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INTRODUGAO CASO CLINICO

Paciente masculino, 19 anos, estatura 1,89,

As mucopolissacaridoses (MPS) constituem peso 59,2Kg, com atraso no desenvolvimento
um grupo de doengas hereditéarias de carater escolar e de linguagem, alteragdes do
autossdmico  recessivo, pertencentes  ao desenvolvimento  motor  fino, infecgdes
espectro dos erros inatos do metabolismo, respiratdrias recorrentes na primeira infancia,
caracterizadas pelo acumulo intracelular facies com dismorfias leves, abdome com
progressivo de glicosaminoglicanos (GAGs), hepatomegalia discreta. Ressonancia de
em decorréncia de deficiéncias funcionais em encéfalo, audiometria e ecodoppler cardiaco
enzimas  hidroliticas ~ especificas  do sem alteragdes. Avaliagdo neuropsicolégica
compartimento lisossémico responsaveis por com perfil cognitivo rebaixado (Ql 72), fungéo
sua degradagé@o. A MPS tipo Il (sindrome de atencional e executiva insatisfatérias.
Hunter) é uma condicdo ligada ao X, A dosagem da enzima iduronato-2-sulfatase
resultante da deficiéncia da enzima iduronato- em leucécitos mostrou atividade
2-sulfatase (IDS). O diagnéstico costuma significativamente reduzida, em trés testes de
envolver avaliagéo clinica, dosagem diferentes laboratérios (2,42 / 1,53/ 2,54 ref
enzimatica e confirmagéo molecular. 2,71-17,36  mmol/L; 3,5/ 7,0 mmol/4h/mg

proteina ref 31-110; 124,53/133,13
mmol/spot*20h ref 400-3300). Entretanto, a
analise molecular do gene IDS né&o identificou
variantes  patogénicas  conhecidas  ou
OBJETIVO: alteragbes  estruturais. A urina néo
apresentou excregdo aumentada de GAGs e
o teste de triagem urinaria foi positivo para

Relatar um caso clinico de MPS Il com Dorfman/CTAB/azul toluidina.
fenotipo leve, achado bioquimico compativel, Com base no quadro clinico e resultado
mas com resultado molecular genético  gnzimatico, o diagnéstico de MPS I foi
inconclusivo. cogitado.

DISCUSSAO

Casos com deficiéncia enzimatica e estudo genético normal sugerem a possibilidade de:
Mutagdo em regides nao codificantes ou regulatérias do gene IDS; Mosaicismo de dificil
deteccéo; Limitagbes técnicas na analise molecular padrdo; Epimutacdo ou outras variantes

raras. A integracdo entre avaliagdo clinica, bioquimica e genética é essencial para
diagndstico e conduta adequados.

CONCLUSAO

Mesmo com exame molecular inconclusivo, a clinica associada a deficiéncia enzimatica é
fortemente sugestiva de MPS Il. O paciente foi encaminhado para acompanhamento
multiprofissional, gerando discussdo sobre avaliagdo para terapia de reposigdo enzimatica. O
caso destaca a importancia da interpretacdo conjunta dos exames e a necessidade de exames
moleculares mais abrangentes em casos atipicos.
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