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Perfil radiolégico das mucopolissacaridoses em um centro de
referéncia: série de casos de multiplos subtipos
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INTRODUGCAO:

As mucopolissacaridoses (MPS) sao doencas
lisossdmicas hereditarias caracterizadas pelo
acumulo de glicosaminoglicanos e por
manifestacoes multissistémicas,
especialmente osteoarticulares, axiais e
neurocranianas. A identificacao de padrdes
radiologicos pode contribuir para a suspeicao
diagnostica, o0 acompanhamento evolutivo e o
reconhecimento precoce de complicagcoes
potencialmente graves.

OBJETIVO:

Descrever o perfil radiologico de
pacientes com MPS acompanhados em
um centro de referéncia e comparar 0s
principais achados entre diferentes
subtipos.

METODOLOGIA:

"\
J I

Série de casos retrospectiva,
observacional e unicéntrica, incluindo
pacientes com diagnostico confirmado
de MPS tipos I, I, lll, IV, VI e VII,
acompanhados entre janeiro de 2015 e
dezembro de 2025. Foram revisados
prontuarios e exames disponiveis no
PACS, incluindo radiografias, tomografia
computadorizada e ressonancia
magneética. A analise concentrou-se em
alteragcOes osteoarticulares, vertebrais,

craniofaciais e neuroaxiais. Foram
excluidos casos com diagnéstico
inconclusivo, exames de qualidade
insuficiente ou dados clinicos
incompletos.

DISCUSSAO E COMENTARIOS FINAIS:

Foram incluidos 10 pacientes: MPS |
(n=1), MPS Il (n=3), MPS Illl (n=1), MPS
IV (n=3), MPS VI (n=1) e MPS VIl (n=1).
Observou-se padrao radioldgico
multissistémico, com predominio de
alteracOes esqueléticas e acometimento
axial, embora com expressao variavel
entre o0os subtipos. Na MPS |,
identificaram-se projecao antero-inferior
dos corpos vertebrais em “bico” e
retificacao cervical. Na MPS Il, observou-
Se macrocrania associada a proeminéncia
frontal. O caso de MPS Ill apresentou
reducdo do angulo cervicodiafisario,
compativel com coxa vara. Na MPS 1V,
destacaram-se osteonecrose avancada
das cabecas femorais, perda da
esfericidade, colapso das superficies
articulares e displasia acetabular bilateral.
Na MPS VI, foram observados rarefacao
ossea difusa, alargamento metafisario e
atraso da maturacao dos ossos do carpo.
Na MPS VII, evidenciaram-se displasia
cervical, achatamento dos corpos
vertebrais e alteracOes dos pediculos.

Conclusao: As MPS apresentaram
importante heterogeneidade radioldgica,
porém com predominio de alteracOes
osteoarticulares e vertebrais. O
reconhecimento dos padrbes especificos
de cada subtipo pode auxiliar na
caracterizacao fenotipica, na identificacao
de complicacoes ortopédicas e
neuroaxiais e no planejamento do
seguimento multidisciplinar.
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musculoesquelético.
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