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A Rede MPS Brasil é uma unido de centros brasileiros, fomentada pela iniciativa privada e por agéncias
governamentais, que visa a promocao do diagndstico e do tratamento das mucopolissacaridoses (MPS) no Brasil.
O Centro Coordenador da Rede (Servico de Genética Médica/HCPA; Departamento de Genética/lUFRGS)
recebe, desde 2004, amostras de pacientes brasileiros com suspeita de MPS, oriundos de todo o pais, e realiza a
investigacdo diagnostica sem 6nus para o paciente/familial/médico assistente. Estima-se que 95% dos pacientes
brasileiros com diagndstico de MPS estejam registrados na Rede. Os dados da Rede MPS Brasil indicam que a
MPS do tipo Il é a mais prevalente no Pais, seguido pelas MPS | e VI. Além disto, evidencia-se um gradiente
Sul-Nordeste quanto a distribuicdo relativa da MPS | (mais freqliente no Sul e Sudeste) e da MPS VI (mais
frequente no Nordeste e Sudeste) (Figura 1).
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Figura 1 — Distribuicdo dos pacientes com MPS | (n=90), Il (n=111) e VI (n=88) nas regibes Sul (S), Sudeste
(SE) e Nordeste (NE) do Brasil.

Este trabalho teve como objetivo identificar fatores determinantes da epidemiologia das MPS I, MPS Il e
MPS VI nas regides Sul (S), Sudeste (SE) e Nordeste (NE) do Brasil. Os outros tipos de MPS, assim como as
demais regides brasileiras, ndo foram analisados por estarem sub-representados na amostra da Rede MPS Brasil.

Duzentos e oitenta e nove pacientes com MPS | (n=90), Il (n= 111) e VI (n= 88), oriundos do NE, SE e
S do Pais, foram registrados na Rede MPS Brasil de 2004 (inicio da Rede) até dezembro/2007. Estes pacientes
foram analisados quanto a naturalidade, idade ao diagndstico, consanguinidade parental, recorréncia familial e na
irmandade.
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Resultados:

MPS | (nimero de familias ndo-relacionadas: 84; numero de pacientes/familia: 1,07; mediana de idade
ao diagndstico em anos: 4,1; consanguinidade parental: 9/84 ou 10,7%; recorréncia familial: 6/84 ou 7,1%): NE
- 19/90 (21,1%) pacientes oriundos de 16 familias, sendo que nenhuma familia apresenta consangiinidade
parental; a mediana de idade ao diagnéstico foi de 6 anos e 1 més. SE - 49/90 (54,4%) pacientes oriundos de 48
familias, sendo 7/48 (14,6%) consangiineos; a mediana de idade ao diagnostico foi de 4 anos e 3 meses. S -
22/90 (24,4%) pacientes oriundos de 20 familias, sendo 2/20 (10%) casais consangliineos; a mediana de idade ao
diagnostico foi de 2 anos e 4 meses.

MPS 11 (nimero de familias ndo-relacionadas: 95; numero de pacientes/familia: 1,16; mediana de idade
ao diagnostico em anos: 7,2; consanguinidade parental: 3/95 ou 3,1%; recorréncia familial: 24/95 ou 25,3%): NE
- 32/111 (28,8%) pacientes oriundos de 25 familias, sendo 1/25 (4%) consanglinea; a mediana de idade ao
diagnostico foi de 9 anos e 1 més. SE - 55/111 (49,5%) pacientes oriundos de 49 familias, sendo 1/49 (2%)
consanguineo; a mediana de idade ao diagnostico foi de 6 anos e 11 meses. S - 24/111 (21,6%) pacientes
oriundos de 21 familias, sendo 1/21 (4,8%) consangliineo; a mediana de idade ao diagndstico foi de 6 anos e 9
meses.

MPS VI (nimero de familias ndo-relacionadas: 67; niumero de pacientes/familia: 1,31; mediana de idade
ao diagnostico em anos: 4,8; consanguinidade parental: 8/67 ou 11,9%; recorréncia familial: 22/67 ou 32,8%):
NE - 38/88 (43,2%) pacientes oriundos de 26 familias, sendo 6/26 (23,1%) consangiiineos; a mediana de idade
ao diagnostico foi de 6 anos e 4 meses. SE - 43/88 (48,9%) pacientes oriundos de 36 familias, sendo 1/35 (2,8%)
consanguineo; a mediana de idade ao diagndstico foi de 4 anos e 4 meses. S - 7/88 (7,9%) pacientes oriundos de
6 familias, sendo 1/6 (16,7%) consangiinea; a mediana de idade ao diagnostico foi de 2 anos e 8 meses.

Considerando a amostra total analisada, foram encontrados 33 casos de recorréncia na irmandade: 6 na
MPS |, 15 na MPS 1l e 12 na MPS VI. Destas recorréncias, houve apenas um caso em que 0 nhascimento do
segundo afetado foi posterior ao diagnéstico do caso indice. Os casos com recorréncia na irmandade
apresentaram idade mais elevada ao diagnéstico do que os casos sem recorréncia (p<0,05).

Discusséo/conclusdes:

A fregiiéncia elevada de MPS II, assim como a sua distribuicdo relativamente homogénea nas regides
brasileiras, parece ser explicada pelo seu padrdo de heranca (Unica com heranca recessiva ligada ao X), pelo
diagndstico mais tardio dos pacientes (talvez também reflexo do predominio de formas atenuadas) e pela elevada
taxa de recorréncia familial. O gradiente Nordeste-Sul da MPS VI parece ser explicado pela maior recorréncia
familial e pela elevada taxa de consangiinidade parental apresentada pelas familias com MPS VI no Nordeste; e
pelo predominio de colonizagdo européia no Sul (a MPS | é mais frequente que a MPS VI em paises europeus e
de colonizagdo anglo-saxonica).

Os dados obtidos também indicam que a mediana de idade ao diagnostico das MPS I, 1l e VI é elevada
nas trés regides brasileiras analisadas, sendo o Nordeste a regido onde os pacientes sdo diagnosticados mais
tardiamente. A elevada idade ao diagnostico € um dos fatores implicados na alta taxa de recorréncia de MPS
observada nas irmandades, sendo passivel de modificacdo por meio da facilitacdo do acesso aos métodos
diagnosticos e ao aconselhamento genético. Acredita-se, portanto, que a implantacdo de um sistema eficiente de
informacdo, aconselhamento genético e diagnostico especifico para as MPS, como a Rede MPS Brasil, possa
contribuir para um melhor manejo dessas doengas em nosso Pais.
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