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Introducdo: As mucopolissacaridoses compdem um grupo de doengas metabdlicas raras de carater
autossdmico recessivo que acometem diversos sistemas, incluindo o cardiovascular. Caracterizam-se
por deficiéncia de enzimas lisossdbmicas (alfa-L-iduronidase), o que acarreta acumulo de
glicosaminoglicanos nos tecidos e, consequentemente, disfuncéo tecidual. A mucopolissacaridose do
tipo | (MPSI) tem prevaléncia de 1:100.000 nascimentos. Objetivo: Relatar o caso de um paciente
com MPS], fenétipo Sindrome de Scheie, com Estenose Adrtica grave. M etodologia: Asinformagdes
foram obtidas por meio de entrevista com o paciente, revisdo do prontudrio e daliteratura. Relato de
caso: Paciente feminina, 47 anos, portadora de MPSI, em acompanhamento cardioldgico por
Insuficiéncia cardiaca de Fracdo de Ejecéo preservada (FE: 51%), deu entrada na Emergéncia devido a
descompensacdo em perfil C por quadro de COVID e Pneumonia Bacteriana ha 20 dias. Referia
reducéo da diurese, com piora da funcdo renal ao laboratério. Ao ecocardiograma, FE:25%
globalmente diminuido, auséncia de alteragfes segmentares, aumento de camaras esquerdas, com
hipertrofia de VE, Valvula aértica mal formada (aspecto quadriclspide), com espessamento e
calcificacdo moderados , estenose critica e insuficiéncia discreta. Insuficiéncia mitral importante, com
dilatac&o do anel, fechamento sistélico apicalizado, prolapso do folheto posterior. Avaliada pela
equipe da cirurgia cardiaca que contraindicou procedimento de troca valvar Adrtica pelo alto risco
cirtrgico. Discutido quanto a possibilidade de implante de TAVI, porém paciente com anatomia
desfavoravel para procedimento e alérgica a lodo. Considerando mobilidade reduzida, Classe
funcional |, optado por alta e acompanhamento ambulatorial com terapia clinica otimizada.
Resultados: Nos fen6tipos menos graves da MPSI, podem ocorrer alteracdes valvares
desproporcionais a idade do paciente, sem que hajam quaisquer fatores de risco para etiologias
aterosclerdtica, congénita ou reumatica. Como evidenciado no caso, a paciente ja em idade adulta,
apresenta estenose adrtica grave com perda de funcéo ventricular, secundérias aMPSI. O caso relatado
se faz ainda mais raro pela alteragdo anatdmica da valva Adrtica (quadriclspide) pouco relatada em
literatura nessa sindrome. Conclusdo: A doenga cardiaca surge sorrateiramente nas apresentacdes
fenotipicas mais leves da MPS, o que contribui para a mortalidade precoce. A MPSI  pode apresentar
complicacBes cardiovasculares tardias e gerar repercussdes graves que impactam na qualidade de vida
dos pacientes.

Palavras-chave: Alfa-l-iduronidase, Estenose adrtica grave, Mucopolissacaridose tipo i, Sindrome de
scheie, Valva adrtica quadrictspide.

ISSN: 2675-8008



	RELATO DE CASO: VALVA AÓRTICA QUADRICÚSPIDE EM PACIENTE COM MUCOPOLISSACARIDOSE TIPO I

