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Manifestagoes clinicas apresentadas por pacientes com homocistinuria classica: um estudo retrospectivo
Mariana Sbaraini da Silva; Marco Antonio Baptista Kalil; Ida Vanessa Doederlein Schwartz - UFRGS

Introdugdo: A homocistinuria classica € uma doenga do metabolismo da metionina, levando ao acumulo de homocisteina e seus
metabdlitos no sangue e na urina. Diversas caracteristicas sdo comuns nessa sindrome, como atraso no desenvolvimento,
alteragdes oculares e vasculares. A expressividade clinica € bastante variavel dentre os pacientes, e os responsivos ao tratamento
com piridoxina apresentam sintomas mais leves do que os nao responsivos. Objetivos: Avaliar a presenga de caracteristicas
comumente descritas na homocistinuria classica em pacientes de diversos locais do Brasil. Metodologia: Estudo transversal,
retrospectivo. Foram avaliadas as informagdes clinicas de 24 pacientes com diagnostico confirmado de Homocistindria Classica pelo
Laboratério de Erros Inatos do Metabolismo do Servico de Genética Médica do HCPA. As caracteristicas pesquisadas foram
tromboembolismo, atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, regressdo neurolégica, fenétipo marfandéide, pectus carinatum ou
excavatum, crises convulsivas, dismorfias, dificuldade de alimentagéo e alteragdes oculares. Resultados: A amostra era composta
por 16 homens e 8 mulheres, sendo a maioria proveniente da regido Sul (37,5%) e Sudeste (33,3%). A média de idade ao
diagnostico era de 13 anos. Em nossa amostra, 9 (37,5%) pacientes tinham histérico de consanguinidade na familia. Nenhum
apresentava pectus excavatum ou carinatum, ou dificuldade na alimentagdo. A manifestagdo clinica mais prevalente foi o
envolvimento do sistema ocular (n=19, 79,1%), sendo dividida em luxagédo e subluxagdo de cristalino (n=17), miopia (n= 4),
estrabismo (n=2), descolamento de retina (n=1), amaurose (n=1) e catarata (n=1). A segunda caracteristica mais encontrada foi
atraso no desenvolvimento neuropsicomotor (n=12), seguida de convulsdes (n=9). Os dados acima correlacionam-se parcialmente
com os da literatura, com estudos mostrando uma prevaléncia de 82% de ectopia de cristalino aos 10 anos de idade, incidéncia de
27% de eventos tromboembdlicos até os 15 anos e de convulsdes de 21,3%. Em outro estudo realizado na Espanha, encontrou-se
45% de prevaléncia de fenétipo marfansdide nos pacientes. Conclusdo: A identificagdo das principais caracteristicas presentes na
homocistinaria, como alteragdes oculares e atraso no desenvolvimento neuropsicomotor, € de extrema importancia para seja feito o
diagnostico precoce da doenga, de modo a alterar o curso natural desta e diminuir significativamente a morbidade e mortalidade
associadas. Unitermos: Homocistinuria; Erros inatos do metabolismo; Genética
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