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Resumo: A Sindrome de Scheie é causada por mutacdes do gene IDUA (4p16.3), levando a deficiéncia
parcial da enzima afa-L-iduronidase e ao acumulo lisossomal de dermatano sulfato e heparano
sulfato. Esta patologia consiste em uma forma menos grave da mucopolissacaridose (MPS) do
tipo 1 que pode causar deformidades Osseas, alteragdes fenotipicas e cardioldgicas. Paciente
M.E.O.S, sexo feminino, 6 anos, nascida de parto cesareo com 37s6d e com peso adequado para
idade gestaciona, filha de pais ndo consanguineos. Ao nascimento, foram observadas
estreitamento bitemporal com hipertelorismo, genovalgo, braguidactilia em maos e pés e sopro
cardiaco. Por isso, foi iniciada investigacdo para Sindrome de Down, que foi descartada apos
caridtipo normal. Ademais, o ecocardiograma evidenciou forame ova patente. Quanto ao
desenvolvimento, a paciente apresentou DENVER normal durante toda a infancia. Assim, devido
a alteracbes fenotipicas, cardiolégica, esquelética e o hébito de andar na ponta dos pés, foi
aventada a hipotese de MPS, cujo diagnostico foi confirmado apds dosagem da atividade de alfa-
iduronidase reduzida. Além disso, realizou-se a radiografia do corpo, que ndo mostrou ateracao
significativa, o que sugere MPS 1 tipo Scheie. As mucopolissacaridoses (MPS) sdo um grupo de
doencas hereditarias causadas pela falta de enzimas lisossdbmicas especificas envolvidas na
degradacéo de glicosaminoglicanos, sendo a MPS tipo | a mais comum em todo 0 mundo. Sua
incidéncia média corresponde a aproximadamente 1,7 em 100 mil nascidos vivos. A deficiéncia
dessa enzima pode resultar em uma ampla gama de envolvimento fenotipico com 3 principais
entidades clinicas reconhecidas. Sindrome de Hurler, Hurler-Scheie e Scheie. A sindrome de
Scheie possui manifestacdo clinica leve e o diagnostico geralmente néo é considerado até a idade
adulta. As articulacBes rigidas, opacificagdo da cornea mais densamente na periferia,
sobrevivéncia até uma idade avancada com pouco ou nenhum comprometimento do intelecto e
regurgitacdo adrtica sdo caracteristicas desta sindrome. O diagnéstico é feito em média apds os
cinco anos de idade, com inicio dos sintomas ocorrendo comumente apos os 5 anos de idade.
Logo, o periodo do inicio dos sintomas coincide com o da paciente do caso, e, apesar de ndo
apresentar grandes alteracdes cardiacas, a suspeita clinica se deu predominantemente pelas
alteracdes fenotipicas, 0 que motivou a coleta da dosagem de atividade enzimatica mostrando
uma alfa-L-iduronidase de 0,36, sendo o valor de normalidade superior ou igua a 1,80. O
diagnostico foi confirmado apds a dosagem da atividade enzimética de alfa-iduronidase reduzida.
Diante do exposto, € indispensavel que o pediatra conhega o0 grupo da MPS, redlize o
reconhecimento dos sinais e sintomas caracteristicos desta patologia para firmar um diagnéstico
precoce e iniciar 0 quanto antes o tratamento e acompanhamento multidisciplinar na tentativa de
oferecer um melhor progndstico possivel para esses pacientes.
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