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RESUMO

As manifestagdes clinicas das Mucopolissacaridoses sdo multissistémicas progressivas e varidveis, com o inicio da

terapéutica de substituicio enzimatica (TSE) abrem-se novas perspectivas a estes doentes.

O objectivo desta pesquisa é caracterizar a avaliagdo subjectiva de adolescentes portadores de MPSs, a efectuar
TSE semanalmente, relativamente a evolugio verificada nos diversos dominios, desde o inicio do tratamento.
Através de um estudo descritivo transversal, com uma amostra de 6 adolescentes portadores de MPSSs, utilizando

entrevistas com questdes fechadas e semi-abertas.

Os portadores de MPS’s tém alteragdes multissistémicas e por isso exigem um trabalho interdisciplinar. Com a
reposi¢ao enzimdtica aliada a outras vertentes terapéuticas, consegue-se a recuperagio de capacidades, maior
autonomia em actividades quotidianas, incremento na auto-estima e a aquisi¢ao de sentimentos como seguranga
e esperanga. Assim, apostar em doentes com MPSSs, permite aumentar a qualidade de vida, possibilidade de

perspectivar o futuro e encontrar o seu SOrriso.
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ABSTRACT

The clinical manifestations of mucopolysaccharidosis are multi systemic gradual and variable; the beginning of
enzyme replacement therapy (ERT) opens new perspectives to these patients.

The is characterize the subjective evaluation of adolescent’s carriers of MPS5, to realize ERT weekly, relatively
to the evolution verified in the diverse areas, since the beginning. This is a transversal descriptive study, with six

adolescents carriers of MPS’, with interviews were made with closed and half-open questions.

The patients have multi systemic alterations and therefore require an interdisciplinary work. With the ERT com-
bined with other therapies, acquires the lost capabilities, achieving greater autonomy in everyday activities also
shows an increase in self-esteem and feelings of acquisition such as safety and hope. So supporting patients with
MPS’s can enhance the quality of life, ability to view the future and find their smile.
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INTRODUCAO

As Mucopolissacaridoses (MPSSs) sao doengas metabolicas hereditdrias que pertencem ao grupo das doengas de

sobrecarga lisossomal. Sdo devidas a deficiente actividade de uma das hidrolases lisossomais.

Na MPS II a enzima deficiente ou em falta é a Iduronato-2-sulfatase e na MPS VI é a N-acetilgalactosamina

4-sulfatase; a actividade insuficiente de enzima leva ao acumulo de glicosaminoglicanos (GAGs), conduzindo a
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disfungo celular e a efeitos patologicos nos tecidos e drgaos, com manifestagdes clinicas multissistémicas, pro-
gressivas e varidveis, com o inicio da terapéutica de substituigao enzimatica (TSE) abrem-se novas perspectivas

a estes doentes.

Esta pesquisa tem como objectivo caracterizar a avaliagio subjectiva de adolescentes portadores de MPSss, a efec-

tuar TSE semanalmente, relativamente a evolugao verificada nos diversos dominios, desde o inicio do tratamento.

METODOLOGIA

Foi efectuado um estudo descritivo transversal, com uma amostra de 6 adolescentes portadores de MPS, que
realizam tratamento semanalmente: dos 6 adolescentes, 4 (MPS VI), com idades de 13, 14, 15 e 18 anos, iniciaram
terapia em Setembro de 2003; e dois (MPS IT) com idades de 11 e 17 anos, em Maio de 2007.

Assim, foram realizadas entrevistas com questdes fechadas e semi-abertas, com tratamento de afirmagdes redigi-
das pelos adolescentes sobre o que lhes sugere o tratamento e distribuigdo esquematica em graficos de barras dos

dados, com posterior analise.

ANALISE & DISCUSSAO DE RESULTADOS

Da populagao referida os adolescentes com MPS VI apresentam grave envolvimento multissistémico, com ligeiro
atraso intelectual. Destes 4, 2 tém traqueotomia, um utiliza BIPAP nocturno, dois sdo invisuais e dois frequentam
e acompanham a escola. Os doentes com MPS II, também apresentam ligeiro atraso intelectual, grave envolvi-

mento multissistémico e utilizam apoio ventilatorio no sono (BIPAP) e ambos também acompanham escola.

Grafico 1: Alteragdes vividas na substitui¢io enzimatica das MPS
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CONCLUSOES

Os portadores de MPSs tém alteragdes multissistémicas e por isso exigem um trabalho interdisciplinar. Com a
reposi¢ao enzimatica aliada a outras vertentes terapéuticas, inclusive intervengdes de enfermagem, consegue-se a
recuperagio de capacidades (locomogéo, motricidade fina, audigio, etc.) adquirindo uma maior autonomia em
actividades quotidianas, também se denota um incremento na auto-estima e a aquisi¢io de sentimentos como

seguranga e esperanca.

Assim, apostar em doentes com MPSS, permite aumentar a qualidade de vida, possibilidade de perspectivar o

futuro e encontrar o seu sorriso.
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