A mucopolissacaridose do tipo II (MPS II ou sindrome de Hunter) ¢ uma doenga lisossdmica de deposito (DLD) de heranca
recessiva ligada ao X, causada pela deficiéncia da L-iduronato-2-sulfato sulfatase (iduronato-sulfatase ou IDS). A IDS ¢ uma
das enzimas responsaveis pela degradagdo dos glicosaminoglicanos heparan (HS) e dermatan sulfato (DS). O gene que
codifica a IDS foi mapeado no cromossomo Xq28.1, é composto por 9 éxons e 8 introns e tem um tamanho aproximado de 24
kb. Um pseudogene altamente homologo aos exons II e III e aos introns 2,3 ¢ 7 do gene IDS, localiza-se 20kb do gene ativo e
estd sabidamente envolvido em um processo de mutagdo aonde ocorre uma inversdo comum entre estas seqiiéncias
homologas. Até o momento o DNA de 86 pacientes foi analisado no Servigo de Genética Médica/HCPA para a identificagao
da mutacdo causadora da doenga, através da amplificacdo por PCR de toda regido codificadora e jungdes exon/intron seguido
de SSCP (polimorfismo de conformagdo de fita simples). O paciente apresentado aqui possui um padréo de bandas alterados
quando da anélise dos amplicons dos exons 4 a 9. Ndo houve amplifica¢do da regido analisada para detec¢do da inversdo
comum entre gene e pseudogene, nem da regido que engloba os exons 2 e 3, incluindo o pseudogene. Esta alteragido sugere
uma inser¢do ou um rearranjo complexo e devera ser analisada através do estudo de DNA complementar. De acordo com a
literatura esses rearranjos ocorrem em cerca de 20% dos pacientes com Sindrome de Hunter



