SAUDE: GUIA LEVA CONHECIMENTO A
POPULACAO SOBRE TRATAMENTO DE
DOENCAS RARAS

No Brasil, 13 milh6es de pessoas tém algum tipo de deficiéncia.

O Dia Internacional de Conscientizacao das Mucopolissacaridoses, comemorado no Ultimo
domingo (15/05), vai se estender durante toda esta semana, a partir da promogao da MPS Week, pela
Casa Hunter, organizacao nao governamental (ONG) que apoia pacientes que possuem doencas raras
e seus familiares. Com o lancamento do Guia do Manejo - MPS Tipo Il, a ONG pretende disseminar
conhecimento e esclarecer dividas de pacientes, familiares e cuidadores ao longo de toda a jornada.
O documento traz informacdes sobre causas, diagndsticos, sintomas, tratamentos, além de aspectos
como educacao e socializacao.

A estimativa é que, no Brasil, 13 milhdes de pessoas tenham alguma doenca rara. Entre elas,
estdo as mucopolissacaridoses (MPSs), doencas genéticas progressivas, degenerativas,
multissistémicas, que fazem parte dos erros inatos do metabolismo. Segundo destacou nesta terca-
feira (17/05), a médica geneticista Ana Maria Martins, professora do Centro de Referéncia em Erros
Inatos do Metabolismo, da Universidade Federal de Sao Paulo (Unifesp), o guia vai ajudar a ampliar o
conhecimento sobre essa doenca.

Ana Maria Martins explicou que “as mucopolissacaridoses sdo doencas genéticas que ocorrem
pela deficiéncia de enzimas que trabalham dentro dos lisossomos”. As enzimas sao proteinas
fundamentais para diversos processos quimicos no organismo, cuja falta pode provocar varios
transtornos. Ja os lisossomos sao pequenas estruturas que estao dentro das células e tém como
funcao a reciclagem de substancias e digestao de grandes moléculas, para que possam ser utilizadas
ou reutilizadas.

A professora da Unifesp esclareceu que, com o acimulo de depdésitos de substancias nos
lisossomos, vao acontecer os sinais e sintomas das MPSs, como baixa estatura, infeccdes de ouvidos
gue comecam por volta dos dois meses de idade, secrecao grossa no nariz, alteracées dsseas e nas
articulacdes, figado e baco grandes. Alguns tipos tém comprometimento da inteligéncia. Ou seja, nas
MPSs, a producao de enzimas responsaveis pela degradacao de alguns compostos é afetada e ocorre
0 acUmulo progressivo destes no organismo do paciente.

A especialista informou que, hoje, o tratamento recomendado no mundo para as MPSs esta no
Sistema Unico de Saude (SUS). “Logo que se faz o diagndstico, o paciente pode receber seu
tratamento gratuito na Secretaria de Saude do seu estado e sdo melhores os resultados quanto mais
cedo comecar a tratar”.

Alerta na infancia



A médica salientou que, quando pequena, a crianca tem otites muito frequentes, pelo menos
uma vez por més. “O otorrino vai fazendo em monte de tratamentos e ela ndo consegue melhorar
essa infeccao frequente. O médico tem que estar alerta para apalpar a barriguinha dela e ver se tem
aumento de figado ou baco. Ai, tem que pesquisar as mucopolissacaridoses (MPSs)”, recomendou.

Ana Maria afirmou que que a Sindrome de Hunter é conhecida como mucopolissacaridose
(MPS) do tipo 2. Ana Maria Martins atua, principalmente, nas areas de erros inatos do metabolismo e
fenilcetondria, doenca relacionada a uma alteracdo genética rara, que afeta aproximadamente uma a
cada 10 mil pessoas e envolve o metabolismo de proteinas.

Para o presidente da Casa Hunter e da Federacao Brasileira das Associacdes de Doencas Raras
(Febrararas), Antoine Daher, o Guia de Manejo é uma forma de contribuir para a melhoria da jornada
do paciente e dos cuidadores. “Muitas sao as questées que cercam a doenca, como os cuidados, as
duvidas e até mesmo os sentimentos, tanto do paciente quanto da familia. Queremos, com o Guia do
Manejo, aumentar o conhecimento sobre a patologia e acolher toda a rede de apoio”, disse Daher. O
lancamento do guia contou com apoio das farmacéuticas JCR, Ultragenyx, Sanofi, Sigylon, Regenxbio
e BioMarin.
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