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Resumo: Introducdo: Erro inato do metabolismo (EIM) é um grupo de doencas atribuidas a distarbios
genéticos secundarios ao defeito enzimatico capaz de acarretar a interrupcdo de uma via
metabolica. S8o raras e podem se manifestar em qualquer faixa etaria. O EIM mais frequente € a
doenca de Gaucher (DG).Doenca lisossdmica de deposito autossdmica recessiva, com deficiéncia
na beta-glicosidase acida ou beta-glicocerebrosidase, levando ao acimulo de glicolipidios nos
macréfagos em bago, figado, medula Gssea e pulméo. Divide-se em trés tipos, com diferentes
manifestacdes clinicas e fenotipicas, dependendo do grau de deficiéncia enzimética. Descricéo do
caso: Feminino, 3 meses e 15 dias, branca, natural e procedente de Blumenau, deu entrada em PS
pediétrico em 21/01/2019 com hipertonia de mmss, opistotono, estabilizacdo do ganho pondero-
estatural, hepatoesplenomegalia e irritabilidade. RN termo, sem intercorréncias no pré natal e no
parto. Os exames enviados para a REDE EIM constataram enzima quitotriosidade de 5.774
(referéncia8,8-132). Triagem para STORCH, dosagem de aminoécidos e imunoglobulinas
normais. Apos 15 dias evidenciado pneumonia devido a E. coli ESBL, evoluiu para choque
séptico. Apos 27 dias, apresentou CIVD indo a 6bito no mesmo dia. Discussdo: O aumento da
atividade da quitotriosidase € associado a diversas causas, dentre elas doencas lisossdmicas de
depdsito compativel com DG tipo I1. Manifesta-se de forma neuropatica aguda, afetando criancas
de 4 a 5 meses de idade, com quadro de hipertonia, apneia, mioclonias, espasticidade,
opistétonos, retardo mental, hepatoesplenomegalia e comprometimento pulmonar, que
geralmente leva ao 6bito. A incidéncia € 1:100.000 e a mais rara entre os tipos de DG
corresponde ao tipo Il (1,2). Conclusio: E de extrema importancia o diagnostico e mangjo
precoce da DG, para que sgja evitado mortes prematuras. O atraso no diagnéstico resulta em
complicacdes graves. Logo, cabe ao profissional possibilitar e orientar o aconselhamento
genético familiar devido ao risco de recorréncia da doenca.
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