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Resumo: A doença de Gaucher é a forma mais comum de doenças de depósito lisossomal, caracterizada 
pela deficiência da enzima beta-glicocerebrosidase. Essa deficiência enzimática leva ao acúmulo 
de glicocerebrosídeos em células do sistema fagocítico mononuclear, principalmente no fígado, 
baço e medula óssea. Na infância, a doença pode variar de formas leves a severas, e suas 
manifestações clínicas podem incluir hepatosplenomegalia, anemia, trombocitopenia, dores 
ósseas e fraturas patológicas. Além disso, existe uma forma neuropática da doença que pode 
causar graves complicações neurológicas. A identificação precoce e o tratamento adequado são 
essenciais para minimizar complicações e melhorar a qualidade de vida dos pacientes pediátricos 
descrever as características clínicas da doença de Gaucher na infância, discutir os métodos de 
diagnóstico e tratamento, e analisar o impacto dessas abordagens na qualidade de vida dos 
pacientes. revisão de literatura utilizando bases de dados científicas. Foram selecionados estudos 
de caso, revisões sistemáticas e ensaios clínicos que abordassem a doença de Gaucher n A doença 
de Gaucher pode se manifestar na infância com uma ampla gama de sintomas. A 
hepatosplenomegalia é uma das manifestações mais comuns, muitas vezes acompanhada por 
anemia e trombocitopenia, que podem levar à fadiga, fraqueza e tendência a sangramentos. As 
complicações ósseas, incluindo dores, crises ósseas e fraturas, são também frequentes e podem 
causar incapacidade significativa. Os exames enzimáticos, que medem a atividade da beta-
glicocerebrosidase, são o método padrão para o diagnóstico. Testes genéticos podem confirmar a 
mutação no gene GBA. A ressonância magnética e a tomografia são usadas para avaliar a 
extensão das complicações ósseas e viscerais. O tratamento da doença de Gaucher envolve a 
terapia de reposição enzimática (TRE), que tem demonstrado eficácia na redução dos sintomas e 
na prevenção de complicações. A TRE melhora a anemia, reduz o tamanho do fígado e do baço, e 
alivia as dores ósseas. Em casos onde a TRE não é suficiente, a terapia de redução de substrato 
(TRS) pode ser considerada. Os estudos mostram que a intervenção precoce com TRE melhora 
significativamente a qualidade de vida das crianças, permitindo um crescimento e 
desenvolvimento mais próximos do normal. No entanto, desafios persistem, incluindo o 
diagnóstico tardio, o custo elevado da TRE e a desigualdade no acesso ao tratamento, 
especialmente em países em desenvolvimento. A doença de Gaucher é uma condição complexa 
que requer diagnóstico precoce e tratamento adequado para prevenir complicações graves. A 
reposição enzimática tem se mostrado eficaz na melhoria dos sintomas e na qualidade de vida dos 
pacientes, destacando a importância de políticas de saúde que garantam acesso ao diagnóstico e 
tratamento. A continuidade da pesquisa é essencial para aprimorar as abordagens terapêuticas e 
garantir uma vida melhor para as crianças afetadas.

http://anais.sbp.com.br/trabalhos-de-congressos-da-sbp/41-congresso-brasileiro-de-pediatria/1111-doenca-de-gaucher-na-infancia.pdf


