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Simpodsio MPS Sul 2021 virtual ocorre
em 27 de novembro

Simpdsio sobre Mucopolissa-
O caridoses do Sul do Brasil e do
Mercosul, considerado um dos
mais importantes no campo das doen-
cas raras do pais e ja tido como um
evento consolidado na América Latina,
ocorre, neste ano de 2021, no dia 27 de
novembro. O encontro sera transmitido
pelo canal do Instituto Genética para
Todos no Youtube.
Os indicadores relacionados a pan-
demia de Covid-19 estdao melhorando,

“As coisas estao melhorando,

mas achamos que ainda nao

é o momento de realizar um
evento presencial”

mas achamos que ainda ndo é o
momento de realizar um evento pre-
sencial. Diante de todo esse cenario e
pela seguranga de todos, permanece-
mos na decisdo de realizar o evento no
formato virtual.

Traremos, nesta edicao, informacoes
importantes sobre as MPS, destacando
novidades sobre diagnéstico e sobre
tratamento. O Simpdsio MPS 2021 con-
tard com apresentacdes do Dr. Roberto
Giugliani (Coordenador da Rede MPS
Brasil) da Dra. Carolina Fischinger
(médica geneticista do HCPA) e de Deise
Zanin (Presidente do Instituto Atlas
Biosocial), entre outros. A Dra. Dafne
Horovitz, da Fundacao Oswaldo Cruz,
é um dos palestrantes ja confirmados.

O evento é promovido, anualmente,
desde 2004, pela Rede MPS Brasil,
Instituto Genética para Todos (IGPT) e

Instituto Atlas Biosocial (IABs), com o
apoio da Casa dos Raros (CDR), da Casa
Hunter, do SGM/HCPA e de diversos
patrocinadores, sendo essa a sua 17°
edigao. O encontro espera ter grande
alcance, assim como no ano anterior,
contando com a participacdo de pro-
fissionais, familiares e pacientes de
diversos estados do pais e também do
exterior.

Sigam tomando todos os cuidados
de saude, utilizando mascara, alcool
em gel e distanciamento social, mas

Arquivo Rede MPS Sul

mantenham o contato virtual, que é
cada dia mais importante. Esperamos
poder retomar o formato presencial ja
no simpédsio de 2022.

Contamos com a participacao de
todos! &

*E graduada em Ciéncias Biolégicas pelo Centro
Universitdrio Metodista do do Sul, mestre em Ciéncias
Meédicas pela Universidade Federal do Rio Grande do
Sul (UFRGS). Atua como colaboradora do Laboratério
de Genética Molecular do Servico de Genética Médica
(SGM) do HCPA e gerente operacional das redes de
apoio ao diagnéstico DLD Brasil, EIM Brasil, MPS
Brasil e NPC Brasil.

Expectativa é de que o encontro retorne ao formato original em 2022

Genética
Para Todos

Rede MPS Sul/Youtube

Arquivo Rede MPS Sul
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visao é o sentido mais impor-
tante para mamiferos diurnos,
como 0s seres humanos. Por-
tanto, ndo é surpreendente que a perda
da visado afete profundamente a qua-
lidade de vida dos individuos. A Orga-
nizacdo Mundial de Satde estima que
2,2 bilhoes de pessoas sao deficientes
visuais ou cegas. Entre as principais
causas da cegueira esta o glaucoma.
O glaucoma é uma doenga neuro-
degenerativa, onde as células da retina
responsaveis por fornecer informagoes
visuais ao cérebro, degeneram, levando
a uma perda progressiva e irreversivel
da visao. O glaucoma como a maio-
ria das doengas neurodegenerativas,
nao tem uma causa unica, sendo uma
doenca multifatorial, e 0 aumento da
pressao intraocular é apenas um dos
fatores de risco. No entanto, todos
os tratamentos, com base no uso de
colirios e/ou cirurgias, sdo destinados
ao controle da pressao intraocular.
Embora em alguns casos o controle da
pressao intraocular desacelere o pro-
cesso neurodegenerativo, ndao o inter-
rompe por completo, e a doenca evolui
para cegueira em até 4,0% dos glauco-
matosos, mesmo tratados. Assim, bus-
car novas abordagens terapéuticas de
carater neuroprotetor e permanente

investigam uso
para alteracao

Retina

/\Optic Nerve

é um objetivo crucial. Nesse contexto,
destaca-se a terapia génica, um con-
junto de técnicas de intervencao unica,
destinada a transferir material gené-
tico exdgeno para células como forma
de terapia.

