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0 padréo de heranca da maioria das doencas lisossémicas
de deposito & autossdmico recessivo, com excecdo das
doencas de Hunter (Mucopolissacaridose Il ou MPS 11} e de
Fabry, que sdo ligadas ao X. Como 70% das pacientes
heterozigotas para a doenca de Fabry sdo sintomaticas,
embora em menor grau que os hemizigotos, esta doenca &
classificada como possuindo heranca semi-dominante. Apesar
de ndo existirem estudos sistematicos de portadoras de MPS
I, assume-se na literatura que a heranca desta doenca seja
recessiva. A MPS Il atinge aproximadamente 1:76.000 a
1:162.000 recém-nascidos do sexo masculino, sendo causada
pela presenca de uma mutac8o patogénica no gene
responsavel pela producdo da enzima Iduronato Sulfatase
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(IDS). A deficiéncia desta enzima resulta no acamulo
intracelular de mucopolissacarideos (glicosaminoglicanos ou
GAGs) dos tipos dermatan e heparan sulfato, causando danos
progressivos nos afetados, como retardo do crescimento,
desenvolvimento de feicGes grosseiras, contraturas
articulares, problemas respiratorios, cardiacos e auditivos.
Dados da literatura sugerem que aproximadamente 20% dos
casos de MPS Il ocorrem devido a uma mutacédo nova. O
objetivo deste trabalho é estudar, do ponto de vista
bioguimico, a atividade da IDS em plasma e leucacitos e a
quantidade de glicosaminoglicanos excretada na urina de
mulheres com suspeita de serem heterozigotas para a
sindrome de Hunter, isto &, parentes em primeiro e segundo
graus de pacientes com diagnostico confirmado de MPS II.
A confirmacéo da condicdo de portadora sera feita por analise
molecular (em estudo paralelo). Até o momento, estudamos
50 mulheres possiveis portadoras, dentre as quais realizamos
dosagem da atividade da IDS no plasma de 43 delas, em
leucdcitos de 13 e dosamos GAGs na urina de 24 horas de
29 destas possiveis portadoras. A dosagem de GAGs na urina
apresentou resultado normal em todas as pacientes
estudadas. Entre elas, 12% sdo heterozigotas obrigatorias.
Nossos dados sugerem, portanto, que as portadoras de MPS
[l ndo apresentam excrecdo elevada de GAGs na urina, e
que este ndo & um bom método para descriminar as mulheres
portadoras das ndo portadoras desta doenca. Dados da
analise enzimatica e molecular (em andamento) permitirdo
confirmar esta observagao.



