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! porque o homem
\Bm apenas um cromagsomo X e um Y. Em certas
tamias existom vinos.casos em goeraghes
difergnbes”, ﬁum?mtm
Fonias.
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um filho com MPSH, hil risco de 50% de cada
nove filho homam tambdm sor afetado. Ede 50 %
ﬂu“mmpﬁmn@'me
fransmitirem aos nelos homans”, conta.

A Sindrome de Hunler estd na classa das
doengas do depdsilo isossdmico (DDLs) E

que para exercerem sua funclo nas chlulas e
incidos precisam recaber radicals proféicos,
aminodcidos.

O problerma que ooome & qua devido &
deficdnoa da enzama iduronabo-2-sulfatase,
o5 glcosaminogicanos ndo sio quebrados &
554 O OIGANESMO NSO CoNSagUS Maproveils-
los nem recacia-kos como devena. Isso faz
ORI QU D00 uim Aclmaulo dentro dos
Esoss0mos am regikes de becado subtutines,
como o figada, bago, misculos
{principatments o candiaco), 05508,
anticulacties & ligamantos, Alsm de grande
quantidade excretada na unna

As manifestacdes S50 dversas, coma

alteraches faciais, cabeca.com volume masor,
abddmen aumentado, penda auditva,
comprometimento das vakulss do comclo,
obstruco das vias respiraticias, apniéia do sono,
aumenio do figado @ do baco. Pode ainda aletar a
mibilidade nas juntas. Em alguns casos pode
haver comprometimenta do sisiema nenosg
central

Existem graus de severidade Sﬁum
wm quadro mais severo, chamado de Tipo Il A,
ondé o pacsenie Lem rétando mental o moderado
a Severo e abé crises convulsivas e o aspedo fisico
& muito compromsetido. O Tipo Il B. & maislave 8,

0 péahammprmmﬂnmchg!m
Os: 880 mais bandos”. conta. Vale
lembrar que naMPS 1l a p apresenta
normalidade 8o nascer. Enlretinio, nos dos
primairos Bnos de vida a progressao & muilo
ripida.

A maados de 2005 ndo axdstia trataments,
Eram usadas apenas medidas paliativas 8
lentativas dRneEsoher a5 comphcag0es. Mas am
2006 foi aprovada para usa nos Estados Unidos e
na Europa o Elnprose (idurstlfase), uma enzima
ml_ﬁﬁqmmwm:lﬁw
KOS poar da sindrome dé Hunlar. O

@08 pacienies com regularidade”, diz Cacsar.

A sindrome de Hunter & uma doenca gendtica que
afeta sobretudo pessoas do sexo masculing
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O queé:

Deficiéncia de uma enzima chamada
iduronato-2-sulfatase, que leva ao

actimulo dos glicosaminoglicanos (GAGs)
. Glicosaminoglicanos sao

grandes moléculas compostas por
milhares de moléculas de aglcares.

Causas:

Genética. Gene transmitido pelo
cromossomo X.

Sintomas e consequéncias:

Cabega aumenlada, face grosseira,

nariz alargado, labios grossos, bochechas
proeminentes, gengivas espessas e lingua
crescida. Ha estreitamento das vias
aéreas nariz, faringe, laringe e traquéia. As
cordas vocais sdo espessadas produzindo
uma voz rouca. As secregbes sao muito
espessas levando a ocoméncia de
infecgdes repetidas. Em alguns casos o
coracao é crescido e fraco. O volume do
abdome é aumentado devido ao
crescimento progressivo do figado e do
bago e o pacienle apresenta hémias
umbilicais efou inguinais. As maos e 0s
pés sdo mais curtos com limitagdo dos
movimentos das arliculacdes. Ha atraso e
lentiddo do desenvoivimento neurolgico.

3 a Saude

Diagnostico:

Exame de urina e confirmagao com

um teste para medir a atividade
enzimatica a partir do sangue ou da pele
do paciente.

Tratamento:

Terapia de Reposicao Hormonal com
a enzima idursulfase que melhora os
sintomas e prolonga a vida do paciente.

Prevencao:

E possivel perceber o coracio e o

figado crescidos ainda no periodo pré-
natal através da ultra-sonografia. Por isso
& fundamental exames duranle a
geslacao e visilas regulares ao pedialra
apos o nascimento.

Onde procurar ajuda:

Com um pedialra ou genelicisia

‘Shire
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