
dentro 
dos 

lisossom
os, 

afetando 
a 

saúde celular.
D

oenças 
de 

arm
azenam

ento 
lisossôm

ico 
são 

patologias 
genéticas 

causadas por m
utações nos genes das 

enzim
as 

lisossom
ais, 

levando 
ao 

acúm
ulo 

de 
substratos 

e 
disfunção 

m
etabólica. Cerca de cinquenta dessas 

doenças 
são 

conhecidas, 
m

ajoritariam
ente 

autossôm
icas 

recessivas, e são classificadas conform
e 

o tipo de m
etabólito acum

ulado, com
o 

m
ucopolissacaridoses, 

lipidoses 
e 

m
ucolipidoses. Essas doenças possuem

 
um

 im
pacto significativo na saúde dos 

indivíduos 
afetados, 

resultando 
frequentem

ente em
 sintom

as graves e 
com

plexos.

M
ucopolissacaridoses (M

PS) são 
caracterizadas 

pelo 
acúm

ulo 
de 

glicosam
inoglicanos, que são essenciais 

para a m
atriz extracelular e conferem

 
lubrificação 

e 
resistência 

a 
tecidos. 

Essas m
oléculas  são capazes de reter 

grande quantidade de água devido à 
presença 

de 
grupos 

iônicos. 
A 

deficiência em
 enzim

as específicas leva 
a diversas m

anifestações clínicas, com
o 

problem
as esqueléticos e respiratórios, 

para as quais o tratam
ento de reposição 

enzim
ática é um

a opção terapêutica. N
o 

entanto, 
essa 

abordagem
 

ainda 
enfrenta 

desafios 
significativos, 

incluindo a biodistribuição e o custo das 
enzim

as recom
binantes.

Lipidoses, 
ou 

doenças 
de 

depósito 
de 

lipídios, 
envolvem

 
a 

deficiência enzim
ática no m

etabolism
o 

dos 
lipídios, 

com
 

destaque 
para 

as 
esfingolipidoses, onde há acúm

ulo de 
esfingolipídios afetando principalm

ente 
o 

sistem
a 

nervoso 
central 

e 
órgãos 

com
o 

fígado 
e 

baço. 
A 

D
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ais 
prevalente 

dentre 
elas, 

com
 

tratam
ento 

focado 
na 

reposição enzim
ática e m

onitoram
ento 

dos órgãos afetados através de técnicas 
de im

agem
.

M
ucolipidoses representam

 um
 

grupo de doenças caracterizadas pelo 
acúm

ulo 
de 

lipídios, 
carboidratos 

e 
proteínas devido a defeitos na rota de 
tráfego de proteínas lisossôm

icas, com
 

tipos I a IV apresentando variados graus 
de severidade e sintom

as.

Essas 
doenças 

dem
onstram

 
a 

im
portância do correto direcionam

ento 
enzim

ático 
dentro 

das 
células, 

sendo 
críticas 

para 
a 

função 
lisossôm

ica 
adequada. 

O
 

tratam
ento 

para 
m

ucolipidoses 
é 

lim
itado 

a 
m

anejo 
sintom

ático, destacando a necessidade 
de avanços terapêuticos.

Estudos 
recentes 

focam
 

em
 

entender m
elhor a fisiopatologia dessas 

doenças 
visando 

desenvolver 
tratam

entos m
ais eficazes e específicos. 

Além
 

da 
reposição 

enzim
ática, 

estratégias com
o chaperonas quím

icas 
m

ostram
-se 

prom
issoras, 

apesar 
de 

ainda 
enfrentarem

 
desafios 

com
o 

biodistribuição 
e 

custos. 
O

 
progresso 

nesse 
cam

po 
é 

vital 
para 

oferecer 
m

elhores opções de tratam
ento para 

pacientes afetados por essas condições.
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