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Resumo

Introdugdo: As mucopolissacaridoses (MPS) sdo causadas pelo acimulo intralisossémico de glicosaminoglicano, secundario a
deficiéncia enzimatica, sendo a MPS Il (Sindrome de Hunter) uma sindrome genética de heranga recessiva ligada ao cromossomo X,
caracterizada pela deficiéncia de iduronato-2-sulfatase, causando diversas manifestagdes em érgdos e sistemas que podem levar a
declinio funcional e prejuizos na qualidade de vida (QV). Ha poucos dados na literatura sobre a QV e capacidade funcional. Objetivo:
Relatar o caso de um paciente com MPS Il sobre a qualidade de vida e capacidade funcional. Metodologia: Estudo realizado no HUPES/
UFBA, Salvador/BA. A avaliagdo da QV foi realizada pelo questionario SF-36 e a capacidade funcional pelo teste de caminhada de seis
minutos (TC6M). Resultados: O paciente apresentou pontuagdo baixa nas dreas relacionadas ao estado de saude geral (32), aspectos
sociais (62,5) e saude mental (68) na avaliagdo da QV pelo SF-36 e a distancia percorrida no TC6M (DTC6M) foi 420m. Conclusdo:
Houve baixa pontuagdo em alguns dominios da QV, sendo o estado de saude geral o mais prejudicado, e diminui¢do da distancia
percorrida no teste de caminhada de seis minutos, caracterizando baixa tolerancia ao esforgo.
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Abstract

Background: Mucopolysaccharidosis (MPS) are caused by the intralysosomal accumulation of glycosaminoglycans, secondary to
enzymatic deficiency, with the MPS Il (Hunter syndrome), genetic syndrome recessive X-linked, characterized by a deficiency of
iduronate-2-sulfatase, causing various manifestations in organs and systems that may lead to functional declination and deficiency
on quality of life (QolL). There are few data in the literature on QoL and functional capacity. Objective: To report a case of a patient
with MPS Il and its quality of life and functional capacity. Methodology: The study was undertaken at HUPES / UFBA, Salvador / BA.
The QoL assessment was performed with the SF-36 questionnaire and functional capacity with the six-minute walk test (6MWT).
Results: The patient had low score the areas related to general health status (32), social functioning (62.5) and mental health (68)
in the evaluation of QoL by the SF-36 and the distance covered in the DTC6M was 420m. Conclusion: Some aspects of QoL were low
score, the general health status was the most affected, and decreased achieved distance on the six-minute walk test, characterizing
low exercise tolerance.
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INTRODUCAO

As mucopolissacaridoses (MPS) sdo um grupo de
doencas hereditdrias caracterizadas pelo acimulo intra-
lisossémico de glicosaminoglicanos (GAG), secundario a
deficiéncia na atividade de uma enzima lisossomica en-
volvida na degradacdo dessas moléculas*?. Este acimulo
anormal de GAG compromete a fun¢do molecular e or-
ganica celular, levando ao surgimento de manifestacoes
clinicas progressivas que afetam multiplos 6rgaos e sis-
temas, principalmente cdérnea, pele, figado, bago, cére-
bro, meninges, sistema musculoesquelético, cardiaco e
respiratério?.
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A MPS do tipo Il, também conhecida como sin-
drome de Hunter, é uma sindrome genética de heranca
recessiva ligada ao cromossomo X, causada pela defici-
éncia de iduronato-2-sulfatase, enzima responsavel pelo
catabolismo de dois GAG: sulfato de dermatan e sulfato
de heparan, levando a acumulac¢do destes em diversos
tecidos®.

As MPS sdo doencas raras, apresentando incidén-
cias diversas entre paises que pode variar de 1,9 a
4,5:100.000 em recém-nascidos vivos*. O fato da MPS
ter uma manifestacdo clinica heterogénea, a frequéncia
dessa doenca deve ser maior do que a estimada atual-
mente, pois a forma mais atenuada pode permanecer
sem diagndstico. Embora ndo sejam conhecidos dados
exatos sobre a incidéncia das MPS no Brasil, a MPS Il pa-
rece ser um dos tipos mais frequentemente diagnostica-
dos nesse pais, seguido da MPS | e MPS VI°.
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Em todas as MPS o curso da doenga é cronico e
progressivo'?, o acimulo de GAG nos tecidos causa alte-
ragdes comuns na maioria dos individuos, como presen-
¢a de face grosseira, macroglossia, alteragGes osteomio-
articulares, hepatomegalia, opacificagio de cdrnea,
problemas auditivos e de linguagem, atraso do desen-
volvimento neuropsicomotor, complicagdes neuroldgi-
cas, cardiacas e respiratdrias®. Estas manifestagdes clini-
cas podem promover limitagGes nas atividades de vida
diaria, e por ser uma doenca crénica com perda continua
de fungGes bioldgicas e organicas, estas podem levar a
incapacidade funcional’” e prejuizos na qualidade de
vidas,

