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Resumo

Com o objectivo de analisar as caracteristicas fisicas e psicoldgicas de adolescentes e adultos com mucopolissacaridose sem
atraso mental, os autores realizaram um estudo sobre estes doentes regularmente seguidos na consulta de Doencas Metabdlicas do
Hospital de Santa Maria. Foram analisados cinco pacientes, dois com Doenga de Scheie, dois com Doenga de Mdrquio e um com
Doenca de Maroteaux-Lamy. Trés sdo adolescentes e dois adultos.

Palavras-Chave: Mucopolissacaridoses; dismorfia; deficiéncia sensorial; depressdo; adolescentes.
Summary
In order to analyse the clinical and psychological aspects of mucopolysaccharidosis in adolescents and adult without mental

retardation some patients regularly followed in the Department of Metabolic Diseases, were involved in our study. Five patients were
analysed, two with Scheie Syndrome, two with Morquio Syndrome and one with Maroteaux-Lamy. Three of them are adolescents and

two are adults.

Key-Words: Mucopolyssacharidosis; dysmorphy; sensorial deficit; depression; adolescents.

Introducao

As Mucopolissacaridoses (MPS) constituem um gru-
po de doencas hereditdrias, de armazenamento lisossomial,
causadas pela deficiéncia das enzimas que catalizam a
degradacéo dos glicosaminoglicanos (mucopolissacdridos):
sulfato de dermatano, heparano, queratano e, por vezes,
do sulfato de condroitina !->*. Os fragmentos dos glicosa-
minoglicanos produzidos pelas vias enzimadticas alterna-
tivas excretam-se pela urina, podendo af ser detectados V.

Sdo doengas autossOmicas recessivas com excepgao
da MPS-II (Doenga de Hunter) que ¢ ligada ao cromos-
soma X. No seu conjunto estas enfermidades partilham
entre si muitos aspectos comuns: evolugdo crénica e pro-
gressiva, envolvimento multissistémico, presenca de orga-
nomegdlia, disostosis multiplex e dismorfia facial. A fun-
c¢do auditiva, visual e cardiovascular, assim como a mobi-
lidade articular podem estar comprometidas em grau
varidvel (2.
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O atraso mental, por vezes profundo, é caracteristico
da maioria das MPS ¢ 29 assim ndo acontecendo, no
entanto, na MPS-IS (Doenca de Sheie), MPS-IV (Doenga
de Morquio) e MPS-VI (Doenga de Maroteaux-Lamy)
(1-5, 9, 13, 14)'

Os aspectos dismorficos progressivos e as incapaci-
dades decorrentes do envolvimento sistémico sdo drama-
ticos, tanto para os proprios como para as familias, so-
bretudo quando presentes nos doentes sem atraso mental.

O objectivo do presente trabalho € caracterizar o perfil
fisico e psicoldgico dos adolescentes e adultos com MPS
sem atraso mental, seguidos na Unidade de Doengas Meta-
bélicas do Servico de Pediatria do Hospital de Santa
Maria (Lisboa).

Doentes e Métodos

Da Casuistica da Unidade de Doencas Metabdlicas
sobre Mucopolissacaridose (45 doentes repartidos pelos
diferentes grupos) estudaram-se 5 pacientes adolescentes
ou adultos sem atraso mental, que mantém um contacto
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regular com a Unidade. Tratam-se de dois irmdos com
MPS-IS (Sheie), uma mulher de 43 anos e um homem de
30 anos; 2 irmdos de raca negra, ambos do sexo mascu-
lino, com MPS-IV (Mérquio), de 18 e 16 anos respecti-
vamente, e uma adolescente com 17 anos, com MPS-VI
(Maroteaux-Lamy).

O diagnéstico foi feito pelo doseamento dos mucopo-
lissacéridos totais na urina, por cromatografia em cama-
da fina e cromatografia-troca-iénica, e ainda pela deter-
minacdo da actividade enzimadtica nos doentes com Sheie
(ci-L-iduronidase), e na doente com Maroteaux-Lamy
(arilsulfatase B). Os estudos bioquimicos e enzimdticos
foram realizados no Centro de Metabolismos e Genética,
da Universidade de Lisboa.

Dos parametros estudados salienta-se a idade de di-
agnéstico, o quadro clinico de apresentacdo e sua evolu-
¢do, com particular realce para os aspectos dismorficos e
a disfungdo motora, cardiovascular e sensorial.

