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Historia da doenca atual

» AAOL, <, DN: 25/08/2006

3M - 12 episédio de urgéncia (HP) : hérnia inguinal e
» Histéria familiar irrelevay ympbilical (observado por cirurgia);

» Gravidez vigiada, de ter L _ ‘ .
normal 5M - 22 episédio de urgéncia (HP): CRS e “protuberancia’

lombar;
EO: Dismorfismos cranio-faciais ligeiros + Exuberantes
manchas mongélicas dispersas por todo o dorso +
Bordo figado e bacgo palpavel

» 12 filho de pais sauddaveis




Exame objetivo

“Protuberdancia” lombar

Olhos grandes

Pescoco curto

Hepato + esplenomegalia

Hérnia inguinal bilateral volumosa



Discussao

Hipoteses
de
Diagnoéstico

Displasia Ossea Tumor Osseo




# Resultados compativeis com - Mucopolissacaridose tipo VI
(Doenca de Maroteaux - Lamy )

Elemento Resultado Valores referéencia

Arilsulfatase B (leucocitos) 6,3 133-308 nmol/h/mg
proteina

Doseamento Gags (urina) 303 6-16 mg/mmol
creatinina

m presenca de bandas de sulfato de
dermatano

Estudo molecular (gendtipo) — sangue (DNA)
 mutacdo em heterozigotia composta no gene ARSB
[ c.1533_1555del e c.1336G>A (p.G446S)]




» C, Cardiologia
» C, Cirurgia

» C. Doencas Metabdlicas

» C. Ortopedia

Diagnostico

# 7M - Mucopolissacaridose tipo VI

(Doenca de Maroteaux - Lamy )

» C. ORL/Surdez infantil

» C. Oftalmologia

» C. Pneumologia

» C. Reabilita¢dio Pediatrica



Evolucdo clinica

Evolucdo / intervencodes cirdrgicas:

12 M — Herniorrafia bilateral + colocacdo CVC;

13 M — Terapia de Substituicdio Enzimatica (TSE) — ensaio clinico da Biomarin (fase
4), enzima galsulfase (2mg/kg/semana);

22 M = Aplica¢dio de colete de gesso;
4 A — Amigdalectomia e miringotomia:;
7 A — Internamento no SPM por infec¢cdo CVC;

8 A — Cirurgia tdnel carpico (punho esquerdo).



Crescimento e peso (até 36M)
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SATM
E: 128,5 cm (P 25-50); P:27,2Kg (P50); PC: 54cm (P90).










Evolucdo bioquimica com TSE
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Ponto da situacao

TSE semanal

[Galsulfase 15ml (Img/kg, 5mg/sml (frasco)]
Ultima consulta em Abril 2015, cos 8 A e 7 Ms

# Cardiologia: VM espessada com Insuf. minor — sob profilaxia endocardite;

# Desenvolvimento - médio — baixo (QI 87);

# MFR: Melhoria na motricidade global e realiza¢dio de AVDs;
# Oftalmologia: Opacidade cérnea bilateral - OE (++) e OD;

# Ortopedia: cifose e escoliose lombar estavel (uso de colete de gesso), cirurgia tdnel carpico esq.
com bons resultados — aguarda dir.;

# ORL: Ultimo audiograma sem alteracdes (Maio/2015);
# Pneumologia: SAOS ligeiro (EPS Abril/2015).




Obrigada pela vossa atencao!

hliEEIEnBY Eﬁi
IMETABOLISN =

"‘fgt"‘"‘ “REA gT'ﬂNS cmsuusuﬂ%&

OMPONENTS' IW RS e
ug e B - ety

m " S 2 A j g i "i‘,.ff‘anﬂi

m“"“u AETE 2 G i N S s B Y
AT co 5 PROTLG 4 i§ (L

i E ‘.’._’%..;".25““‘“2 e



