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' ALFAMANOSIDOSE

O QUE E ALFAMANOSIDOSE

Alfamanosidose é uma doenga rara, hereditaria que pode fazer com que  +'
criancas e adultos sofram com alteracées esqueléticas, caracteristicas
faciais grosseiras, perda de audicao, deficiéncias cognitivas, problemas
no sistema imunolégico (o que pode significar, por exemplo, infec¢coes
com maior frequéncia), problemas de sadde mental e comportamentais.

T O QUE CAUSA ALFAMANOSIDOSE?

Nosso DNA é composto de muitos genes, um dos quais fornece instru¢oes
para a producdo de uma enzima chamada Alfamanosidase. Quando
! mutacoes especificas estdo presentes nesse gene, a enzima ndo é
, produzida corretamente, o que leva a um acimulo de oligossacarideos,
causando Alfamanosidose.

Essa enzima trabalha nos lisossomos, que sdo compartimentos que
digerem e reciclam materiais na célula. Nos lisossomos, a enzima ajuda 4
a quebrar as moléculas de agcicar chamadas oligossacarideos. Sdo

l moléculas de aciucar de cadeia longa usadas na construcdo de ossos,
cartilagens, pele, tendées e muitos outros tecidos do corpo.

!"- A Alfamanosidose é causada por mutacoes hereditarias em um gene ; '

chamado MAN2B1. ,

Mutacdes genéticas sio herdadas do pai ou da mée, ou no caso de
Alfamanosidose, de ambos os pais. O gene MAN2B1 contém as: |
informacdes para produzir a enzima Alfamanosidase, que normalmente
ajuda a decompor agiucares complexos chamados oligossacarideos.

Os oligossacarideos sdo usados para construir ossos, cartilagens, pele,
tendoes e muitos outros tecidos do corpo. Um defeito na atividade da
Alfamanosidase significa que um individuo néo é capaz de metabolizar .’1
oligossacarideos corretamente. Devido a isso, produtos quimicos =
parcialmente quebrados contendo manose permanecem armazenados

no corpo e comecam a se acumular ao longo do tempo. Isso causa danos
progressivos as células. Os bebés podem mostrar apenas alguns sinais

da doen¢a, mas a medida que a doenca progride, os sintomas corllegam '
a aparecer. T
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L SINA{S E SINTOMAS DA ALFAMANOSIDOSE?

Devido a heterogeneidade da doenca, os sintomas da Alfamanosidose

podem inicialmente ser confundidos com os de outras condi¢oes
P*  médicas. Os diagnésticos sao feitos por meio de uma andlise de urina,
h":" usando exames de sangue para medir a atividade enzimatica nos
) glébulos brancos e analises genéticas.
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E importante conversar com seu médico sobre todos os sintomas que
r vocé percebe em seu filho, pois seu médico pode ndo pensar na
possibilidade de Alfamanosidose. Frequentemente, os sintomas
comecam com a crianga se sentindo fraca, com infec¢ées no ouvido e

| “com problemas no desenvolvimento das habilidades de linguagem.
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E I,.-IIIOS sintomas da Alfamanosidose, como outras condi¢ées relacionadas,

f sdo extremamente variados. Algumas pessoas terdo dificuldades de
| d aprendizado leves a moderadas que se desenvolvem na infancia ou
. adolescéncia, enquanto outras podem ter sintomas mais graves que se
. desenvolvem desde a inféncia.
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PRIMEIRA INFANCIA: Infeccdes de ouvido recorrentes associadas a perda
de audicdo. Comprometimento progressivo das funcées mentais, fala e
controle motor. A hidrocefalia pode estar presente no primeiro ano de
vida.

2° e 3° DECADA DE VIDA: Fraqueza muscular e ataxia, anormalidades
esqueléticas e alteracoes articulares, poliartropatia. Geralmente o
desenvolvimento neurocognitivo ¢é comprometido e desordens
psiquiatricas podem se manifestar.

NA IDADE ADULTA: Os pacientes sdo incapazes de alcancar completa
independéncia social. Existem dados muito limitados sobre a
expectativa de vida em adultos.

Fonte: www.alphamannosidosis.com/br