A avaliacdo antropométrica foi feita utilizando as
Curvas y Tablas de Crecimiento (Fundacién F. Orbegozo,
1988) @; a avaliacdo psicoldgica foi concretizada pelo
Nicleo de Satde Mental Infantil e Juvenil do Servico
Universitdrio de Pediatria do Hospital de Santa Maria,
através de entrevista clinica, provas projectivas (TAT —
Tematic Aperception Test; Desenho da Familia e Dese-
nho da Figura Humana) e provas psicométricas (Matrizes
Progressivas de Raven).

Resultados

Doente 1 — M.J.C.M., sexo feminino, 43 anos de
idade, natural de Lisboa, primeiro filho de pais consan-
guineos (primos em primeiro grau). Na sua gestacdo houve
ameaga de parto pré-termo as 28 semanas; o parto foi de
termo, eutdcico, com peso ao nascer de 3500 gr (AIG),
e o perfodo neonatal decorreu sem problemas. Sentou-se
aos 9 meses, andou aos 18 meses, pronunciou as primei-
ras palavras aos 10 meses. A preensdo foi sempre dificil
por rigidez articular.

Foi enviada a Consulta de Doengas Metabdlicas, sem
diagndstico, aos 25 anos de idade, por médico ortopedista.
Apresentava muito baixa estatura (136 cm, P«3), facies
grosseira com prognatismo, rigidez articular, mios em
garra, opacidade bilateral das cérneas, sopro sistélico
(estenose adrtica).

Com o tempo, os aspectos dismorficos foram-se acen-
tuando, assim como agravando a situagdo cardiaca (cirur-
gia correctiva de valvulopatia aos 32 anos).

Cumpriu 12 anos de escolaridade. A rigidez articular
ao nivel das méos dificultaram muito o acesso a emprego
estdvel. Actualmente é reformada da Fungio Ptblica, h4
3 anos, por invalidez; pesa 38,5 kg (P<3), e tem de altura
136 cm (P«3; P50 = 9 anos e 9 meses).

A avaliagdo psicoldgica detectou um discurso bana-
lizado, distante, como se a doenga, deformidades e inca-
pacidades nfo existissem, e ndo lhe acarretassem as limi-
tacdes referidas. O seu discurso revela uma vivéncia
conformada e socializada, uma angustia elaborada evi-
dente quando fala em projectos de vida, tomando uma
atitude de distanciamento face a concretiza¢do dos mes-
mos. As provas projectivas revelam uma muito forte
dependéncia da figura materna, a figura que a protege do
sofrimento e da angustica de morte, e medo de perder o
seu lugar junto dela. O desejo de maternidade deixou-se
antever timidamente, pela vontade e gosto de estar e cuidar
de criangas. Frustrada esta possibilidade o futuro é enca-
rado sem claridade, nem entusiasmo.

Doente 2 — L.F.C.M., sexo masculino, 30 anos de
idade, irmfo da doente anterior, natural de Lisboa. Ges-
tacdo e parto sem probelmas, peso ao nascer de 4500 g
(GIG), periodo neonatal sem intercorréncias. Teve con-
trolo da cabeca aos 3 meses, sentou-se aos 5 meses, andou
e pronuciou as primeiras palavras aos 12 meses. Foi
enviado a Consulta de Doencas Metabdlicas aos 13 anos
de idade por médico ortopedista.

Apresentava baixa estatura (130 cm, P«3), facies
grosseira, opacidade das cdrneas, mdos em garra, pés
cavus, genu valgum, hepatomegalia. Ha referéncia a in-
fec¢Oes respiratdrias altas de repeticdo e dificuldades na
manipulacio fina.

Completou 11 anos de escolaridade e trabalha actu-
almente numa empresa ligada ao cinema. A avaliacio
antropométrica actual: peso 48 kg (P<3), altura 141 cm
(P«3; P50 = 11 anos).

A avaliac@o psicoldgica revelou a mesma atitude
conformada, angustiada com distanciacdo e negacdo da
sua diferenca, e um sentimento de impoténcia e fragilida-
de face a sociedade (aos outros) que descrimina quem é
diferente ou menos apto. Perante a vida decide pela reti-
rada, isto € pelo afastamento de tudo o que possa impli-
car o envolvimento da sua intimidade.

Doente 3 — A.S.C., sexo masculino, raca negra, 18
anos de idade, filho de pais ndo consanguineos, natural
de Lisboa. Teve uma irmd mais velha (morta por aci-
dente com arma de fogo aos 20 anos) e um irméo mais
novo ambos com igual quadro clinico. A gestacdo (40
semanas) decorreu sem problemas, o parto foi eutdcico
com peso ao nascer de 4.100 g (GIG) o periodo neonatal
sem complicagdes. Sentou-se aos 7 meses, posi¢do de
pé aos 12 meses, andou aos 18 meses, primeiras palavras
a0 ano.

