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HOMOCISTINURIA

Homocistinuria é uma doen¢a onde uma substédncia, a homocisteina,
acumula-se em quantidades acima do normal no sangue e, acima de certos
valores, aparece também na urina. A homocisteina é uma substdancia
formada no organismo a partir de um aminodcido —a metionina — presente
nas proteinas de diversos alimentos, como carne, ovos e feijoes. Depois de
formada, a homocisteina é transformada em outras substdncias uteis ao
organismo, atraveés de vdrias rea¢bes quimicas que dependem de vdrias
enzimas e da presenga de vitaminas do complexo B. Ocorrendo a deficiéncia
alimentar de vitamina B ou havendo a deficiéncia hereditdrias de alguma
das enzimas do processo, a homocisteina se acumula no sangue, e acima de
certas quantidades é toxica para os vasos sanguineos — veias e arterias.

A homocistinuria hereditdria é rara (1 a cada 200.000 nascimentos), e
deve-se a mutagdes nos genes (CBS ou MTHFR) que comandam a produgdo
de enzimas da transformagéo da homocisteina.

Pacientes com homocistinuria hereditaria por mutagcées no gene CBS
apresentam muitos sintomas diferentes, afetando vdrios drgéos, e o
diagnostico pode ser dificil. Comumente apresentam deslocamento da
cornea (lente do olho), miopia, osteoporose (ossos fracos), alteracoes nas
articulagdes, retardo mental, alteragdes dos movimentos, e principalmente
problemas de circulagdo devido a entupimento de vasos sanguineos. Todos
os sintomas podem estar presentes, ou soO alguns, o que frequentemente




torna dificil a identificagdo da doenga pelo médico. A doen¢a é sempre
progressiva, e pode levar a morte prematura por doencas cardiovasculares,
como o derrame antes dos 40 anos.

O diagnostico da homocistindria hereditdaria por CBS é feito pela
andlise dos aminodcidos no sangue, um exame especifico, e geralmente
quem suspeita é o oftalmologista ou, menos frequentemente, o
cardiologista. Alteragdes nas lentes dos olhos, com disturbios psiquidtricos e
entupimento de vasos sanguineos em pacientes jovens costumam levar a
suspeita do diagnostico.

A outra causa de homocistinuria hereditaria, por MTHFR, € ainda mais
rara, e geralmente aparece em bebés, no primeiro ano de vida. Ocorrem
problemas neuroldgicos graves, como convulsées e paradas respiratorias
frequentes, e quando surge mais tarde na infdncia, aparecem problemas
psiquidtricos sérios, geralmente devido a “derrames” néo fatais — muito
raros nessa idade. O diagnostico também é confirmado pela andlise dos
aminodcidos no sangue.

O tratamento das homocistinurias hereditdrias inicia-se com a
administragdo de certas vitaminas do complexo B (B6, acido fdlico). Se a
resposta ao tratamento for insuficiente, acrescenta-se dieta pobre em
alimentos contendo metionina. Nos casos em que a resposta a esses
tratamentos ndo for satisfatoria, acrescenta-se betaina .

A betaina atua na quimica da transformagdo da homocisteina,
estimulando a transformagéo que deveria ocorrer normalmente, e é
administrada na forma de um po, adicionada aos alimentos.

A AFAG & uma enfidade de abrangéncia nacional que estende seu campo
de atuacio para além do apoio juridico, pois combater uma doenga
g frazer conforto ao paciente & familiares, depende da somatdria de
inameros fatores. Nesse sentido, faz parte da missao desta instituicao,
a:0es que visem a promocdo do bem-estar dos pacientes com doencas
graves, além de informar @ orientar todos o segmentos da sociedade

G E D R envolvidos nesta delicada relagdo.
ASSOCIAGAO DOS FAMILIARES, AMIGOS

BRASIL E PORTADORES DE DOENGAS GRAVES
www.afag.org.br

0800 777 2902
\ estudandoraras.blogspot.com.br E7 /afagbrasil