Segundo a Organiza¢do Mundial de Saude (OMS),
“a qualidade de vida é definida como a percepc¢do do in-
dividuo, de sua posicdo na vida no contexto da cultura e
sistema de valores nos quais ele vive e em relagdo a suas
metas, expectativas, padrdes e interesses”®. Portanto, a
presenca de doenga pode acarretar em prejuizos a sau-
de e aspectos gerais na vida do individuo'®. Dentro do
contexto de enfermidades cronicas, a avaliagdo da quali-
dade de vida tem sido um foco de estudo importante,
visto que com o surgimento de diversidades de trata-
mentos para essas doengas favorecendo o controle de
sintomas e dessa forma retardando a evolug¢do da mes-
ma?!, saber como a patologia tem influenciado na vida
dessas pessoas no que se diz respeito ao bem-estar fisi-
co, emocional e social é fundamental para avaliar a res-
posta ao tratamento e progressdo da doenca, conferin-
do maiores informagGes além das medidas bioldgicas.

Os individuos com MPS do tipo Il na primeira in-
fancia podem apresentar incapacidade em se manter
em atividades que exijam esfor¢o com diminuicdo de re-
sisténcia durante as tarefas. E, devido a diminuigdo pro-
gressiva da mobilidade articular, esta pode influenciar
na reducdo da realizagdo de atividades rotineiras de for-
ma independente, como por exemplo, cuidados higiéni-
cos e pessoais'?.

Existem poucos dados na literatura sobre a qua-
lidade de vida relacionada a saude em pacientes com
MPS do tipo Il, portanto, o presente estudo tem como
objetivo descrever o caso de um paciente com MPS do
tipo I, ressaltando a importancia da avaliacdo da quali-
dade de vida e capacidade funcional, e dessa forma fa-

Figura 1. Paciente do caso.

vorecer para compreensao das dificuldades encontradas
a fim de estabelecer uma meta de tratamento adequado
para esses individuos.

METODOLOGIA

Um paciente, acompanhado pelo servico de
genética médica do Hospital Universitario Professor Ed-
gar Santos, Salvador-Ba, foi avaliado através do teste de
caminhada de seis minutos (TC6M) segundo critérios
padronizados pela American Thoracic Society (ATS)™.
Foi solicitado que o mesmo respondesse o questionario
de qualidade de vida SF-36, ja validado para lingua por-
tuguesa, que avalia oito dominios (capacidade funcio-
nal, aspectos fisicos, aspectos emocionais, dor, estado
geral de saude, vitalidade, aspectos sociais e saude
mental); este pode ser aplicado em individuos acima de
12 anos de idade. O escore para cada dominio varia de
0 a 100, sendo 0 o pior e 100 o melhor resultado*. O
mesmo concordou em participar do estudo e assinou o
termo de consentimento livre e esclarecido (TCLE), con-
forme determina o Art. IV.2 da Resolucdo do CNS
196/96.

RELATO DO CASO

Paciente J. S. C. C., sexo masculino, 23 anos,
nascido em 18.06.1990, natural de Alagoinhas-Ba, pe-
sando 55,6 kg e 1,53 m de altura. Com histdéria de nasci-
mento de parto cesario, sem intercorréncias, nascido a
termo, filho de pais ndo consanguineos. Apresentou
atraso de adquirir as aquisicGes motoras, sustentou a
cabeca aos oito meses, sentou com um ano e andou aos
dois anos de idade. Aos cinco anos de idade foi observa-
do pelo pai aumento da calota craniana, altera¢des da
motricidade, como marcha prejudicada e limitagdo de
amplitude de movimento em membros superiores, e
aos 12 anos de idade foi realizado o diagndstico de MPS
do tipo Il através do exame de medida da atividade en-
zimatica no sangue (ensaio enzimatico). Apresenta face
grosseira, macroglossia, hepatomegalia, respiragdo bu-
cal, rigidez articular em cotovelos, ombros, joelhos, tor-
nozelos e falanges, deformidades vertebrais, pé equino
gue compromete a marcha, porém ndo necessita de
dispositivos auxiliares durante a deambulagdo e presen-
¢a de dispneia aos médios esforgos (Figura 1, 2 e 3).

Figura 2. AlteragGes articulares nas falanges.

Rev. Ciénc. Méd. Biol., Salvador, v.12, especial, p.535-539, dez.2013



Qualidade de vida e capacidade funcional na Mucopolissacaridose tipo Il — Relato de Caso

Figura 3. Deformidade em membro inferior (pé
equino).

