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Mucopolissacaridose tipo Il na América Latina

As mucopolissacaridoses (MPS) sdo doencas genéticas
causadas por deficiéncias especificas de enzimas
lisossomais, levando a acumulacéo de glicosaminoglicanos
(GAGS) - longas cadeias de acgucares (hidratos de carbono)
em cada uma das nossas células - na matriz extracelular e
células, e subsequentemente comprometendo os tecidos e
levando ao mau funcionamento dos érgaos. Atualmente,
as MPS sdo categorizadas em sete tipos clinicos (e
numerosos subtipos) de acordo com a enzima lisossomal
especifica afetada, levando a varia¢des no fendtipo,
gravidade e padrdes de progressao entre os tipos de MPS.

A MPS tipo Il (também chamada sindrome de Hunter) é
causada pela falta da enzima iduronato sulfatase. Este tipo
clinico é a Unica desordem de MPS em que sé a mae pode
passar o gene defeituoso a um filho (doenca recessiva
ligada ao cromossoma X). A doenga é quase
exclusivamente encontrada em jovens do sexo masculino.

Na América Latina, a realidade da MPS tipo Il é diferente
da encontrada nos EUA e na Europa. A incidéncia na
América Latina oscila entre 0,69 e 1,19 casos em 100.000
nascidos vivos. Além disso, o nivel de conscientizagdo na
América Latina para esta doenca é reduzido, e a gestdo dos
pacientes, bem como o diagndstico precoce, sdo ainda um
grande desafio na regido. Embora outros paises da América
Latina enfrentem grandes necessidades ndo satisfeitas e
obstaculos para lidar com a MPS tipo I, o Brasil é hoje uma
referéncia na regido devido a sua crescente experiéncia em
lidar com a doenga. Uma fonte préxima refere: "Em Porto
Alegre (Brasil), a Casa Hunter e o Instituto de Genética para
Todos estdo construindo um centro que ird melhorar o
diagndstico precoce, o desenvolvimento da terapia
genética e a gestdo dos pacientes por uma equipa
multidisciplinar".
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No Brasil, a MPS tipo Il é o tipo clinico mais comum, sendo
responsdvel por aproximadamente 30-40% das ocorréncias
de MPS. Desde 2000 até 2020, foram diagnosticados 400
doentes no Brasil, com uma incidéncia de 10-15 por ano.
Na Colémbia, a doenca do tipo Il é também a MPS mais
frequente. A frequéncia mostra-se diferente na Argentina
e no México, sendo que neste Ultimo pais a MPS tipo IV é a
mais comum.

Enquanto a maioria dos casos MPS tipo Il sdo conhecidos
no Brasil, em outros paises da América Latina isso ndo
acontece. Um especialista mencionou que no Peru "a
maioria dos casos ndo sdo diagnosticados", enquanto no
Chile "hd falta de laboratdrios especializados para realizar
o teste genético" e na Coldmbia "o teste genético é muito
caro". A mesma fonte mencionou o Brasil como uma
referéncia informal no diagndstico, afirmando que "alguns
paises da América Latina enviam ao Brasil amostras
bioldgicas coletadas de pacientes para serem realizados os
testes genéticos para diagndstico".

Embora o diagndstico da MPS tipo Il seja um grande
problema para a maioria dos paises da América Latina,
existem outros obstaculos a ultrapassar. Em alguns paises
da América Latina, ndo ha acesso ao tratamento. Além
disso, uma fonte mais préxima mencionou a falta de apoio
a familia e ao paciente, citando: "a sobrecarga na familia é
muito elevada. O tratamento exige presen¢as semanais
nos centros especializados. Para aqueles que vivem fora
dos centros de tratamento especializados, a logistica e o
impacto financeiro na familia sGio enormes". Além disso, o
tratamento precisa de ser seguido por uma equipe
multidisciplinar, e aquela fonte continua seu relato: "o
tratamento é geralmente coordenado pelo geneticista,
mas os pacientes apresentam o envolvimento de multiplos
orgdos e precisam de uma equipe multidisciplinar
composta por neurologista, cardiologista, fisioterapeuta e
outros profissionais especializados".
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