MODELO EXPERIMENTAL

Nesse projeto**, a terapia génica
estara associada a ferramenta CRISPR
para manipulacado da expressao de um
gene neuroprotetor. Estamos propondo
o desenvolvimento de um produto de
terapia avancada baseado na tecnolo-
gia de CRISPR-dCasg utilizando veto-
res de virus adeno-associado recombi-
nante, para terapia génica experimental
em modelos de glaucoma em ratos. A
ferramenta promovera a modulacao
da expressao do transgene terapéu-
tico MAX nas células-alvo da retina.
A maquinaria sera entregue na retina
por injecdo intravitrea, técnica simples

NIH, National Eye Institute

e com baixos efeitos colaterais. A ati-
vagao do gene terapéutico MAX sera
mediada por CRISPR de ativacao ou
CRISPRa, uma estratégia de edicao
génica promissora sem induzir que-
bras de fita dupla de DNA. Esse sistema
depende do recrutamento da Casg de
Staphylococcus aureus sem atividade
nuclease (dCASQ) e 3 ativadores trans-
cricionais, que serdao conduzidos ao
alvo, no promotor do gene MAX, através
de um RNA guia. Essa maquinaria, pro-
jetada pelo nosso grupo, sera entregue
por um unico vetor de rAAV e servira
como prova de conceito, para ativacao
da expressao do gene MAX endégeno,
de forma a buscar regular a neuropro-
tecao em ratos adultos com indugao de
glaucoma experimental. Esse sistema
pode possuir um grande potencial tera-
péutico para modulacado positiva da
transcricao de diferentes genes, com
potencial neuroprotetor contra doengas
neurodegenerativas humanas. '~

*Graduada em ciéncias biolégicas - modalidade
médica pela UFRJ, Doutorado pelo programa de
biofisica do IBCCF e pds-doutorado em terapia génica
para degeneragdes retinianas.

Hoje, Professora associada do IBCCF/UFRJ, chefe

do laboratério de Terapia Génica e Vetores Virais

do IBCCF/UFRJ e bolsista de produtividade em
desenvolvimento tecnolégico nivel 2 do CNPg.
**Projeto contemplado pelo Edital de Terapias
Avancadas do CNPq (2020)
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Farmacéutica Ultragenyx apoia Rede MPS Brasil

empresa farmacéutica Ultragenyx confirmou o apoio a Rede MPS Brasil para todo o ano de 2021, apoio
essencial para seguirmos realizando o nosso trabalho disseminacao de informagoes relacionada as muco-
polissacaridoses (MPS), bem como de suporte ao diagnéstico e monitoramento de MPS, sem custos, para
todo o pais. A empresa € uma das patrocinadoras da Rede, que assim pode emprega os recursos obtidos para a
compra de insumos para os testes de deteccao de MPS, para a realizacao de eventos ligados a doenca e para a

producao de materiais informativos.

Criada em 2004, a Rede MPS Brasil possui um centro coordenador localizado no Hospital de Clinicas de Porto
Alegre (HCPA), além de centros associados em todas as regides do Brasil mais de 200 médicos colaboradores em
todo o pais. Até o momento, mais de 1.600 pacientes com todos os tipos de MPS (exceto MPS IX) ja tiveram seu
diagnéstico estabelecido através pela Rede MPS Brasil. '&
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*Por Marina Zambrano e Larissa Pozzebon

DIRETO DA

BANCADA

Novas perspectivas para
o tratamento das MPS

pesquisa clinica tem sido um
Acampo promissor para o desen-

volvimento de novas terapias no
Brasil, principalmente para as doencas
raras. A formacgao de novos centros de
pesquisa e o crescimento e a consoli-
dacao de outros ja estabelecidos tém
incentivado a industria farmacéutica a
investir no Brasil.

