PEDIATRIA

Trabalhos Cientificos

Titulo: Relato De Caso - Doenca De Gaucher Tipo i

Autores: LUIZA ALBAGLI (IPPMG-UFRJ); KELLY MONTESO (IPPMG-UFRJ); ANA CECILIA
AZIZ (IPPMG-UFRJ); RENATA SOUZA PEREIRA (IPPMG-UFRJ); ANA PAULA BUENO
(IPPMG-UFRJ); GUSTAVO GUIDA (IPPMG-UFRJ); CARLA DALL (IPPMG-UFRJ)

Resumo: INTRODUCAO: Doenca de Gaucher é a doenca de depdsito lisossomal mais comum, resultante
de atividade deficiente da enzima Beta-glicocerebrosidase. E classificada em 3 tipos baseado na
presenca e grau de envolvimento neuronal: tipo 1 (n&o-neuropética, 90% dos casos), tipo 2
(neuropética aguda, mais grave, 1%), e tipo 3 (9%). DESCRICAO DO CASO: Lactente de 2
meses, masculino, branco, gestacdo e parto sem intercorréncias. Apresentou desconforto
respiratdrio precoce; observado trombocitopenia. Tratado inicialmente como sepse neonatal,
recebeu transfuséo de plaguetas. Méae 32 anos, GIIPIAI, epilepsia desde 3 anos, em uso de
anticonvulsivantes. Pré-natal completo, sorologias negativas, nega drogas, tabagismo ou alcool.
Sem consanguinidade. Pai saudavel. Auséncia de casos semelhantes na familia Devido
permanéncia de trombocitopenia e anemia em exames posteriores, foi encaminhado a
Hematologia do IPPMG. Na 12 consulta apresentava palidez intensa, esplenomegalia,
irritabilidade, hipertonia global, flexdo generalizada,opistétono, olhar fixo com desvio vertical,
maos cerradas com polegares em abdugdo, cabelos ressecados, sucgdo débil, auséncia de
equimoses, petéquias nem relatos de sangramentos ativos. Internado para investigagdo com
hipéteses de infeccdo congénita, doenca de deposito ou sindrome genética. Foram realizados
vérios exames, incluindo mielograma e coleta em papel de filtro para pesguisa da atividade da
Beta-glicocerebrosidade. Evoluiu com piora neurol0gica progressiva, inicio de crises convulsivas
e piora de hipertonia e opistotono; volumosa hepatoesplenomegalia, com restri¢do respiratoria.
Realizado GTT e TQT. DISCUSSAO: Aspirado de medula 6ssea com células tipicas de Gaucher
e auséncia completa da atividade enzimética na coleta em papel de filtro, sendo feito o
diagndstico de Doenca de Gaucher tipo 2. Pela auséncia de eficacia do tratamento com reposi¢ao
enzimética para este tipo de doenca e pela progressdo esperada, foi colocado em cuidados
paliativos. CONCLUSAQO: Caso importante para lembrar da Doenca de Gaucher como
diagndstico diferencial de trombocitopenia e hepatoesplenomegalia em lactentes, além de atraso
do desenvolvimento, hipertonia e crises convulsivas.
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