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Doenca De Niemann-Pick: Desafio Para O Pediatra Sob Novas Perspectivas
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A deficiéncia da esfingomielinase acida (ASMD) ou doenca de Niemann-Pick (DNP) € rara,
autossdmica recessiva, devida a mutacdes no gene da esfingomielina fosfodiesterase-1 (SMPD-1)
e gera acumulo de esfingomielina nos tecidos. Possui grande variedade fenotipica, sendo comum
visceromegalia. Em 2022, a Federal Drug Administration (FDA) e Anvisa aprovaram a unica
terapia de reposi¢ao enzimatica especifica, a afaolipudase. Masculino, 12 anos, encaminhado ao
hospital terciario de Sdo Paulo por hepatoesplenomegalia, citopenia e acometimento pulmonar
difuso em radiografia, apos quadro febril agudo. Tinha sorologia positiva para citomegalovirus e
seguido com infectologia. Em consulta, teve piora da visceromegalia e foi internado. N&o
evidenciada alteragdes laboratoriais agudas ou hemdlise e recebeu alta com acompanhamento
ambulatorial. Coletado mielograma: normocelular com presenca de macréfagos com citoplasma
repleto de goticulas e histidcitos azuis-marinho, sugerindo DNP. Nas reavaliagtes, teve atividade
da esfingomielinase &cida (ASM) baixa (0,76 mmol/L/h | VR 1,07), trombocitopenia e ateractes
no perfil lipidico/transaminases. Ademais, tem estudo genético com 2 mutagdes patogénicas em
heterozigose no gene SMPD-1. Manteve hepatoesplenomegalia, sinais de acometimento
pulmonar (espessamento septal inter/ intralobular e areas em vidro fosco na tomografia) e baixa
estatura. Atualmente, segue com diversas equipes, aguardando a alfaolipudase. ASMD, um erro
inato do metabolismo, leva ao deposito lisossdmico de esfingomielina em diversos tecidos, com
degeneracdo celular. A prevaléncia € de 0,4-0,6:100,000, sem predilecdo por sexo. Apresenta-se
de forma heterogénea, dividindo-se em: tipo A, B e A/ B. O tipo A apresenta inicio precoce,
visceromegalia notada aos 6 meses, evolucdo para comprometimento neurologico répido e morte
por volta dos 3 anos. Os tipos B e A/B tem diagnéstico mais tardio e graus de comprometimento
variado:  organomegalias,  pulmonar,  trombocitopenia, didlipidemias e  dsseo.
Hepatoespelenomegalia € o sinal inicial mais comum no tipo B, sendo diferencial com doencas
hepaticas, infecches e neoplasias. Alteracbes pulmonares e baixa estatura também podem ser
presentes. O tipo A/B, forma intermediéria, tem acometimento neuroldgico insidioso e variavel.
O diagnostico confirmatério € pela baixa atividade da enzima ASM nos leucécitos. Mielograma,
no contexto de diagndsticos diferenciais, pode evidenciar células de NP. O tratamento visa
controle sintomatico e qualidade de vida. Recentemente, aprovada pela Anvisa a reposicao
enzimética especifica, alfaolipudase, podendo reduzir morbidades associadas. Apesar da DNP ser
rara, trata-se de um importante diagnéstico diferencial de visceromegalias na infancia, sendo um
desafio para o pediatra geral. O desconhecimento do tema pode retardar o diagnéstico e levar ao
manegjo inadequado desses pacientes. Nesse contexto, olipudase alfa € uma esperanca, com
expectativas em modificar o curso natural da doenca.
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