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*Por Graziella Rodrigues, doutora em Ciéncias Médicas e gerente de projetos

na rede

Simposio MPS Sul 2023 contou
com 245 participantes

oi realizado, dos dias 1 a 3 de

dezembro de 2023, a 20° edicao

do Simpdsio MPS Sul, em Porto
Alegre/RS. O evento, o mais tradicio-
nal encontro sobre mucopolissacari-
doses do Brasil, vem sendo realizado
desde 2004. A atividade, que é pro-
movida pelo Instituto Genética para
todos - IGPT, Instituto Atlas Bioso-
cial - IABs e Rede MPS Brasil, contou
com o apoio da Casa dos Raros, Casa
Hunter, Febrararas, SGM/HCPA, Ina-
GeMP e UFRGS. Teve, ainda, o0 apoio
das empresas: JCR, Paradigm, Orphan
Disease Center, Ultragenyx, Sanofi,
Denali, GC Biopharma, BioMarin e
Regenxbio.

A edicao 2023 foi acompanhada
por 245 participantes de varios

estados do Brasil, entre pacientes e
familias, profissionais da saude, além
de 22 palestrantes. Como convidada
especial, contou-se com a participa-
cao da brilhante da Dra. Billie Liano-
glou, da Universidade da Califérnia,
San Francisco, EUA) que palestrou
sobre o tratamento das MPS antes
do nascimento.

Destaca-se também na programa-
¢ao o depoimento emocionante dos
pais de uma paciente, que contaram
sobre histérias de vida e as licoes
aprendidas. Outro ponto alto foram
as palestras ‘Acesso aos medicamen-
tos apos a pesquisa — situacao no
Brasil”e “Pesquisas em andamento e
perspectivas futuras’, além da mesa-
-redonda “Um olhar mais abrangente
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sobre o manejo das MPS" e a tradi-
cional "Conversa com o especialista’,
onde os diferentes especialistas que
trabalham com MPS ficaram a dis-
posicao das familias para responder
perguntas.

O encontro terminou com o tra-
dicional ‘Ato de Mobilizacao pelas
MPS’, realizado em um domingo
ensolarado, no Parque Farroupilha
(Redencao), na capital gaticha.

Esperamos poder encontra-los na
21° edicao, j@ marcada para ocorrer
de 30/11 a 1/12/2025, novamente em
Porto Alegre. '

Evento foi realizado em Porto Alegre/RS

Inagemp
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data é celebrada no

este ano, o Dia Mundial das

Doencas Raras é, de certo

modo, ainda mais especial. Por
ser ano bissexto, a data sera come-
morada em 29/02 - um dia raro’.

O Dia Mundial das Doencas Raras
foi estabelecido em 2008, por suges-
tdo da Organizacao Europeia de
Doencas Raras (Eurordis). A ideia
surgiu com o intuito de buscar o
apoio de governantes, profissionais
de saude e populacdo para a causa
das doencas raras - em termos de
aceitacdao e desenvolvimento de
tratamentos.

No Brasil, a data comemorativa foi
oficializada pela Lei n° 13.693/2018.

Por definicao, doenca rara é aquela
que afeta 65 pessoas a cada 100.000
individuos. Estima-se que existam
entre 6.000 e 9.000 tipos de doen-
cas raras afetando os seres humanos.

Por: Roberto Giugliani, Professor de Genética e Biologia Molecular da UFRGS,

De modo geral, entende-se que
as doencas raras sao cronicas, pro-
gressivas e incapacitantes. Muitas

RARE DISEASE DAY®

delas ndao tém cura a um numero
substancial tem reducao na expec-
tativa de vida.

Co-Fundador da Casa dos Raros e Coordenador da Rede MPS Brasil

Simpésio Internacional sobre
Mucopolissacaridoses serarealizado na
Alemanha, de 1, 2 7 de abril deste ano

ealizado a cada dois anos desde

o final do século passado, o

‘International Symposium on
Mucopolysaccharidoses and Rela-
ted Diseases” é um evento tradicio-
nal e marcante, por congregar nao sé
especialistas na area, mas também
pacientes e familiares.

A cada edicdo, o evento é realizado
em uma sede diferente, sendo sua
organizacao liderada pela associacao
de pacientes local, em combinacao
com a rede internacional de associa-
cOes da area (MPS International).

