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PERFIL CLINICO E BIOQUIMICO DE UMA AMOSTRA DE PACIENTES BRASILEIROS COM HOMOCISTINURIA
CLASSICA
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Introducdo: A homocistindria classica (HC) € um erro inato do metabolismo causado pela deficiéncia de cistationina -
sintase (CBS). Bioguimicamente, é caracterizada pelo aumento plasmatico marcante de homocisteina e metionina e
reducdo nos niveis de cisteina. As manifestacdes clinicas envolvem principalmente os sistemas ocular, vascular,
nervoso central e 0sseo. O tratamento consiste na suplementacdo de piridoxina (cofator da CBS), podendo ser
necessario adicionar outras vitaminas (acido félico, vitamina B12). A restricdo dietética de metionina e a suplementagéo
de betaina séo indicadas para os pacientes ndo responsivos a piridoxina. Um grande estudo sobre a histéria natural da
doenca descreveu proporcdes iguais de pacientes responsivos e ndo responsivos a piridoxina (Mudd et al., 1985).
Estima-se uma prevaléncia mundial de 1:344.000, com grande variacdo entre paises. Nao sdo conhecidos dados sobre
incidéncia ou prevaléncia no Brasil. Objetivo: descrever o perfil clinico e bioquimico de uma amostra representativa de
pacientes brasileiros com homocistindria classica. Métodos: um questionario contendo dados referentes ao diagndstico,
situacao clinica atual, controle metabdlico e tratamento foi enviado a diversos centros de referéncia de tratamento de
doencas genéticas no Brasil. Pacientes de 10 centros foram incluidos no estudo. Resultados: 18 pacientes provenientes
de 15 familias foram incluidos no estudo. Destes, 10 eram procedentes da regido sul, 4 da regido sudeste, 3 da regido
nordeste e 1 na regido norte. Consanguinidade parental foi reportada em 5 familias. A mediana de idade foi de 17 anos
(8-36 anos). Em relagdo a idade ao diagnéstico, esta variou de 2 a 25 anos, sendo a mediana de 7 anos. Os principais
motivos de investigacdo de HC foram luxacéo/subluxacéo de cristalino (13/18 pacientes) e deficiéncia intelectual (7/18
pacientes). Dos 15 pacientes com a responsividade a piridoxina descrita, 12 eram n&o responsivos, 2 parcialmente
responsivos e apenas 1 totalmente responsivo. No momento da avaliacdo, todos os pacientes apresentavam
complicacBes oculares, 11 tinham retardo mental, 4 ja haviam apresentado algum evento tromboembdlico e 11 tinham
alteracdes 6sseas. A mediana dos niveis de homocisteina na avaliacdo foi de 211umol/l (min. 14, méax. 454 umol/l).
Apenas 3 pacientes tinham homocisteina <60umol/l (alvo terapéutico). Dos 15 pacientes com dados de tratamento, 13
utilizavam piridoxina, 11 betaina, 10 acido folico e 4 utilizavam férmula metabdlica e dieta restrita em metionina. De
acordo com a impressdo da equipe, 3/15 pacientes foram considerados ndo aderentes ao tratamento, 8 parcialmente
aderentes e 5 aderentes. Conclusdes: As caracteristicas da nossa amostra (diagnostico tardio, manifestagdes clinicas
multissistémicas, a predominancia de pacientes ndo responsivos a piridoxina) sugerem que a HC é subdiagnosticada
em nosso pais. E possivel que formas atipicas ou atenuadas de HC ndo sejam diagnosticadas, e falta de conhecimento
dos profissionais de saude sobre a doenga contribui para este quadro. Além disso, observa-se que ha grande
dificuldade no controle metabolico destes pacientes. Isto pode estar relacionado a baixa adeséo ao tratamento e a falta
de acesso ao tratamento adequado, principalmente no que diz respeito a formula metabdlica. Projeto GGPG/HCPA n°

11-0386.
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