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dentro dos lisossomos, afetando a
salde celular.
Doencas de armazenamento

lisossdbmico sao patologias genéticas
causadas por mutagdes nos genes das
enzimas lisossomais, levando ao
acumulo de substratos e disfuncao
metabdlica. Cerca de cinquenta dessas
doencas sao conhecidas,
majoritariamente autossdmicas
recessivas, e sao classificadas conforme
o tipo de metabolito acumulado, como
mucopolissacaridoses,  lipidoses e
mucolipidoses. Essas doengas possuem
um impacto significativo na sadde dos
individuos afetados, resultando
frequentemente em sintomas graves e
complexos.

Mucopolissacaridoses (MPS) sao
caracterizadas pelo acimulo de
glicosaminoglicanos, que sao essenciais
para a matriz extracelular e conferem
lubrificacdo e resisténcia a tecidos.
Essas moléculas sdo capazes de reter
grande quantidade de agua devido a
presenca de grupos ibnicos. A
deficiéncia em enzimas especificas leva
a diversas manifesta¢des clinicas, como
problemas esqueléticos e respiratorios,
para as quais o tratamento de reposicao
enzimatica é uma opc¢ao terapéutica. No
entanto, essa abordagem ainda
enfrenta desafios significativos,
incluindo a biodistribuicdo e o custo das
enzimas recombinantes.
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Lipidoses, ou

doencas de
depodsito de lipidios, envolvem a
deficiéncia enzimatica no metabolismo
dos lipidios, com destaque para as
esfingolipidoses, onde ha acumulo de
esfingolipidios afetando principalmente
o0 sistema nervoso central e o6rgdos
como figado e baco. A Doenca de
Gaucher é a mais prevalente dentre
elas, com tratamento focado na
reposi¢do enzimatica e monitoramento
dos orgdos afetados através de técnicas
de imagem.

Mucolipidoses representam um
grupo de doencas caracterizadas pelo
acumulo de lipidios, carboidratos e
proteinas devido a defeitos na rota de
trafego de proteinas lisossdbmicas, com
tipos | a IV apresentando variados graus
de severidade e sintomas.
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Essas doengas demonstram a
importancia do correto direcionamento
enzimatico dentro das células, sendo
criticas para a func¢do lisossémica
adequada. @] tratamento para
mucolipidoses € limitado a manejo
sintomatico, destacando a necessidade
de avancos terapéuticos.

Estudos recentes focam em
entender melhor a fisiopatologia dessas
doencas visando desenvolver
tratamentos mais eficazes e especificos.
Além da reposicdo  enzimatica,
estratégias como chaperonas quimicas
mostram-se promissoras, apesar de
ainda enfrentarem desafios como
biodistribuicdo e custos. O progresso
nesse campo é vital para oferecer
melhores op¢des de tratamento para
pacientes afetados por essas condicdes.



