MANIFESTACOES RADIOLOGICAS DA MUCOPOLISSACARIDOSE

TIPO VI*

Celso Montenegro Turtelli’

Resumo

O autor relata as alteracdes radiolégicas da mucopolissacaridose tipo VI (mucopolissacarides VI) observa-

das em dois irmdos. Foram realizadas radiografias convencionais do esqueleto e estudo por ressonancia
magnética do sistema nervoso central. As alteracdes osteoarticulares sdo bem conhecidas e em geral se-
melhantes as das outras mucopolissacarides. O estudo por ressonancia magnética do sistema nervoso cen-
tral pode colaborar no diagnéstico diferencial dessas doencas, avaliar a extensdo das lesdes e ajudar no

controle evolutivo.

Unitermos: Mucopolissacaridoses. Sindrome de Maroteaux-Lamy. Gargolismo.

Abstract

Radiological findings in patients with mucopolysaccharidosis type VI.

The author reports the radiological findings in two siblings with mucopolysaccharidosis type VI (mucopolysac-
charide VI). Conventional radiographs of the skeleton and magnetic resonance imaging examination of the
central nervous system were performed. Skeletal abnormalities in patients with mucopolysaccharidosis type
VI have already been well described by other authors and are generally similar to other mucopolysaccharides.
Magnetic resonance imaging of the central nervous system may be helpful in the differential diagnosis,
assessment of extension, and follow-up of these diseases.
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INTRODUCAO

As mucopolissacarides sdo disturbios
hereditarios de armazenamento lisossomi-
co®™ em que h4 acimulo de mucopolissa-
carideos ndo-degradados em células e te-
cidos. Estas moléculas de alto peso mole-
cular, também chamadas de glicosamino-
glicanos, estdo normalmente presentes na
matriz celular®. Por deficiéncias enzima-
ticas ndo sdo degradadas, acumulando-se
em varios O0rgaos.

Estes erros do metabolismo causam dez
sindromes principais e varios subtipos®.
As mais importantes, do ponto de vista
clinico-radiologico, estdo relatadas na Ta-
bela 1. Todas as mucopolissacarides sdo
caracterizadas por deterioragdo multissis-
témica, cronica e progressiva, com altera-
¢Oes osteoarticulares, audiovisuais e car-
diovasculares.

* Trabalho realizado no Servico de Diagnéstico por Ima-
gem do Hospital Sdo Domingos, Uberaba, MG.
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Tabela 1l Classificagdo das mucopolissacaridoses.

Alteracoes
Tipo / epbnimo Subtipos -
Osseas Viscerais | SNC
Mucopolissacéride |/ Hurler, Scheie I-H, I-S, I-HS + + +
Mucopolissacaride Il / Hunter Severa lI-A, Leve II-B + + +
Mucopolissacéride Ill / Sanfilippo 1-A, 11-B, I-C, 1lI-D - - +
Mucopolissacéride IV / Mérquio IV-A, IV-B + - -
Mucopolissacaride VI/ Maroteaux-Lamy Severa VI-A, Leve VI-B + + +
Mucopolissacéride VIl / Sly + + +
Mucopolissacaride VIl /Di Ferrante + + -

Obs.: As alteragoes clinico-radioldgicas podem variar de acordo com os varios subtipos e com a literatura

SNC, sistema nervoso central.

A sindrome de Morquio e as mais ra-
ras, Scheie e Di Ferrante, sdo as nicas que
ndo causam altera¢des do sistema nervoso
central, como retardo mental ou retardo do
desenvolvimento®.

Todas essas sindromes sdo do tipo au-
tossdmico recessivo, com excec¢do da mu-
copolissacaride IT (Hunter), que ¢é ligada ao
cromossomo X®. O termo gargolismo,
dado a muitas dessas sindromes, ¢ devido
a facies gargolica: “cabega” grande, facies
grotesca, mao de garra, deformidade dos
membros e pele espessa®.

MATERIAL E METODOS

Relatamos, neste artigo, dois casos de
mucopolissacarides tipo VI em pacientes

(1-4)

irmaos, um deles do sexo masculino com
sete anos de idade (caso A) e o outro do
sexo feminino com cinco anos de idade
(caso B). Ambos apresentavam fenotipo
tipico das mucopolissacarides: nanismo,
cifose, deformidade das maos, macrocra-
nia e protrusdo abdominal.

Os pacientes foram examinados com ra-
diografias do esqueleto axial, bacia, qua-
dril, maos e punhos. Em ambos também foi
realizado estudo do encéfalo por ressonan-
cia magnética (RM).

Os exames por RM foram realizados em
aparelho de 0,5 T (Toshiba Flexart). As se-
qiiéncias realizadas foram: T1, “FLAIR” e
T2 (plano axial), T2 coronal e sagital. Ndo
houve necessidade de injegdo de contras-
te paramagnético (gadolinio).
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RESULTADOS

As alteragdes radiograficas foram mais
evidentes no caso A.

