato de sindrome da apneia do sono e da sobrevida; e estabilizagdo da opacificacdo de cornea e da gibosidade.
Discussdo/Conclusdes: A MPS I é uma doenca progressiva, de inicio precoce e com alta mortalidade. Ainda que o
tamanho amostral possa ser pequeno, a TRE parece trazer beneficios aos pacientes. Estudos adicionais sado
necessarios para permitir a observagdo de beneficios adicionais em maior espago de tempo.
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