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PACIENTES PEDIATRICOS COM MANIFESTAGCOES DA
DOENCA DE GAUCHER

FERNANDA ALVAREZ GENTIL (UNIG)

Doenca genética, autossdmica recessiva, e a mais comum das doencas de depdsito lisossdmico. Portadores dessa enfermidade ndo pro-
duzem quantidade suficiente da enzima B3-glicosidase dcida, ou glicocerebrosidase, visto que sua fungdo habitual, é fazer a digestdo do
substrato lipidico, o glicocerebrosideo. Por causa da alteragdo no gene que produz a enzima, seu nivel € insuficiente incapacitando-a em
decompor o substrato e acumulando nos lisossomos. Devido ao acimulo do substrato lipidico, os macrdfagos sdo impedidos de reali-
zar suas fungdes, ficando repletos de glicocerebrosideo ndo digerido, estes sdo chamados de células de Gaucher que se acumulam prin-
cipalmente nos tecidos do figado, bago, puimdo e medula dssea. Para alcancar o objetivo do trabalho foi feita pesquisa bibliogréfica para
melhor conhecimento do tema em questdo. Sabe-se que os drgaos que contém tais células aumentam de tamanho, o que ocasiona ma-
nifestacdes clinicas de tipo e gravidade varidveis. Os sintomas sdo: fadiga devido a anemia; sangramentos, principalmente de nariz pela
plaquetopenia; dores dsseas; atraso no crescimento; manchas roxas na pele, desconforto abdominal devido ao tamanho aumentado do
figado e/ou do baco; fraturas espontaneas pelas anormalidades dsseas; cirrose; fibrose e varizes de esdfago. Os pacientes podem nas-
cer com a doenga manifesta ou permanecer assintomdticos até serem diagnosticados, de forma inesperada as vezes, na idade adulta. A
maior parte dos pacientes apresenta algumas manifestacdes clinicas e ndo todas ao mesmo tempo. Pode-se diagnostica-la pelo hemo-
grama, através da dosagem da atividade da enzima B-glicosidase nos leucécitos ou nos fibroblastos. Quando hd incerteza em relagdo ao
diagndstico, pode ser indicada bidpsia da medula dssea, ou mielograma, para identificar células de Gaucher. Nos doentes, o nivel de ati-
vidade da enzima fica 30% abaixo do normal. Ainda ndo hd cura, mas existem tratamentos disponiveis no Brasil eficazes quando inicia-

dos logo que a doenca € diagnosticada.
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