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RESUMO

A mucopolissacaridose IV A (MPS IVA) é uma doenca hereditaria de depdsito
lisossomal causada por deficiéncia da enzima N-acetilgalactosamina-6-sulfatase,
que resulta no acumulo do glicosaminoglicano queratan sulfato. Por esse acumulo
de GAGs no tecido 0sseo e cartilagens, existe uma associacdo da MPS IVA a um
fendtipo de osteoporose precoce. Com isso, objetivou-se avaliar a densidade mineral
O0ssea em pacientes com MPS IVA antes e apds dois anos de terapia de reposicéo
enzimatica (TRE). Tratou-se de um estudo prospectivo observacional, no qual foram
avaliados 11 pacientes com MPS IVA acompanhados no Hospital Universitario
Alcides Carneiro (HUAC) em Campina Grande — PB. Utilizou-se de exames
complementares para avaliar o perfil osteometabdlico dos pacientes, como C-
telopeptideo X (CTX) sérico, um marcador de reabsorcao 6ssea, e a Densitometria
por Raios-X de dupla energia (DXA). Na avaliacdo realizada antes do inicio da TRE,
todos os pacientes apresentavam massa 0ssea abaixo da faixa esperada para idade
e trés pacientes tiveram um CTX sérico acima do limite superior da normalidade. O
CTX sérico apresentou uma diminui¢cdo no valor médio de 0,034 ng/dL em mais de
dois anos. Ja a avaliagdo densitométrica evidenciou que a média do conteudo
mineral 6sseo aumentou em todos 0s segmentos corporais. Portanto, a TRE parece
ser promissora quanto a reducédo da reabsorcéo 0ssea e ganho de contetdo mineral
0sseo em pacientes com MPS IVA, porém sdo necessarios mais estudos, a longo
prazo, com maior numero de pacientes para confirmacédo destes beneficios.
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ABSTRACT

Mucopolysaccharidosis IV A (MPS IVA) is a hereditary lysosomal deposit disease
caused by deficiency of the N-acetylgalactosamine-6-sulfatase enzyme, which
results in the accumulation of glycosaminoglycan keratan sulfate. Because of this
accumulation in the cells of bone metabolism, there is an association of MPS IVA to
an early osteoporosis phenotype. The objective of this study was to evaluate bone
mineral density in patients with MPS IVA before and after two years of enzyme
replacement therapy (ERT). This is a prospective observational study, which
evaluated 11 patients with MPS IVA followed at University Hospital Alcides Carneiro
(HUAC) in Campina Grande - PB. It was used complementary tests to evaluate the
osteometabolic profile of patients, such as serum C-telopeptide X (CTX) and
Densitometry by dual energy X-ray absorptiometry (DXA). In the evaluation
performed before the ERT, all the patients presented bone mass below the range
expected for age and three patients had a serum CTX above the upper limit of
normal.Serum CTX showed a decrease in the mean value of 0.034 ng / dL in two
years. The densitometric evaluation showed a increase in bone mineral content in all
the body segments. Therefore, ERT appears to be promising in terms of reduce bone
resorption and bone mineral content gain in patients with MPS IVA, but further long-
term studies with larger numbers of patients are needed to confirm these benefits.
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