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As vérias observacdes clinico-laboratoriais das mucopolissacaridoses vieram
a determinar o conhecimento, até o presente, segundo McKusik 4, de seis formas
clinicas. Para Kaplan$ uma melhor classificacdo deste grupo de afec¢des pode-
ria ser feita segundo o tipo de excre¢do urindria de mucopolissacarides, tendo-
se deste modo quatro sindromes clinicas. Ficaram pendentes, porém, nestas
duas classifica¢Oes, doengas ditas “variantes da sindrome de Hurler” nas quais
se observaram manifesta¢es clinicas da doenca de Hurler 2 porém com excrecio
urindria normal de mucopolissacarideos.. Coube a Spranger e Wiedmann ¢ em
1970, separar estas tesaurismoses num grupo, o das mucolipidoses. No diagnos-
tico diferencial deste novo grupo de afecgOes estes autores apresentam oito
formas clinicas, dentre elas a mucolipidose 1l, caracterizada por sinais e sintomas
de gargoilismo e disostose multipla semelhante e mucopolissacaridose tipo |
(sindrome de Hurler) e excre¢do normal de mucopolissacarideos.

A oportunidade que tivemos de estudar dois irmdos com tais caracteristicas
fez-nos suspeitar desta eventualidade clinica o que motivou o relato destes
Casos.

OBSERVACOES

Caso 1 — J. B. (Registro 63131 — Hospital Universitdrio Antonio Pedro), 13 anos,
sexo masculino, branco, brasileiro. Segundo informagdes da mdée, aos dois anos e
meio, o paciente Sofreu queda ocasionando ferimento na regifio frontal: ap6s este
fato n#io mais falou, Desde ent#io continua n#io articulando a palavra, apresentando
atitudes agressivas, Antecedentes pessoais — Nascido de parto normal, Viroses
comuns da inféncia. Desenvolvimento psicomotor anormal, comegando a andar aos
trés anos. Antecedentes familiares — Pais vivos gozando de satide. Irmdo com gquadro
semelhante. Ewxame fisico — Facies tipica de gargoilismo, protuberAncia frontal mais
acentuada & esquerda, nariz em sela, hipertelorismo, escoliose toraco-lombar sinistro-
convexa. Lesdes eritematosas exudativas com formacBo de crostas sanguinolentas nos
membros. Hipoplasia da genitalia externa, hérnia umbelical, estatura inferior para
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a idade (Fig. 1). Exame mneurolégico normal, & excecfio de retardo mental e anartria.
Exames complemeniares — Linf6citos vacuolizados. Dosagens de glicose, uréia e
creatinina normais. Reagdes para sifilis negativas. Exame do liquido cefalorragqueano
normal. Dosagem da excregdo de mucopolissacarideos na urina, normal. Exame
radiolégico da coluna toraco-lombar evidenciou reduclio da altura do corpo de L,

1
que apresenta esclerose e protusfio no contorno anterior do seu corpo (Fig. 2).

Caso ¢ — M.B. (Registro 096569 — Hospital Universitdrio Antonio Pedro), 11 anos,
sexo feminino, branca, brasileira. A responsivel relata que a paciente nf#o fala desde
o nascimento. H4 um ano surgiram lesées cutfneas nos membros inferiores e tronco.
Antecedentes pessoais — Nascida de parto normal. Viroses comuns da infAncia. De-
senvolvimento psicomotor anormal comegando a andar aos trés anos. Antecedentes
familiares — Pais vivos gozando de boa satlide e irm#o com quadro semelhante. Exzame
fisico — Lordose toraco-lombar, hérnia umbelical, facies tipica de gargoilismo (Fig. 3).
Exame neurolégico — Semelhante ao do irm#o descrito anteriormente. Exames comple-
mentares — Linf6citos e monécitos vacuolizados, Glicose, uréia e creatinina normais.
Reacles para sifilis negativas. Exame do liquido cefalorraqueano normal, Dosagem
da excrecio urindria de micopolissacarideos normal. Exame radiolégico da coluna
toraco-lombar evidenciou alteracdo da altura do corpo de L1 que apresenta discreta
reducfio da altura na parte anterior do seu corpo (Fig. 4). Observou-se alargamento
da clin6éide anterior da sela turcica, convergéncia dos metacarpianos. O aspecto radio-
16gico sugere disostose miltipla.