J& foi realizado varias vezes na
Europa e na América do Norte, uma
vez na Australia e em 2014 foi pela
primeira, e Unica vez até agora, reali-
zado na América Latina, quando tive-
mos uma bem-sucedida edicdo em
Sauipe, Bahia, Brasil. Depois disso, foi
realizado nos Estados Unidos (2016) e
na Holanda (2018). A edi¢ao seguinte
seria em Barcelona, em 2020, mas
teve que ser adiada por conta da pan-
demia de Covid-19 e acabou sendo
realizada de forma virtual em 2021.
A edicao subsequente foi programada

para Luzerna, na Suica, mas por
razdes logisticas transferida para a
Alemanha e marcada para acontecer
na cidade de Wurzburg, de 4 a 7 de
abril de 2024.

O evento tera uma programa-
cado para profissionais de saude e
cientistas, uma programacao para
pacientes e familiares, e algu-
mas sessdes conjuntas. Em para-
lelo, um numero significativo de
atividades de confraternizacao,

Sangharsh Lohakare/Unsplash
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Estudo analisa via auditiva
em pessoas com MPS

entre as variadas alteracodes

encontradas em individuos

com mucopolissacaridoses
(MPS), as disfuncodes auditivas, tais
como alteracdes na percepgao, con-
ducdo e processamento do som, sdo
comumente encontradas. Em um
estudo realizado em 15 individuos
de faixa etaria entre 8 e 46 anos, na
Universidade de Sao Paulo, foi obser-
vado que individuos com MPS apre-
sentam diversas alteracoes ao longo
do sistema auditivo.

A perda auditiva mais comu-
mente observada nesta sindrome é
derivada de uma disfuncao de varias
estruturas da coclea (6rgao sensorial
da audicao) que pode afetar a capa-
cidade do individuo de ouvir, e que
pode surgir ainda durante a infancia.

Além da perda auditiva, também
encontramos alteracao na conducao
do som ao longo do nervo auditivo,

sendo assim é necessario um tempo
maior para interpretar as informa-
coes recebidas, prejudicando as habi-
lidades auditivas tais como percep-
cao, localizacdo, memoria, atencao e
discriminacao de sons.

Evidenciou-se que a maior por-
centagem de casos neste estudo,
esteve relacionada com a MPS do
tipo I, a Sindrome de Hunter.

Esses achados ressaltam a impor-
tancia de avaliar a audicao, monito-
ramento fonoaudiolégico e otorri-
nolaringolégico desde os primeiros
meses de vida de individuos com
MPS, visto que o acompanhamento
e a intervencao médica o mais pre-
coce possivel poderao evitar o agra-
vamento e viabilizar melhores condi-
cOes de escuta, favorecendo, assim, o
desenvolvimento da linguagem oral e
melhorando a qualidade de vida des-
ses individuos.

REDE
PESQUISA

Pessoas com MPS apresentam, com frequéncia,
disfuncoes auditivas

Referéncia: Chimelo FT, Silva LAF,
Neves-Lobo IF, Kim CA, Matas CG.
Study of the peripheral and central
auditory pathways in patients with
mucopolysaccharidosis. ] Commun
Disord. 2023 Dec 10;107:106402. doi:
10.1016/j.jcomdis.2023.106402. Epub
ahead of print. PMID: 38096654. %~

Por Fga. Ma. Flavia Teixeira Chimelo, fonoaudiéloga,
Mestre e Doutoranda pela Faculdade de Medicina
da Universidade de Sdo Paulo.

Dra. Liliane Aparecida Fagundes Silva, fonoaudié-
loga, Mestre e doutora pela Faculdade de Medicina
da Universidade de Sdo Paulo.

Prof. Dra. Carla Gentile Matas, professora associada
ao Curso de Fonoaudiologia na Faculdade de Medi-
cina da Universidade de Sdo Paulo.

Coordenadora do Lab. de Investigacdo Fonoaudiolé-
gica em Potenciais Evocados Auditivos.

comemoragoes e homenagens serao
realizadas, aproximando pacientes,
familiares, associacdes, profissio-
nais de saude e cientistas em torno
desse interesse comum que sao as

mucopolissacaridoses (e doencgas
relacionadas). Além das conferén-
cias e apresentacoes orais, teremos
inumeras comunicacoes apresenta-
das sob a forma de posters, sendo

Um Congresso para TODOS.
Pacientes | Familias | Cientistas |

Profissionais do Setor

17° Simpésio Internacional de
MPS e Doencas Relacionadas
04. - 07. abril de 2024

0s resumos publicados no “Jour-
nal of Inborn Errors of Metabolism
and Screening’. As inscri¢des para
0 evento podem ser realizadas no
website www.mps2024.com 4

Informativo da Rede MPS Brasil
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Simpdsio WORLD, principal evento mundial
em doencas lisossdmicas, ocorreu em fevereiro

simpdésio WORLD, em seus

20 anos de existéncia, tem

se destacado como o prin-
cipal evento mundial dedicado as
doencas lisossémicas. O acréonimo
WORLD significa “We're Organizing
Research on Lysosomal Diseases’,
resumindo seu principal diferencial:
a organizacao de todas as pesqui-
sas, desde as basicas até as clinicas,
realizadas no ultimo ano sobre o
tema. Este evento proporciona uma
oportunidade valiosa para pesquisa-
dores e profissionais se reunirem e
discutirem os avancos na compre-
ensao dos mecanismos das doencas
lisossémicas, nas técnicas diagnos-
ticas, no tratamento e nos cuidados
gerais dos pacientes afetados. Da sua
XX edicgao, realizada em San Diego,
Estados Unidos, de 44 a 9 de fevereiro
de 2024, participaram mais de 2.000
profissionais, de 60 paises.