Nos exames complementares, o ecocardiograma
identificou insuficiéncia mitral, adrtica, tricuspide e pulmo-
nar leve e hipertensdo pulmonar leve. No estudo do sono
feito pela polissonografia cursou com apnéia obstrutiva do
sono de leve intensidade, ndo sendo necessario uso de su-
porte ventilatério ndo invasivo. O teste de fungao pulmonar
demostrou presenga de disturbio ventilatério obstrutivo.

Realiza terapia de reposi¢do enzimatica (TRE) atra-
vés da administragdo intravenosa de idursulfase ha sete
anos. O paciente mora sozinho, em sua residéncia localizada
em Alagoinhas-Ba, ha aproximadamente dois anos, apre-
sentando independéncia funcional para todas as atividades
de vida diaria.

Ao TC6M percorreu a distancia de 420 metros. No
pré-teste os sinais vitais eram Frequéncia Cardiaca (FC) de
72bpm; Saturagdo de oxigénio (Sp0O2) de 97%; Pressdo arte-
rial (PA) de 117/72 mmHg; Frequéncia Respiratodria (FR) de
21ipm e no pos-teste a FC foi 74 bpm; SpO2 foi 99%; PA foi
126/77 mmHg; FR foi 23 ipm, ndo sendo evidenciado mu-
dangas importantes na comparagdo entre os momentos.

A avaliagdo do questionario de qualidade de vida
SF-36 demonstrou que o menor valor foi notadamente obti-
do no Estado Geral de Saude (32), seguido por valores bai-
xo0s nos dominios Aspectos Sociais (62,5) e Saude Mental
(68). (Tabela 1).

Tabela 1. Qualidade de vida avaliada pelo SF-36.

Dominios Escore

Capacidade funcional 70
Aspectos fisicos 100
Aspectos emocionais 100
Dor 84
Vitalidade 80
Saude mental 68
Aspectos sociais 62,5
Estado geral de satde 32
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DISCUSSAO

O paciente apresentou pontuacdo mais baixa
nas areas relacionadas ao estado geral de saude, as-
pectos sociais e saude mental na avaliacdo da qualida-
de de vida pela SF-36 e diminuicdo da distancia percor-
rida no teste de caminhada de seis minutos (DTC6M).

Apesar de poucos estudos, é descrito na lite-
ratura a presenga de comprometimento da qualidade
de vida em pacientes com MPS®1%1215 Qliveira (2010),
estudou 9 pacientes com MPS, sendo dois com MPS do
tipo I, a maioria em TRE (7/9), e mostrou que mesmo
pacientes em tratamento com a TRE podem apresen-
tar prejuizos na qualidade de vida®°.

No presente estudo, os quesitos com pontua-
¢Oes mais baixas foram o estado geral de saude com
escore de 32, que se refere ao conceito de percepgdo
de saude geral do individuo; aspectos sociais com es-
core de 62,5, tendo como objetivo avaliar a integracdo
do paciente nas atividades sociais, bem como o impac-
to dos problemas fisicos e emocionais nessas ativida-
des; seguido de saude mental, com escore de 68, que
estd relacionada com questdes sobre ansiedade, de-
pressdo, termos comportamentais e bem estar psico-
légico.

Oliveira, ao avaliar pacientes com MPS em TRE
pela SF-36, diferente do encontrado no presente estu-
do, evidenciou valores baixos em todos os dominios,
com destaque para dor (44,1), que estd relacionada
ndo s6é ao desconforto, mas também ao impacto nas
atividades, seguida pela capacidade funcional (45,7)
gue tem como fungdo avaliar as atividades fisicas me-
nores até as atividades mais extenuantes, e a vitalida-
de (47,1) responsavel por avaliar o bem-estar®.

E importante ressaltar que a severidade e prog-
nostico na MPS Il sdo heterogéneos, e depende da gra-
vidade de aparecimento dos sintomas?®, portanto a
forma mais atenuada da doenga pode ter manifesta-
¢Oes clinicas mais leves do que a forma mais grave, o
gue poderia justificar a diferenca entre os estudos em
relagcdo ao escore obtido pela SF-36.

A representacdo quantitativa das medidas de
qgualidade de vida é geralmente feita com o uso de es-
cores, ndo existindo um limite nos resultados desses
escores que poderia delimitar o que seria dito como
dentro da normalidade ou disfuncional, portanto é in-
teressante que os resultados sejam comparados com
grupos de diferentes populagdes, principalmente com
valores de referéncia para a populagdo saudavel®.