Foi enviado, pelo médico assistente, 2 Consulta de
Doengas Metabdlicas aos 4 anos de idade. Pesava 11,600
Kg (P<3) e tinha de altura 82.5 cm (P«3), PC 51 cm
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(25<P<50). Apresentava macrocefalia relativa, nanismo,
cifose dorso lombar, escoliose lombar, joelhos varus,
opacidade das coOrneas, hepatomegélia (3 cm).

Os achados radiolégicos do esqueleto (crineo, colu-
na, bacia, punho e méos) eram caracteristicos da Doenga
de Mérquio, com realce para uma marcada platispondilia
e vértebras em «anzol». A instabilidade progressiva do
processo hipopldsico odontoide e subsequente subluxagio
atlanto-axoideia levou a intervencdo neurocirdrgica, aos
7 anos, sem €éxito.

Assistiu-se posteriormente a agravamento lento mas
progressivo da funcéo cardiaca, visual e motora e a fre-
quentes infeccdes respiratdrias, uma das quais com inter-
namento hospitalar por insuficiéncia cardiaca congestiva.

Aos 16 anos apresentava insuficiéncia mitral ligeira
e insuficiéncia adrtica moderada e funcdo V.E. razodvel.
Estd no 10.° ano com razodvel aproveitamento. Gosta de
frequentar o estabelecimento de ensino, onde tem apoio
e simpatia ndo s6 dos professores, como da generalidade
dos colegas.

Desloca-se em cadeira de rodas e faz oxigenoterapia
durante a noite. Usa um colar cervical que lhe corrige a
postura, facilita a respiracdo e fonacéo.

Os pardmetros somatométricos actuais sdo: peso 21.5
Kg (P<3), altura 100 cm (P<<3; P50 = 3A9M), Indice
nutricional = 54,87 (malnutricdo grave).

A maturagdo psicoldgica deste adolescente inteli-
gente foi profundamente marcada pela doenca deformante
e incapacitante, havendo sofrimento acrescido ao ja de si
conturbado periodo da adolescéncia. As mudangas
morfoldgicas e psicoldgicas da puberdade surgiram a um
ritmo acentuadamente diferente, retardado.

A imagem corporal estd particularmente atingida: a
doenca ¢é visivel ao préprio e aos outros. Numa idade em
que se redefine a identidade e identificacdo, este doente
encontra-se numa cadeira de rodas, com o corpo defor-
mado, e um futuro incerto onde o medo da morte é do-
minante. H4, apesar de tudo, uma certa harmonia e adap-
tabilidade positiva a situacdo, e formulagdo de projectos.
Uma abordagem mais detalhada pelos testes projectivos
detecta vdrios obstdculos, inerentes a situagdo vivida, que
influem negativamente no seu crescimento psicolédgico.
A conquista da independéncia, da autonomia, tdo funda-
mental ao adolescente, ndo existe neste doente extrema-
mente dependente dos outros para fungdes tdo simples
como 0 andar. A dependéncia da mée € relevante. Con-
tudo, conseguiu criar defesas psicoldgicas poderosas que
o impedem de enfrentar as limitagdes e frustragdes de-
correntes da doenca.

Doente 4 — M.S.C., sexo masculino, raca negra, 16
anos de idade e irmdo do doente 3, natural de Lisboa.
A gestacdo e parto decorreram sem problemas, peso ao

nascer de 3.700 g (GIG). Sentou-se aos 5 meses, posicdo
de pé aos 11 meses, andou e primeiras palavras ao ano.
Foi observado pela primeira vez na Consulta de Doencas
Metabdlicas aos 2 anos. Nessa idade pesava 10 Kg (P<3),
media 80.5 cm de comprimento (P<<3), PC 49 cm
(50<P<75). Apresentava facies moderadamente grossei-
ra, opacidade bilateral das cérneas, gibosidade da coluna
dorsal, valgismo dos joelhos, hepatomegalia e sopro
holosistélico audivel em todo o précordio (CIA ostium
secundo).

Progressivamente as dismorfias foram-se acentuan-
do, assim como a disfun¢do visual (acuidade: 3/10 OD;
4/10 OE) e auditiva; as infeccdes respiratdrias tornaram-
-se frequentes, as dificuldades motoras mais evidentes.

Estd no 10.° ano e gosta de frequentar a escola. E
menos socidvel que o irm&o. Apresenta marcado nanismo.