AV0OZ DO PACIENTE

O congresso neste ano contou
com uma novidade: o evento ‘A voz
do paciente”, que incluiu palestras
de profissionais de salde, represen-
tantes de associacdes e da industria
farmacéutica abordando a perspec-
tiva do paciente e como ela tem sido
incorporada em estudos clinicos e
programas de apoio a educagao e cui-
dados do paciente. Além disso, foram
repetidos dois eventos do ano pas-
sado: “Seja o catalizador’, com secdes
de fotografia e coquetel, e a ‘'mentoria
rapida’, na qual jovens pesquisado-
res terdo a oportunidade de conver-
sar alguns minutos sobre carreira e
outros assuntos com diversos pro-
fissionais mais experientes.

Coordenacao geral:
Roberto Giugliani

Supervisao:

expediente

narede

Caiu na Rede é um informativo Consultor

trimestral da Rede MPS Brasil

Guilherme Baldo

administrativo:

Resoive‘;
Resolveq
Resolyeq

Encontro completou 20 anos

PESQUISADORES

Tradicionalmente, o evento con-
cede o Prémio Roscoe Brady aos
pesquisadores envolvidos na inova-
cao na area de doencas lisossémicas
e conta com a participacao de um
palestrante principal. A vencedora do
prémio este ano foi a neuropsicéloga
infantil Elsa Shapiro, por sua ampla
contribuicdo no delineamento dos
aspectos neuropsicolégicos e de neu-
roimagem de pessoas com doengas
lisossdmicas. O palestrante principal
deste ano foi novamente o Dr. Peter
Marks, diretor do Centro de Estudos
e Avaliacdo de Medicamentos Biol6-
gicos do FDA.

HCPA/UFRGS

A maior parte do programa do sim-
poésio, no entanto, consiste em cerca
de 90 apresentacdes de 12 minutos,
de temas livres, organizadas em 23
sessoOes. Entre essas apresentacoes,
oito foram feitas por pesquisadores
vinculados ao Hospital de Clinicas de

Colaboraram

nesta edicao:

Fabiano de Oliveira
Poswar, Flavia Teixeira
Chimelo, Graziella
Rodrigues, Roberto
Giugliani

Planejamento grafico
e diagramacao:

CD DVAZ

ilustra e design
Jornalista

responsavel:
Sabrina Auler - MTb 13799

Célio Luiz Rafaelli
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Arquivo Roberto Giugliani

Porto Alegre/Universidade Federal
do Rio Grande do Sul (HCPA/UFRGS)
ou egressos da instituicao, sendo trés
deles contemplados com o prémio
de jovem pesquisador. Trata-se de
uma das mais expressivas participa-
coes do grupo em sessoes orais até
o momento. Além das apresentacoes
orais, o evento contou com mais de
300 trabalhos apresentados em
forma de poster. Os temas aborda-
dos pelos pesquisadores brasileiros
nas sessoes orais e sessdes de poster
incluiram estudos em biomarcadores
usando espectrometria de massas,
relatos de experiéncia, avaliacao de
novos tratamentos em modelos ani-
mais e resultados inéditos de pesqui-
sas clinicas, incluindo terapia génica
e ensaios clinicos de terapias dire-
cionadas ao sistema nervoso central.
Este ultimo tema também foi abor-
dado por outros pesquisadores e tera
destaque no Simpdsio Robert Gorlin,
sessdo especial do evento direcio-
nada as necessidades nao atendidas.

EXCELENCIA CIENTIFICA

Em suma, o simpdsio WORLD
se consolidou ndao apenas como
um ponto de convergéncia para a
exceléncia cientifica, mas também
como um catalisador essencial para
avancos significativos nas pesquisas
sobre doencas lisossémicas.

Ao unir especialistas, promover a
inclusdo da perspectiva do paciente
e reconhecer realizacdes notaveis,
0 evento continua a ser um farol
de inspiracao e colaboracao global
na busca de uma melhor qualidade
de vida para pessoas com doencas
lisossémicas. &

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
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