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Resumo: Introducdo: DG é uma lipidose sistémica rara de heranca autossdmica recessiva, afetando
1:40.000 individuos no mundo. Cursa com deposito lisossomico de glicolipideos, n&o
degradados, nas células do sistema reticuloendotelial, devido a deficiéncia da enzima
glucocerebrosidase.  Classificagdo: Tipo I, 0 mas comum, caracterizado por
hepatoesplenomegalia, anemia, anomalias do sistema esquelético e da hematopoiese; Tipo |I:
comprometimento neuroldgico grave e o Tipo I11: forma neuropatica cronica.(1-3). O diagnéstico
€ realizado pela presenca de células de Gaucher na medula éssea e pela dosagem de b-glicosidase
acida. O tratamento é baseado na reposi¢do da enzima.(4) Descricdo do caso: J.V.F.C, sexo M, 3
anos, procedente de Marad&AM, com gueixa de dor abdominal e diarréia liquida ha 1 ano e
epistaxe por 1 semana. Exame fisico: Hepatoesplenomegalia e mucosas hipocoradas. Exames
laboratoriais — Hemograma: Hb: 7,8; Ht: 25,8; RDW: 18,1, Plag: 97.000. Sorologias, curva de
fragilidade osmaética, estudo das hemoglobinas, FAN e eletroforese de hemoglobina: Normais.
Exames de Imagem: TC de Toérax sem ateracbes, TC de Abdémen Total e USG Abddmen:
Microlitiase renal a direita e hepatoesplenomegalia. Exames especificos. Enzimas ?-glicosidase
(20,9 nmol/h/mL) e Quitotrosidade (1175,4 nmol/h/mL). Histopatol 6gico da medula: Presenca de
células em “papel amassado”, compativel com DG. Discussdo: DG € progressiva, devido ao
acumulo de glucocerebrosideo nos lisossomos do bago, figado, medula 6ssea e SNC (5). Parredo
et a (6), relata que a DG tem como quadro inicial a hepatoesplenomegalia e trombocitopenia.
Ferreira et a (5), acrescenta a anemia, devido ao sequestro esplénico e diagndstico confirmatorio
pela dosagem de beta-glicosidase &cida e presenca de células em papel amassado na bidpsia de
medula.(4) Concluséo: A DG quando diagnosticada tardiamente ou néo tratada, pode evoluir ao
obito. Dai a importancia de ser lembrada como diagnostico diferencial das doencas que cursam
com hepatoesplenomegalia, uma vez que, € uma doenca subdiagndsticada. Portanto, seu
diagndstico precoce é de sumaimportancia.
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