O crescimento psicolégico deste adolescente estd
profundamente alterado, ndo conseguindo erguer defesas
tdo poderosas como as do irméo para enfrentar o quoti-
diano feito de limita¢des e frustracdes, havendo confli-
tualizac@o interpessoal. Essa conflitualizacéo é por vezes
patente no relacionamento com o irmao, mais incapacita-
do fisicamente. Os conflitos sdo verbalizados mas apre-
sentam solugdes negativas. O medo da morte estd
omnipresente, a dependéncia materna é forte, procurando
desesperadamente oportunidades de autonomizacio e
identificagdo.

Doente 5 — A.I.C.B., sexo feminino, 17 anos de ida-
de, natural de Lisboa. Primeiro filho de pais consangui-
neos (primos em primeiro grau). A gestacdo e parto
foram normais, com peso ao nascer 3050 g; periodo
neonatal sem problemas. Teve controlo da cabeca aos 2
meses, sentou-se aos 5 meses, posicdo de pé aos 8 meses,
marcha aos 11 meses.

Foi observada na Consulta de Doencas Metabdli-
cas aos 25 meses, por dismorfia facial e baixa estatura.
Nessa época pesava 12 Kg (25<P<50) e media 82,5 cm
(10<P<25), PC = 48 cm (25<P<50). Era notdria a dismor-
fia facial, nariz em sela, protusio da lingua, mios em
garra, pectus carinatum, genum valgum, lordose lombar,
cifose dorsal; tinha sopro sistélico, hepatomegdlia e
ligeira opacidade das cOrneas.

As dismorfias e disfungdes foram-se acentuando com
o tempo: cansago facil, dificuldades motoras, surdez,
maior protusdo de globos oculares (especialmente apés
os 7 anos), maior rigidez articular, particularmente dos
membros superiores, infec¢des respiratérias frequentes.

Aos 8 anos hd agravamento da visdo (acuidade ODE
= 6/10); hipocratismo digital aos 9 anos. Novo agrava-
mento aos 14 anos com vélvula mitral e adrtica displdsicas
e com insuficiéncia ligeira e sinais incipientes de miocar-
diopatia.
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Aos 15 anos deixou de ir a escola devido a progres-
sdo da deficiéncia motora e visual. Cumpriu 9 anos de
escolaridade.

Avaliacdo antropométrica recente: Peso = 30 Kg
(P<3); altura = 110 cm (P<<3; P50 = 5A5M); Indice
Nutricional = 81 (malnutricdio moderada).

Nio foi possivel uma abordagem psicoldgica com-
pleta actual devido ao agravamento da situagdo clinica.
E contudo de referir que nos primeiros anos de vida,
para além dos problemas na drea da motricidade (dificul-
dades na coordenac¢do motora, sobretudo nos movimen-
tos finos e grafometria), ndo foram detectados proble-
mas sécio-emocionais relevantes. Tratava-se de uma
jovem muito cooperativa, segura, comunicativa, com boa
dinamizacio de interesses, notando-se apenas ligeiras
dificuldades nos processos de descodifica¢do e codifi-
cacdo.

A medida que todo o quadro clinico foi piorando,
assistiu-se a profundas modifica¢des na sua adaptacio ao
meio exterior, particularmente apds os 12-13 anos. A
depressdo ja existente agravou-se apds os 15 anos, quan-
do deixou de poder frequentar a escola: deixou de mani-
festar interesse por qualquer tarefa, limitando-se a ficar
em casa, ouvindo programas de televisdo. A perda da
funcdo visual obscureceu definitivamente o seu futuro. O
medo da morte é omnipresente.

Discussao

Os efeitos da Mucopolissacaridose, doenca cronica,
sistémica, progressiva, deformante e incapacitante sobre
as familias e doentes sdo dramdticos 2 3 232526

As repercussdes psico-sociais nas criangas com
mucopolissacaridose foram ji objecto de estudo anterior
29 utilizando pacientes, com e sem atraso mental, da
Unidade de Doencas Metabdlicas.

Os doentes mais velhos, adolescentes ou adultos, com
muitos anos de evolugdo e progressdo da doenca, como
0s agora apresentados, possibilitam a descricdo e avalia-
¢do dos efeitos devastadores da doenga, ndo sé em ter-
mos fisicos, anatémicos, como psicolégicos, e documen-
tar a adaptagdo a adolescéncia e idade adulta destes
individuos de inteligéncia normal.

