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Resumo: Introducdo: Doenca de Gaucher (DG), € uma alteracdo autossbmica recessiva decorrente de
mutacbes no gene codificador da enzima glicocerebrosidase. Assim, a degradacdo de
glicocerebrosideos é prejudicada propiciando acimulo lisossomal dessa substéncia. Descricdo do
caso: Pacientes, 7 meses, gemelares, encaminhadas a0 ambulatério de gastropediatria com
histéria de perda ponderal desde os 3 meses. Ao exame fisico apresentavam atraso no
desenvolvimento neuropsicomotor, hepatoesplenomegalia e desnutricdo. Realizado exames
laboratoriais, sorologias e exames de imagem para investigacdo. Com eles evidenciou-se apenas
hepatoesplenomegalia homogénea. Sendo assim, foi solicitado encaminhamento ao geneticista
para investigacdo de doenca de erro inato do metabolismo. Diagnosticadas com DG tipo 2.
Discussdo: Neste relato, € apresentado o caso de duas criangas gémeas que foram diagnosticadas
com a DG tipo 2. Na DG, por ocorrer defeito da glicocerebrosidase, enzima que cliva o residuo
de glicose da ceramida, ha acimulo de glicocerebrosideos em fagocitos de modo geral e no
sistema nervoso central em aguns subtipos. Na DG tipo 1, a mais comum, 0s sintomas
geralmente aparecem na vida adulta, e ha uma atividade apenas reduzida da glicocerebrosidase,
sendo marcada por esplenomegalia e envolvimento 6sseo. No tipo 2, ndo ha atividade enzimética
da glicocerebrosidase. O paciente desenvolve hepatoesplenomegalia importante, mas a predilecéo
€ pelo sistema nervoso central, culminando em morte do individuo precocemente. O tipo 3
desenvolve um padréo de acometimento tanto sistémico quanto neurol 6gico, mostrando-se como
uma forma intermediaria dos outros 2 subtipos. Conclusdo: Abordou-se até entdo a historia de
duas criancas gémeas diagnosticadas com DG tipo 2, que apresentaram manifestagdes clinicas e
progndéstico conforme o esperado segundo a literatura. Ressaltamos a importancia de estudos para
melhor desenvolvimento do tratamento da doenca.
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