Cruz et al., descreveram o primeiro estudo que
informou dados normativos da populagdo geral com o
uso da SF-36, onde a pontuagdo de acordo com a ida-
de de 20 a 29 anos, no dominio estado geral de saude
e saude mental obteve média de 75 e nos aspectos so-
ciais apresentou média de 81, demonstrando a pre-
senga de melhor estado de saude da populagdo geral
em comparag¢do ao paciente com MPS do presente es-
tudo de acordo com o escore obtido®’.

537



538

Juliana Leal de Oliveira e Carlos Mauricio Cardeal Mendes

Segundo Raluy-Callado et al. em estudo realizado
com 96 pacientes com MPS I, quanto pior os desfechos cli-
nicos medidos (DTC6M, func¢do pulmonar, mobilidade arti-
cular), pior é a qualidade de vida dos mesmos'?. Demons-
trou-se também que através de outros instrumentos de
mensuragdo de qualidade de vida, tanto o funcionamento
fisico quanto os aspectos psicolégicos tém um impacto
considerdvel nesses pacientes, sendo a capacidade de rea-
lizar atividades do dia a dia a drea mais afetada, além de dor
e desconforto, e no quesito psicoldgico a auto-estima foi a
mais comprometida®2.

Dados referentes a qualidade de vida em outros ti-
pos de MPS foram descritos na literatura: um estudo en-
volvendo 11 pacientes com MPS VI, antes da TRE foi iden-
tificado maior desvio em quatro dominios (fungdo
pulmonar, fungdo social e motora e estado de humor) e
que apos a TRE houve melhora desses dominios, além do
dominio vivacidade, comunicagdo e sono, porém compro-
metimento das emogdes e ansiedade®. Em pacientes com
MPS do tipo IV A, a qualidade de vida foi significativamen-
te prejudicada devido a progressdao da doenca, e obser-
vou-se que mais da metade da populagdo necessitava de
cadeira de rodas ou auxiliares de marcha®®, caracterizando
um prejuizo na funcionalidade.

O estado funcional e a resposta ao tratamento vém
sendo avaliado pelo teste de caminhada de seis minutos
em pacientes com MPS*®%, visto que ele avalia a resistén-
cia dos principais sistemas envolvidos na atividade, sendo
eles o cardiopulmonar e musculoesquelético. Alteracdes
encontradas na resisténcia sdo bons indicadores das mu-
dancgas na condig¢do funcional de érgaos e sistemas, por-
tanto pode ser usada como uma medida para avaliar a ca-
pacidade funcional de desordens multissistémicas®.

E descrito em estudos a presenca de valores redu-
zidos na DTC6M em individuos com MPS*2!, Muenzer et
al.”2 estudaram 12 pacientes com MPS Il e encontraram
uma DTC6M que variou de 252 a 554 metros, semelhante
ao resultados de um outro estudo com 96 pacientes com
MPS II, onde 65 pacientes apresentaram DTC6M entre
300-500 metros?!. No estudo de Raluy-Callado et al., obte-
ve-se uma média de 400 metros na DTC6M, e os resulta-
dos encontrados foram analisados segundo um escore de
severidade, onde valores da DTC6M entre 300 e 500 me-
tros foram considerados como sendo de moderada seve-
ridade. O resultado da DTC6M de 420 metros do presente
caso esta em conformidade com essas pesquisas e segun-
do o critério de severidade da DTC6M?*, sua capacidade
funcional pode ser classificada como de moderada severi-
dade, caracterizando uma baixa tolerancia ao esforco.

Alguns fatores influenciam na DTC6M como a bai-
xa estatura, mulheres que apresentam menor compri-
mento das passadas, excesso de peso, desmotivacdo du-
rante o teste, déficit cognitivo, disturbios
musculoesqueléticos, doenga pulmonar e cardiaca?!, por-
tanto alguns desses fatores estdo presentes nas MPS o
que pode influenciar o desempenho do teste nesses pa-
cientes.

CONCLUSAO

O paciente do caso apresentou valores reduzi-
dos em alguns dominios do questionario de qualidade
de vida, sendo no estado geral de saude a sua pontuagado
mais baixa. Apresentou também diminuicdo da resistén-
cia na avaliagdo com o TC6M. Apesar de alguns estudos
mostrarem o impacto na funcionalidade na MPS, o pa-
ciente em questdo ndo apresentou alteragdes importan-
te nesse dominio, talvez, devido a uma manifestagdo
clinica mais atenuada e ao seu acompanhamento reali-
zado por uma equipe multiprofissional. Portanto, outros
estudos devem ser realizados para que se possa identifi-
car quais fatores poderdo favorecer uma melhor quali-
dade de vida de pacientes com MPS.
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