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Resumo: Introducdo: Doenca de Gaucher (DG), um erro inato do metabolismo, do grupo das doencas
lisossomicas de depésito, resulta da deficiencia da Beta-glicosidase acida (BGA) ou Beta
glicocerebrosidade, que leva a0 acumulo dos glicolipidios em macrofagos de bago, figado,
medula 6ssea e 0ssos. Objetivo: Esses relatos visam chamar a atencdo do médico para doencas
raras, com tratamento ja consolidado h&4 mais de duas décadas, com real efetividade. Descri¢do
dos casos. Caso 1. Paciente masculino, 1,7a, desnutricdo EP, atraso do DNPM,
hepatoesplenomegalia, anemia, plaquetopenia, transaminases aumentadas, mielograma: “celulas
de Gaucher”. Dosagem intraleucocitaria de BGA de 0,44 mcmol/h/L (VR: 2,2) e lesbes
hipotransparentes em radiografia de fémur direito. Sequenciamento do gene GBA com duas
variantes em heterozigose no gene GBA (c.1448tc e ¢.1037gc) e alteragdes de estrutura e fungédo
da proteina final. Caso 2: paciente feminino, 16a, dor abdominal ha 1 ano em flanco esquerdo,
esplenomegalia importante, vomitos, anemia e plaquetopenia. Mielograma: hipoplasia das 3
series hematopoiéticas, acimulos de histiécitos sugestivos de “celulas de Gaucher”. Discusséo:
As manifestacdes clinicas e prognostico da DG dependem da gravidade da deficiéncia enzimatica
e variante genotipica de cada caso. Os dois pacientes tinham a forma tipo 1 (ndo neuropética),
mais comum, de bom progndstico, se tratada precocemente. O diagndstico definitivo ocorre pela
dosagem da atividade da BGA intraleucocitaria e seu tratamento € terapia de reposicao
enzimé@tica (TRE). Dado que a DG apresenta sinais e sintomas iniciais superponiveis a muitas
patologias, deve ser considerada como diagnéstico diferencial de pacientes com citopenias,
visceromegalias e dor ossea, sem retardar o tratamento. Conclusdo: Apesar da DG ser pouco
frequente, sua importancia maior reside na capacidade de apresentar um quasro clinico muito
semelhante a outrad doencas de maior prevalencia, com necessidade, porem, de diagnostico
precoce e especifico, alem de tratamento e acompanhamento multidisciplinar para obter melhora
clinica satisfatoria.
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