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Resumo: A doenca de Gaucher € a forma mais comum de doencas de depésito lisossomal, caracterizada
pela deficiéncia da enzima beta-glicocerebrosidase. Essa deficiéncia enzimética leva ao acimulo
de glicocerebrosideos em células do sistema fagocitico mononuclear, principalmente no figado,
baco e medula 0ssea. Na infancia, a doenca pode variar de formas leves a severas, e suas
manifestagdes clinicas podem incluir hepatosplenomegalia, anemia, trombocitopenia, dores
Osseas e fraturas patolégicas. Além disso, existe uma forma neuropatica da doenca que pode
causar graves complicacfes neuroldgicas. A identificagdo precoce e o tratamento adequado sdo
essenciais para minimizar complicacdes e melhorar a qualidade de vida dos pacientes pediatricos
descrever as caracteristicas clinicas da doenga de Gaucher na infancia, discutir os métodos de
diagnéstico e tratamento, e analisar o impacto dessas abordagens na qualidade de vida dos
pacientes. revisdo de literatura utilizando bases de dados cientificas. Foram selecionados estudos
de caso, revisdes sisteméticas e ensaios clinicos que abordassem a doenca de Gaucher n A doenca
de Gaucher pode se manifestar na infancia com uma ampla gama de sintomas. A
hepatosplenomegalia € uma das manifestagdes mais comuns, muitas vezes acompanhada por
anemia e trombocitopenia, que podem levar a fadiga, fragueza e tendéncia a sangramentos. As
complicacdes dsseas, incluindo dores, crises 0sseas e fraturas, sdo também frequentes e podem
causar incapacidade significativa. Os exames enziméticos, que medem a atividade da beta
glicocerebrosidase, s80 o método padréo para o diagnostico. Testes genéticos podem confirmar a
mutagdo no gene GBA. A ressonancia magnética e a tomografia sdo usadas para avaliar a
extensdo das complicagdes Osseas e viscerais. O tratamento da doenca de Gaucher envolve a
terapia de reposicdo enzimatica (TRE), que tem demonstrado eficacia na reducdo dos sintomas e
na prevencdo de complicacdes. A TRE melhora a anemia, reduz o tamanho do figado e do baco, e
alivia as dores Osseas. Em casos onde a TRE né&o é suficiente, a terapia de reducdo de substrato
(TRS) pode ser considerada. Os estudos mostram que a intervengdo precoce com TRE melhora
significativamente a qualidade de vida das criancas, permitindo um crescimento e
desenvolvimento mais proximos do normal. No entanto, desafios persistem, incluindo o
diagnéstico tardio, o custo elevado da TRE e a desigualdade no acesso ao tratamento,
especialmente em paises em desenvolvimento. A doenca de Gaucher € uma condicdo complexa
que requer diagndstico precoce e tratamento adequado para prevenir complicagdes graves. A
reposicao enzimética tem se mostrado eficaz na melhoria dos sintomas e na qualidade de vida dos
pacientes, destacando a importancia de politicas de salde que garantam acesso ao diagndstico e
tratamento. A continuidade da pesquisa € essencia para aprimorar as abordagens terapéuticas e
garantir uma vida melhor para as criangas af etadas.
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