O Grupo de Pesquisa Clinica em
Genética Médica possui uma vasta
experiéncia no desenvolvimento de
protocolos clinicos. Atualmente, o
grupo desenvolve em torno de 40
protocolos de pesquisa, que vao desde
estudos de registro ou observacionais,
para o conhecimento da histéria natu-
ral das doencas raras, como também
a execucao de protocolos complexos
e desafiadores de novas medicacoes,
como a terapia génica. Destacamos
abaixo alguns desses projetos:

PEQUENAS MOLECULAS

Para MPS VI, esta sendo avaliada
a eficacia de um tratamento subcu-
taneo, complementar a TRE, para a
diminuicao da acao inflamatéria dos

glicosaminoglicanos (GAGs) nos ossos
e cartilagens, resultando numa possi-
vel diminuicdo da dor nos pacientes.
Ainda para MPS VI, e também para
MPS IVA, esta sendo estudada a pos-
sivel acao da losartana (um anti-hiper-
tensivo) para a melhoria da aorta, que
pode estar alterada nesses pacientes.

REPOSICAO ENZIMATICA

Nos ultimos 3 anos, surgiram diver-
sos tratamentos inovadores para as
MPS. Para as MPS | e Il vem sendo
estudada a utilizacao de terapia de
reposicao enzimatica (TRE) com pro-
teinas de fusdao que ultrapassam a
barreira hematoencefalica (sangue-
-cérebro). J& para pacientes adultos
com MPS [, uma nova terapia esta
em avaliacao pelo Comité de Etica,
cuja proposta é o tratamento atra-
vés da implantacdo de microesferas
na cavidade peritoneal dos pacientes
(por laparoscopia) para a liberacao
constante da enzima necessaria para
a degradagao dos GAGs, substituindo
assim a terapia de reposicao enzima-
tica semanal ou quinzenal.

H=pi= el *Por Fernando Machado da Costa

TERAPIA GENICA

Objeto de grande expectativa, a
terapia génica esta sendo testada em
pacientes com MPS | e MPS I, tendo
como objetivo introduzir no liquido
céfalo-raquidiano, por uma injecao
na cisterna magna (cavidade que fica
logo abaixo do cérebro) vetores que
carregam para o paciente um do DNA
corrigido. Com isto, os pacientes pas-
sam a produzir diretamente a enzima
deficiente no organismo.

Embora os estudos mencionados
estejam em fase inicial de testagem em
pacientes, fases nas quais sdo avaliadas
principalmente a seguranca e a eficacia
dos novos tratamentos, diversos dos
resultados obtidos até o momento
parecem ser promissores. %

*Coordenadoras de pesquisa clinica - Grupo de
pesquisa clinica em genética médica

Casa dos Raros: é hora das instalagoes elétricas,
hidrossanitarias e de combate a incéndio

nicia-se uma nova etapa, que € pouco
perceptivel aos olhos de quem passa
em frente a futura sede da Casa dos
Raros, mas que dia a dia avanca con-
forme previsto no cronograma atual de
execugao da obra. Cronograma, alias,
que sofreu uma pequena atualizacao
em virtude do atraso na entrega de
matéria-prima por fornecedores. A
previsdo de entrega da obra passou
para janeiro de 2022 e a inauguragao
para margo de 2022.
Logo a tela de protecao que esconde
a fachada sera removida e a obra da
Casa dos Raros podera ser vista sem

CASADDS;

=
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Obra estd prevista para ser finalizada
em janeiro de 2022

Arquivo Casa dos Raros

obstaculos. O empreendimento tera
aproximadamente 1.600 metros qua-
drados. Sdo0 duas torres, com quatro
pavimentos. Havera consultérios mul-
tiuso, sala de infusao, laboratério de
diagndstico e espago para eventos e
treinamento de profissionais. A Casa
dos Raros de Porto Alegre é o projeto-
-piloto de uma rede de centros espe-
cializados que serao construidos em
todas as regides do Brasil. Construa a
Casa dos Raros conosco:
www.cdr.org.br. '~

