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As mucopolissacaridoses (MPS) sio um sub-grupo das
doengas lisossomais de sobrecarga, causadas por deficiéncias
em enzimas lisossomais, que catalisam a degradagio dos

glicosaminoglicanos ~ (também  designados GAGs ou

li ideos), que se 1 nos li de

diferentes 6rgios e tecidos. Estdo descritos sete tipos de
MPS.
As MPS tém apresentagio multissistémica, com diferentes

graus de gravidade e evolugio varidvel.

INTRODUCAO

Sendo patologias de apresentagio heterogénea, sio,

consequentemente, de diagnéstico diffcil.
0 iment 16

destes doentes ¢

representativo e impde uma avaliagio intra e extra-oral
rigorosa. Silo caracterfsticas fenotipicas destes doentes, na
sua maioria, a presenga de nanismo, organomegélias,
infecgdes respiratérias recorrentes, hérnias, rigidez articular,
disostose mltipla, facies grosseira e, em certos casos, atraso

neurocognitivo.

MPS

essencialmente do tipo de GAG que se acumula.

Os sintomas apresentados pelas dependem
Neste contexto, apresentamos diversos casos clinicos de
doentes com diferentes MPS, pretendendo incidir no estudo
das principais alteragdes estomatologicas inerentes, bem

como na sua abordagem terapéutica.

DESCRICAO DO CASO CLINICO
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QUADRO 1 - Estiio descritos 7 tipos de MPS, de acordo com a enzima deficiente implicada no catabolismo pulpar, geminagdo, fusdo ou concrescéncia.

dos glicosaminoglicanos.

APRESENTACAO CLINICA:

Aspecto facial grosseiro (I-H, II, VI, VID;

o Cabelo densos, fortes e abundantes;

o Estrutara® atraso na formacio do gérmen e da raiz,

ses radicul do foliculo

dentério (em todos os doentes).

o

o Pogiglo’ atraso na erupgiio (aumento da retengio de

deciduos ou atraso na erupgio de definitivos) e
o Macrocefalia;

impactado.

o Erupglio® ectopia ou transposicio dentaria.

o Hipertelorismo ocular;

FIC. 5,807 Alteragies dentirias em doentes com MPS.

FACE

Exoftalmia;

Opacificagao da cérnea;

Depressiio e alargamento da raiz do nariz;

ESTRUTURAS MOLES E DURAS

Narinas largas e antevertidas:

Laébios espessos e salientes;

. o Lébios espessos:
o Macroglossia. P

o Hiperplasia gengival;

o Maior éncia de gengi:

a gengivite marginali

o Macroglossiai
o Grande prevaléncia de interposigao lingual;
o Alteragoes do palato: em ogiva ou largo e

#1G. 8 - Exemplo de ortopantomografia de doente com MPS — VL B possivel

baixo. verificar calcificagio do ligamento estilo-hioideu (A), defeito do céndilo (B), aumento

dos foliculos dentérios (0 46, 36, 26), polpa dentiria com trés cornos (D: 75, 85) e

HIG. 804 - Doente com MPS tipo .

DISCUSSAO E CONCLUSOES

Os doentes com MPS podem apresentar elevada prevaléncia de atraso na erupgio dentaria, alteragiio da morfologia dentéria e oclusal, crie dentdria e gengivorragia. Tém-se verificado atrasos significativos no diagnéstico correcto desta patologia, impedindo

HIG, 13 - Doente com MPS tipo VI, r tipo osteoporose ().

uma intervengdio atempada, o que poderia evitar a progressiio da doenga e prevenir a ocorréncia de danos irreversiveis. Apesar de alguns resultados promissores do tratamento enzimtico e génico, desconhece-se o impacto na satde oral com este tipo de
terapéutica. Deste modo, os doentes devem ser submetidos a uma avaliagdo e cuidados estomatolégicos iguais aos da populagio geral. O transplante de medula éssea, que tem sido realizado sobretudo em doentes com o subtipo I-H, foi até agora a tnica
intervengdo com resultados clinicos. Quando bem sucedido, melhorou a doenga somatica & excepgdo das manifestagdes 6sseas, mas o prognéstico neurolégico manteve-se muito varidvel. Dado o seu elevado risco de mortalidade e morbilidade, esta abordagem
terapéutica deve ser ainda considerada experimental. As MPS levam na maior parte dos casos a uma diminuigio acentuada da esperanga e, mais importante, da qualidade de vida. Embora o tratamento de suporte possa minorar o sofrimento destas familias, a

Gnica medida interventiva eficaz consiste no planeamento familiar com diagnéstico pré-natal.
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