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Resumo: [INTRODUCAOQO] - A doenca de Gaucher (DG) é uma doenca lisossomal de depdsito,
autossdmica recessiva, causada pela deficiéncia da enzima beta-glicosidase, por mutactes
bialélicas no gene GBA. Clinicamente subdivide-se em tipos | (n&o-neuronopético), Il (forma
infantil, neuronopatica aguda) e Il (forma neuronopatica sub-aguda). A forma de manifestacéo
perinatal, tipo colddio (OMIM 608013), é neuronopética, considerada a parte dos casos do tipo 1.
[OBJETIVOS] - Descricdo: Primeira gestacdo de casal ndo-consanguineo. Hipertensdo materna
detectada 3 dias antes do inicio do trabalho de parto, apresentacéo pélvica, resultou em cesareana
de RNPT 36 %/7 semanas, PIG, Apgar 4 e 8, peso=1982g, Comp=47cm, PC= 32,5 cm.
Apresentava pele do tipo colodio, hepatoesplenomegalia volumosa, sem restricdes articulares.
Evoluiu com descamacdo lamelar cutanea, opistétono, hepatoesplenomegalia macica. Usou
Ambroxol 27mg/kg/dia a partir de 24 dias de vida. Recebeu alta hospitalar com 39 dias de vida,
mamando na mée. Evoluiu com ganho de peso regular, melhora da plaguetopenia e aumento da
colestase. Faleceu com 71 dias, subitamente. [METODOOLOGIA] - [RESULTADOS -
Detectada plaquetopenia (28.000/mm3 com 8 dias, 12.000/mm3 com 10 dias de vida) e colestase
(BT=17,1mg%, BD=4,98mg%  TGO=202U/L,  TGP=38UIL). Com 52 dias
plaquetas=88.000/mm3, TGO=711U/L TGP=139U/L, BT=13mg%, BD=9,7mg%. Devido a
suspeita clinica de DG congénita, solicitamos exames em sangue em papel-filtro: « Atividade de
Beta-Glicosidase=0,13nmoL/h/mL  (valor de referénciaz >1,03). Enzimas lisossomais de
referéncia normais. « Quantificacéo de Glucosilesfingosina (Lyso-Gb1)=2433nmoL/L (valores de
referéncia dos controles: entre 3 e 12nmoL/L). Em swab da bochecha, variantes patogénicas
bialélicas no gene GBA: « p.Leu483Pro « delecso dos éxons 11 e 12 [CONCLUSAOQ] - Narara
DG tipo colddio ocorre frequentemente hidropsia fetal ndo imune, hepatoesplenomegalia, ictiose,
artrogripose, e dismorfismo facial (Mignot et a.,2003). Nao ha tratamento para as formas tipo |1
e perinatal, mas ha relatos de melhora com altas doses de Ambroxol (Lohmoller et al, 2020,
Ciana et al, 2020). E possivel que o tratamento com Ambroxol possa ter estabilizado a crianca
temporariamente, permitindo a alta. Comentérios finais: Doencas raras sdo um desafio para o
neonatologista e séo causa de internacfes prolongadas e dolorosas para a crianca e a familia
Hepatoesplenomegalia e plaguetopenia congénitas tém etiologia variavel, mas se associadas a
ictiose lamelar congénita, deve-se suspeitar de DG congénita. O diagnostico € fundamental para o
aconselhamento genético. O risco em novas gestagdes do casa € de 25% com possibilidade de
fertilizac&o in vitro com selegéo de embrides.
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