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resposta à dilatação pneumática neste subgrupo estimulou
a realização deste estudo.

Objetivos: revisar a pressão basal e de relaxamento do EEI
em pacientes com acalasia idiopática e compará-las com as de
um grupo de indivíduos normais.

Casuística: estudo retrospectivo de registros manométricos
e prontuários de pacientes estudados no Laboratório de Fisiologia
Digestiva do HCPA entre 1996 e 2001. Exclusão: uso de toxina
botulínica, dilatação pneumática, cirurgia, EEI não estudado e
pseudoacalásia. Utilizando sistema perfusional de baixa
complacência (Andorfer) e registro computadorizado (Synectics),
analisou-se a pressão basal e de relaxamento do EEI, amplitude
e duração da onda do corpo com tipo de sintomas, tempo de
evolução da doença e achados radiológicos.

Resultados: 42 pacientes foram incluídos com aperistalse
do corpo esofágico e 23 controles normais. A idade média dos
pacientes estudados foi de 43 anos e tempo de evolução da
doença foi de 49 meses. A pressão basal do EEI foi de 36 ± 17
nos pacientes com acalasia e de 18,8 ± 7 no grupo controle.
Considerando-se a pressão basal média no grupo normal ± 2
desvios-padrões, a normotonia foi considerada uma pressão basal
variando de 4,8 até 32,8. Comparando-se com controles do nosso
grupo a prevalência de pressão basal normal do EEI foi de 54%.

Conclusões: houve alta prevalência de pressão basal do EEI
nos indivíduos com acalasia idiopática no nosso laboratório.
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O padrão de herança da maioria das doenças lisossômicas
de depósito é autossômico recessivo, com exceção das
doenças de Hunter (Mucopolissacaridose II ou MPS II) e de
Fabry, que são ligadas ao X. Como 70% das pacientes
heterozigotas para a doença de Fabry são sintomáticas,
embora em menor grau que os hemizigotos, esta doença é
classificada como possuindo herança semi-dominante. Apesar
de não existirem estudos sistemáticos de portadoras de MPS
II, assume-se na literatura que a herança desta doença seja
recessiva. A MPS II atinge aproximadamente 1:76.000 a
1:162.000 recém-nascidos do sexo masculino, sendo causada
pela presença de uma mutação patogênica no gene
responsável pela produção da enzima Iduronato Sulfatase

(IDS). A deficiência desta enzima resulta no acúmulo
intracelular de mucopolissacarídeos (glicosaminoglicanos ou
GAGs) dos tipos dermatan e heparan sulfato, causando danos
progressivos nos afetados, como retardo do crescimento,
desenvolvimento de feições grosseiras, contraturas
articulares, problemas respiratórios, cardíacos e auditivos.
Dados da literatura sugerem que aproximadamente 20% dos
casos de MPS II ocorrem devido a uma mutação nova. O
objetivo deste trabalho é estudar, do ponto de vista
bioquímico, a atividade da IDS em plasma e leucócitos e a
quantidade de glicosaminoglicanos excretada na urina de
mulheres com suspeita de serem heterozigotas para a
síndrome de Hunter, isto é, parentes em primeiro e segundo
graus de pacientes com diagnóstico confirmado de MPS II.
A confirmação da condição de portadora será feita por análise
molecular (em estudo paralelo). Até o momento, estudamos
50 mulheres possíveis portadoras, dentre as quais realizamos
dosagem da atividade da IDS no plasma de 43 delas, em
leucócitos de 13 e dosamos GAGs na urina de 24 horas de
29 destas possíveis portadoras. A dosagem de GAGs na urina
apresentou resultado normal em todas as pacientes
estudadas. Entre elas, 12% são heterozigotas obrigatórias.
Nossos dados sugerem, portanto, que as portadoras de MPS
II não apresentam excreção elevada de GAGs na urina, e
que este não é um bom método para descriminar as mulheres
portadoras das não portadoras desta doença. Dados da
análise enzimática e molecular (em andamento) permitirão
confirmar esta observação.

TELANGIECTASIA HEMORRÁGICA HEREDITÁRIA-SÍNDROME
DE OSLER-WEBER. Leão, R.P., Couto, G.B., Tomazi, F.,

Oliveira, D., Santos, D., Coelho, A. Genética. HCPA.

A síndrome de Osler Weber é caracterizada por uma
ocorrência familiar de malformações vasculares multissistêmicas
e hemorragias associadas. É uma alteração autossômica
dominante, presente em todos os grupos étnicos, com uma
freqüência de 1-2 casos em 100.000. A presença de achados
como epistaxe recorrente e espontânea, telangiectasia,
manifestações viscerais e história familiar indicam um provável
diagnóstico. A sintomatologia mais prevalente é cefaléia, anemia,
tontura, fadiga, dispnéia, policitemia, cianose, parada cardíaca
e hemorragia intracerebral subaracnoidéia.

Nessa alteração genética, há uma displasia vascular
generalizada, havendo uma diminuição do tecido conjuntivo e
da musculatura lisa dos vasos, tornando suas paredes
adelgaçadas e suscetíveis a lesões traumáticas e rompimentos
espontâneos. Constata-se a presença de um shunt arterio-venoso,
caracterizando a ausência de capilares.

O método utilizado nesse estudo foi a observação de um
caso de um paciente do Hospital de Clínicas de Porto Alegre.
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