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A hepatoesplenomegalia € um achado de doengas prevalentes em nosso meio. Nesse contexto,
esse relato € relevante a0 mostrar que tal manifestacdo também ocorre em doencas raras,
especialmente na pediatria, como a Doenca de Gaucher (DG). F.L.J.O, 15 anos, masculino,
previamente higido, quando em 2014, referiu dor abdomina epigéastrica, em aperto, com
esplenomegalia e plaguetopenia. Procurou atendimento meédico, mas ndo houve diagnostico
esclarecido. O quadro reverteu espontaneamente durante a investigacdo diagnéstica. Desde ent&o,
paciente refere dor abdominal esporadica, aliviada com analgésicos ou espontaneamente. Ha 3
meses, a dor tornou-se mais intensa e frequente, levando a procurar atendimento meédico.
Paciente foi internado por apresentar hepatoesplenomegalia com pancitopenia leve. Apoés
internamento, as dores abdominais somente se manifestaram a palpacdo profunda. Paciente
permaneceu afebril e com 6timo estado geral. Durante investigacdo diagnostica, foi pedido
mielograma, que constatou infiltracdo medular por células de morfologia sugestiva de Gaucher.
Apbs esse achado, foi solicitado a dosagem de beta-glicosidase. Na evolugdo, paciente persistiu
com as mesmas manifestacbes e 6timo estado geral, e a equipe médica ficou aguardando
resultado da dosagem enzimética para confirmac&o diagnéstica de DG. A hepatoesplenomegalia
pode ser causada por doengas infecciosas, hematologicas, metabdlicas, colagenosas, aém de
hipertensdo portal. Dentro das metabdlicas, se inclui a DG, que é uma doenca lisossomal,
autossdmica recessiva, causada pela atividade deficiente da enzima beta-glicosidase. Ha 3 tipos,
sendo o tipo 1 o mais semelhante com o quadro apresentado, podendo ser assintomético ou
apresentar graus variados de hepatoesplenomegalia, manifestacbes hematologicas e
acometimento dsseo, afetando criangas e adultos. E o mais frequente, sendo 95 % dos casos,
podendo ter bom prognostico. O método definitivo de diagnéstico é a dosagem de beta-
glicosidase. Assim, esse relato demonstra uma possivel forma de apresentacéo clinica da DG, e
incentiva a considerar mais possibilidades diagnosticas em um contexto de
hepatoesplenomegalia.
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