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Mal de Hunter

Sindrome rara modifica o corpo

Vitimas tém disfunges cardiacas, atraso mental ¢ ainda tém de conviver com o preconceito

Alteragdes [aciais, cabega
com tamanho maior, abddmen
aumentado em razio do maior
volume do figado ¢ do bago, per-
da auditiva. Esses sio alguns dos
sintomas mais visiveis de quem
sofre a Sindrome de Hunter, Pra-
ticamente desconhecido, esse
mal comega a s¢ desenwvolver a
partir do nascimento, mas, para-
doxalmente, a crianga nasce
completamente normal,

Pouco comum e divalgada, a
Sindrome de Hunter ou MPS 2
(mucopolissacaridose tipo 2) faz
parte do grupo de doencas gené-
ticas. B hereditiria e sempre
transmitida pela mae,

Como se ndo bastassem os
sintomas visiveis, as vitimas ain-
ﬂas tedrg comprometidas as viln-

coracio, alteracio que
causa um declinio da fungio car-
diaca, aliadad das vias
respiratorias @ 4 apnéia do sono.
A boa noticia é que os pacientes
ganham uma nova forma de tra-
tamento (Leia nesta pdgina).

Em boa parte dos casos, os
pnmeiros sinais e sintomas so
surgem quando a crianca atinge
cerca de dois anos de idade. O
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blema estad li a0 Cromos-
&ﬂmﬂ Xqueé pmﬁ%do pela mu-
Iher, e atinge os homens. Rara-
mente atinge mulheres. A mae
portadora do gene defeituoso
tem 5% de chances de transmiti-
lo em cada gestacio. O pai com
sindmni de Hunter mludal:gm
0 feituoso as
suﬁnﬁ'ﬂhﬂ e na.np?rra? passi-lo
para nenhum dos filhos. Embora
incomum, ji foram relatados al-
guns casos de Hunter em mulhe-
res, mas, nelas, normalmente a
dmnﬁé mais branda.

“A MPS 2 é uma doenca gené-
tica rara, progressiva e multissis-
témica Ela resulta da falta ou in-
suficiéneia de uma enzima e,
sem esta enzima, hi um actimulo

LE

para repor sazima

de substiincias indmjaﬁ: no
organismo, que causam diversos
problemas ﬁ asalide”, explica
o geneticista Roberto Giugliani,
O médico é chefe do servigo de
genética do Hospital de Clinicas
da UFRGS (Universidade Fede-
ral do Rio Grande do Sul),
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Vitimas sofrem preconceito

Quando se trata de doencas
como a sindrome de Hunter, ge-
ralmente sdo abordadas caracte-
risticas como sintomas, trata-
mentos ¢ diagnéstico, Mas pouco
se fala em outras questdes liga-
das a este tipo de doenca, como
as dificuldades sociais de seus
portadores e familiares.

Em 8o José dos Campos, o
casal Leonir Veneziani Silva, 43
anos, e Leila Chamaoun Venegzia-
ni Silva, 50 anos, tem dois filhos
com a sindrome: Tanios, de 14
anos, e Leonir Chamaoun, o Léo,
como ¢ conhecido, de 11 anos.

As principals dificuldades sur-
giram quando o problema foi
diagnosticado. “Foi uma fase
muito dificil, pois ndo tinhamos
conhecimento desta doenca na
familia”, conta o pai dos meni-
nos. “Como temos uma boa for-
maciio religiosa, aceitamos com
muito amor e CONMeCamos a pes-
quisar mais sobre a sindrome.”

Por ndo ter boa gama de infor-

magoes disponiveis sobre o Hun-
ter, 0s pais se viram obrigados a
tomar decisoes dificeis, como por
exemplo, fazer ou ndo esta ou
aquela cirurgia. Hoje em dia, com
0S meninos mais crescidos, a fa-
miliz enfrenta outras barreiras,
“Muitas escolas particulares
de Sio José ndo aceitaram nos-
50s filhos por conta da dificulda-
de de aprendizagem que eles
tém”, diz Leonir. "Este ano resol-
vi colocar meus meninos na es-

g Numeros oo

Estima-se gue a doenga
atinfja wm em cada 155
mil nascidos wvives. No
Brasil, histovicamente, fo-
ram delectados cerca de
200 pacientes. No mundo,
eslima-se que fenham cer-
ca de 2.000 portadores da
sindvome,

cola municipal, apresentando o
amsmdmd o médico da sindrome, no
entando, 56 consegui vaga para
um filho, o Léo.”

Tanios ficou na lista de espera
e por ser mais velho ndo estava
conseguindo entrar, "Niio tive al-
temativa e entrei com processo
contra a prefeitura. Agora, estd
prometida a vaga para o ano que
vem. Conclusio: ele ficou sem
escola neste ano.”

NO SOCIAL - O preconceito,
pelo fato de serem criancas com
caracteristicas que as diferen-
ciam das demais, também é algo
enfrentado pelos portadores da
doenca e seus pais.

"Certa vez, uma crian¢a me
perguntou por qué meus filthos ti-
nham nariz de macaco, ji que
possuem nariz mais largo e cur-
to”, lembra Leonir. “Além de al-
EUIES Cas0s em que estamos an-
dando no shopping e as pessoas
ficam comentando sobre eles.”

‘Shire




CLIPPING SHIRE

ValeParaibano 19.10.2008

Pacient
daClentes
1° remédio

A Anvisa (Agéncia Nacional
de Vigilancia Sanitaria) aprovou
no tltimo més de maio o uso e
comercializacio do primeiro
medicamento para tratamento
da sindrome de Hunter. Ja utili-
zado em mais de 40 paises, o
novo tratamento teve o Brasil
como um de seus principais cen-
tros de estudo.

O remédio repoe as enzimas
nao produzidas pelo organismo
dos portadores da doenca. “Tra-
ta-se de uma revoluciio para os
pacientes portadores de Hunter
no Brasil, que terdo acesso a um
tratamento para esta doenca
grave e que ameaca a vida, em
muitos casos”, afirma Roberto

Giugliani, chefe do servico de
genética do Hospital de Clinicas

da UFRGS (Universidade Fede- 0 novo tratamento é
ral do Rio Grande do Slll]' administrado por equipamento

A terapia melhora significati-
vamente os sintomas da doenca,
causando redugdo do bago e do
figado, e traz melhoras as fun-
¢oes pulmonar e motora. O novo
produto é administrado em infu-
soes semanais, que duram de
quatro a cinco horas cada.
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