’.": !*" :

Fig. 1 — Caso J. B. Facies tipica de gargoilismo,
hérnia umbelical, estatura inferior para a
{dade.



Fig. 2 — Caso J. B. Redu¢do da altura do corpo de L1

que apresenta esclerose e profusdo do contorno
anterior de seu corpo.

Fig. 8 — Caso M.B. Facies de gargoilismo, hérnia umbelical.
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Fig. 4 — Caso M.B, Discreta reducdo da altura da vértebra
L1 na parte anterior de seu corpo.

COMENTARIOS

As mucolipidoses sdo afeccoes metabdlicas de carater hereditdrio traduzidas
por acumulo de mucopolissacarideos acidos, esfingolipideos e/ou glicolipideos nas
visceras e células mesenquimais. Encontramos nos pacientes acometidos por
tais disturbios, sintomas de mucopolissacaridose com dismorfias conhecidas como
gargoilismo e alteragcdes esqueléticas de disostose multipla. O acometimento
visceral e mesenquimal devido ao acumulo de lipideos pode ser evidenciado pela
vacuolizacdo dos linfécitos, pela presenca de células espumosas na medula Ossea
e outros o6rgdos. Frequente é a mancha cor de cereja na mdaculaé. H. H.
Merritt 5 se refere a este grupo de afecgées assinalando a excregdo urindria
normal de mucopolissacarideos, segundo observacdo de Spranger e Wiedmann 8.
Estes autores lembram que dentre as formas de mucolipidoses, até agora em
numero de oito, a tinica que ndo apresenta excre¢do urindria normal de mucopo-
lissacarideos é a sulfatidose tipo Austin?,

Deste modo, passou-se a considerar as chamadas “variantes de Hurler”,
nas quais o aspecto clinico assemelha-se ao das mucopolissacaridoses, como
mucolipidose, segundo as observagbes anteriormente descritas. Dentre estas,
encontra-se a mucolipidose tipo Il que € reconhecida por sintomas clinicos e
sinais radiologicos de gargoilismo, sendo porém normal a excrecdo urindria
de mucopolissacarideos 8. As criancas que apresentam tal afec¢do mostram-se
indiferentes, denotando retardo no desenvolvimento mental e o facies reconheci-
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damente tipico, além do hipodesenvolvimento somatico, conferindo-lhes um aspec-
to grotesco. Discreto aumento do figado pode ser notado, ao contrario do
que ocorre na sindrome de Hurler na qual estdo quase sempre presentes hepato
e esplenomegalia. Monocitos e linfocitos vacuolizados e normalidade urinaria
na excre¢do de mucopolissacarideos sdo dados laboratoriais de importincia.

Os dois irmaos por nos estudados apresentam o aspecto tipico de gargoi-
lismo. Ao exame radiografico foram notados sinais de disostose. N&o havia
hepato .ou esplenomegalia. A excre¢do urindria de mucopolissacarideos estava
normal nos dois pacientes e alguns linfocitos vacuolizados foram encontrados.
A principio pensavamos que fossem casos de sindrome de Hurler mas os achados
acima nos permitiram considerar a semelhanga com a mucolipidose tipo II.
Acreditamos, assim, ser de importincia o relato destes dois casos chamando a
atencdo em nosso meio para uma melhor avaliacdo das “variantes da sindrome
de Hurler” e contribuirmos para o estudo das mucolipidoses.

RESUMO

Foi feito estudo clinico e laboratorial de dois irmidos com manifestagdes
clinicas semelhantes ao gargoilismo. Os exames de urina mostraram excre¢do
normal de mucopolissacarideos. Linfocitos vacuolizados foram encontrados. Os
autores fazem consideragdes sobre as mucolipidoses e concluem que nos casos
apresentados trata-se provavelmetne de mucolipidose tipo II.

SUMMARY

Mucolipidosis type 1l: report of two sugestive cases.

The clinical and laboratorial study of two brothers with gargoylism is
reported. The examination of the urine showed normal findings of mucopo-
lysaccharides. The authors made differential diagnoses with others mucolipidoses
and concluded that mucolipidose type Il should be concidered in any patient
with gargoylism.
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