Cranio — No cranio notou-se aumento
do didmetro antero-posterior, com abaula-
mento frontal, associado a sela turca em J
(Figuras 1A e 1B).

Coluna vertebral — As principais alte-
ragdes se relacionavam a configuragio das
vértebras e das costelas, evidenciando-se
cifose toracolombar, corpos vertebrais hi-
poplasicos (ovalados) com protrusdo 0s-
sea inferior, associados a pediculos alon-
gados em perfil (Figuras 2A e 2B).

Bacia — As diferengas radiograficas
mais importantes entre os irmaos foram ve-
rificadas na regido do quadril e bacia. No
caso A evidenciaram-se densificagdo e ir-
regularidade das epifises, com estreita-
mento e recurvato dos colos femorais (Fi-
gura 3A). Ja no caso B, observou-se ape-
nas hipoplasia dos iliacos, inferiormente,
com acetabulos rasos (Figura 3B).

Punhos e méos — Nos punhos ¢ maos
havia alargamento e encurtamento dos me-
tacarpianos e falanges, acompanhados de
afilamento das bases dos metacarpianos
(Figuras 4A e 4B).

Os exames por RM evidenciaram, em
ambos os casos, estreitamento do canal
vertebral na transic¢@o craniovertebral (Fi-
guras 5A e 5B).

Apenas no caso A foram observadas
alteragdes cerebrais tipo “bright-lesions”.
Estas alteragoes sdo devidas ao prolonga-
mento do sinal em T1 e T2 na substancia
branca. As Figuras 6A e 6B evidenciam
areas hiperintensas em T2 na substancia
branca. O paciente do caso B ndo apresen-
tou estas alteragdes, provavelmente pela
menor idade.

DISCUSSAO

A mucopolissacaride tipo VI ou sindro-
me de Maroteaux-Lamy ¢ caracterizada
por alteragdes somaticas graves e poucas
alteragdes mentais, o que a diferencia da
sindrome de Hurler, na qual o fenétipo é
semelhante, porém as altera¢des neurolo-
gicas s30 mais graves, com Obito antes dos
dez anos de idade®.

As alteragdes clinico-radiologicas ini-
ciam-se entre dois e quatro anos de idade,
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Figura 2. Cifose baixa, corpos vertebrais ovalados com protrusao 6ssea inferior.

A B

Figura 3. Bacia. A: Epifises femorais irregulares, estreitamento e recurvato dos colos femorais. B: Aceté-
bulos rasos, hipoplasia da por¢éo inferior dos iliacos.
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Figura 4. Punhos e maos. Encurtamento dos 0ssos longos das méos, afilamento das bases dos metacarpianos.
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Figura 6. Ressonancia magnética do encéfalo. Lesbes hiperintensas em T2 na substancia branca (cortes coronal e sagijtal).
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e as principais sdo: retardo de crescimen-
to, cifose toracolombar, hepatoesplenome-
galia e rigidez das articulagdes. A opaci-
dade da cornea € precoce, decorrente do
deposito de mucopolissacarides. As alte-
ragdes na RM sdo variaveis. A principal é
o estreitamento do canal vertebral na tran-
sicdo craniovertebral. Isto ¢ devido a hipe-
rostose e espessamento da dura-mater por
actimulo de mucopolissacarides. Em casos
com alteragdes leves ou moderadas, pode
haver espessamento da calota craniana e
dilatagdo ventricular discreta. Com a evo-
lugdo da doenga, pode ocorrer alteragdo de
sinal na substancia branca periventricu-
lar®. Isto se deve ao dep6sito de mucopo-
lissacarides nos espagos perivasculares®.
O diagndstico da sindrome de Maroteaux-
Lamy ¢ sugerido pelo exame de urina, que

314

evidencia a presenga de dermatansulfato e
auséncia do heparansulfato®.

Transplantes de medula éssea tém sido
utilizados como método terapéutico nas
mucopolissacarides. A RM ¢ 1til no con-
trole pds-operatorio destes pacientes, mos-
trando se ha melhora na mielinizagdo e
maior contraste entre as substancias bran-
ca e cinzenta®.

CONCLUSAO

As mucopolissacéarides em geral mani-
festam-se com deterioracdo multissistémi-
ca progressiva e alteragdes radiologicas
semelhantes.

A gravidade das manifestagdes osteoar-
ticulares, caracterizadas na radiografia, e
neurolégicas, na RM, auxiliam no diagnés-

tico e no progndstico dessas sindromes.
Orientam, quando necessario, o aconselha-
mento genético para a preveng¢ao de novos
casos®.

A RM também ¢ importante no segui-
mento dos pacientes tratados com trans-
plantes de medula®.
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