*Vice-presidente Casa dos Raros

Informativo da Rede MPS Brasil

Marcelo Leal - Unsplash
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APAE Anapolis comemora 52 anos de vida
em sua melhor fase

etembro é um més especial para

a APAE Anapolis. E quando a ins-

tituicdo faz aniversario. No dia 6,
foi comemorado o seu 52° ano de vida,
levando adiante a missao de promo-
ver, com a participacao da familia, a
prevencao e a manutencao da saude,
habilitacao, reabilitacdao, formacao,
inclusao e defesa de direitos da pes-
soa com deficiéncia. Ser uma institui-
cao de exceléncia no atendimento a
sua clientela, nas areas de assisténcia
social, educacao e saude, é a esséncia
desse trabalho, feito por mais de 150
profissionais altamente qualificados
e guiados pelos principios da credi-
bilidade, do compromisso, da ética, da
responsabilidade social, da sustentabi-
lidade e da transparéncia.

De acordo com o presidente da
APAE Anéapolis, Vander Lucio Barbosa,
em 2020 foram 834 mil procedimentos
realizados e 112 mil pacientes atendi-
dos. NUmeros que, por causa do con-
trole da pandemia, devem fechar 30%
maiores em 2021. Também foi 0 ano em
que a instituicao foi eleita pela quarta
vez uma das 100 melhores ONGs do
pais - uma iniciativa do Instituto Doar
em parceria com O Mundo Que Quere-
mos, que conta com o apoio da Ambev.
‘A cada ano, a APAE Anéapolis busca
inovacoes e melhorias para que possa
continuar evoluindo e oferecendo um
servico humano e de qualidade, para
as milhares de familias que sao aten-
didas’, ressaltou Barbosa.

A APAE Anéapolis atua nas areas
de assisténcia social, por meio de
servicos de Protecao Basica e Espe-
cial; educacao especial, por meio da
escola Maria Montessori e Saude, e
saude, por meio do Ambulatério Mul-
tidisciplinar Especializado e do CER

expediente

narede

Caiu na Rede é um informativo trimestral
da Rede MPS Brasil

Servico de Genética Médica/Hospital

de Clinicas de Porto Alegre (HCPA)

Supervisao:
Guilherme Baldo

Coordenagcao geral:
Roberto Giugliani

[Il - Centro Especializado em Reabili-
tacao Auditiva, Fisica e Intelectual. Na
area da saude, alias, é referéncia nos
servicos de triagem neonatal e doen-
cas raras, que atualmente atende todo

o Centro-Oeste do Brasil. Em 2019 foi
inaugurado o Centro Especializado em
Saude, que hoje abriga todo o servigo
de saude da instituicao.
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Colaboraram nesta edigao:
APAE Anépolis, Fernando
Machado da Costa, Franciele
Trapp, Hilda Petrs Silva,
Larissa Pozzebon e Marina
Zambrano.

EDUCACAO

Acdbes educacionais sao desenvolvi-
das em conjunto com acoes de saude e
assisténcia social e visam a promover,
com a participacao da familia, a pre-
vencao e manutencao da saude, habili-
tacao, reabilitacao, formacao e inclusao
da pessoa com deficiéncia intelectual
elou multipla na sociedade. A proposta
de escolarizacao é voltada para alunos
de nivel de apoio extensivo e genera-
lizado, objetivando oferecer dentro da
escola especial, uma educacao diferen-
ciada de acordo com o nivel de desen-
volvimento, ritmo de aprendizagem e
potencialidade cognitiva. S3o mais de
700 alunos e quase 190 mil atendi-
mentos anuais. Para Vander, a APAE
Anapolis se tornou essa referéncia em
educacao, saude e assisténcia social
gracas a transparéncia e a competén-
cia administrativa, o que se reverte em
doacdes e emendas parlamentares. ‘A
tabela do SUS, a qual estamos sujei-
tos no atendimento publico, é bastante
defasada. Por isso, dependemos muito
dessa participacao politica e da socie-
dade. Felizmente, gracas a confianca
depositada em nos, temos conseguido
avancar no cumprimento da nossa
missao’, conclui Vander. '&

Contate a equipe do Caiu

na Rede para comentar as
reportagens, sugerir assuntos

e fazer criticas ou elogios!

Fone: 0800 510 2030
WhatsApp: +55 51 8038 6819
E-mail: mps@ufrgs.br

Facebook: @redempsbrasiloficial