Os trés adolescentes (16, 17, 18 anos) e os dois adul-
tos (30 e 43 anos), apds terem vivenciado as fases
adaptativas a doenca (adaptacdo, admissdo e recusa),
habituais noutras doencas crénicas, viram-se confronta-
dos com o caricter deformante e invalidante da Muco-
polissacaridose. A medida que as dificuldades motoras e
a disfuncéo cardiovascular e sensorial se foram agravan-
do. acentuou-se a dependéncia, a ansiedade, a depressdo,
a angustia ¢ o medo da morte.

Os projectos de vida ainda enunciados no periodo da
adolescéncia, deixaram de ter sentido na idade adulta, e,
nos casos extremos de grande deficiéncia, como no do-
ente 5, o desinvestimento é quase total, o futuro ndo
existe.

Na adolescéncia normal assiste-se a um processo
rapido de desenvolvimento fisico, emocional e intelec-
tual, por vezes desordenado, que confunde de inicio os
pais, professores, pediatras, e o préprio jovem, mas que
depois, e em regra, progride mais tranquilamente para a
idade adulta. A adolescéncia é um tempo de mudanca,
uma época de transicdo em que um nNOvo COrpo € uma
nova organizacdo psiquica, baseada na remodelagdo
das identidades, emergem e surpreendem o jovem. A
bioquimica da mudanga afecta também as vivéncias
psicoldgicas do individuo. A conquista da independéncia
e autonomia sdo aquisicdes fundamentais neste periodo
da vida.

Nos adolescentes estudados todos estes processos
estdo profundamente alterados, bloqueados, retardados.
A imagem corporal encontra-se particularmente atingida.
As mudancas bioldgicas e anatémicas préprias da puber-
dade, acrescentam-se as de uma doenca crénica, forte-
mente mutilante do corpo, perturbadora da normal matu-
racio psicolégica e da formagdo de uma identidade equi-
librada com esperang¢a no futuro, progressivamente
incapacitante que torna os doentes mais severamente atin-
gidos totalmente dependentes dos outros.

O cardcter inexoravelmente progressivo da doenca
contribuiu decisivamente para as graves repercussoes
afectivas e de socializa¢do descritos nos nossos doentes.
Também as sucessivas e por vezes cruentas intervengdes
correctoras dos diferentes handicaps -8 10 1L 14.19.20. 21,
223D que estes doentes sofrem, sem mudanc¢a radical ou
duradoura da situacdo de fundo, alimentam a sindroma
depressiva presente neste tipo de pacientes.

O perfil fisico, ainda que distinto nas trés patologias
apresentadas, tem de comum, além da dismortfia facial e
das alteracdes esqueléticas, uma muito baixa estatura
(nanismo): sdo adolescentes ou adultos com altura de
criangas entre os 4 e os 11 anos. As alteragdes esqueléticas
sdo normalmente mais severas na Doenca de Moérquio e
na Doenca de Maroteaux-Lamy 59101120 " como alids
se verificou nos nossos doentes.

Quanto a terapéutica das Mucopolissacaridoses, 0
transplante de medula éssea, iniciado nos anos 80, trouxe
alguma esperanga @7 282930 Qg resultados sdo muito
dispares consoante 0s sub-tipos, parecendo mais positi-
vos nos doentes com Hurler ©% 39
precocemente, antes dos 2-3 anos, com QI>70-75 a data
do transplante **** e com dador HLA compativel 39,
O transplante medular na Doenga de Mérquio tem sido

de um modo geral decepcionante ", e na Doenca de

, desde que operados
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Maroteaux-Lamy os poucos casos transplantados ndo dao
indicagdes seguras do seu beneficio ©O.

A prevencdo da mielopatia cervical na Doenca de
Moérquio é, pelo contrdrio, uma preocupacdo fundamen-
tal, discutindo-se o timing ideal para a fusdo occipito-
-cervical P, No doente 3, a sua efectivagdo aos 7 anos
de idade ndo trouxe, por tardia, os resultados esperados.
O diagnéstico precoce destas doengas passa pelo conhe-
cimento da sua existéncia, por parte dos médicos que
tratam criangas, possibilitando assim o recurso ao trans-
plante medular antes do estabelecimento de lesdes
sistémicas severas e do atraso mental. Nos sub tipos sem
atraso cognitivo o transplante medular pode constituir a
soluc@o possivel de minorizar os traumatizantes efeitos
psicolégicos e fisicos documentados nos casos apresen-
tados.

As familias e os doentes necessitam a longo prazo de
apoio psicoldgico ou psiquidtrico, e outros suportes, de
cardcter social, educacional e institucional, que permi-
tam uma vida condigna a estes pacientes, e respectivas
famflias.
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