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Introdugcdo: A doenca de Gaucher (DG) é a doenca lisossomal mais freqlente Suas
manifestagBes clinicas incluem anemia, trombocitopenia, hepatoesplenomegalia e dores
Osseas devido ao acimulo de glicocerebrosideo, especialmente no sistema reticulo-endotelial.
O gendtipo ndo prevé a variabilidade fenotipica, e a gravidade pode variar entre irméos e até
entre gémeos monozigoticos.

Objetivo: Relatar o caso de uma paciente de dois anos de idade, atendida no Centro de
Referéncia para o Tratamento e Acompanhamento da Doenca de Gaucher do Rio Grande do
Sul (CTDG-RS), diagnosticada com DG tipo 1, aos 10 meses de idade por histdria familiar de
DG (irm&o com genétipo p.N370S/L444P).

Métodos: Foi realizada reviséo da literatura e de protocolos de manejo da DG de diferentes
paises para avaliar o melhor momento para realizar o diagndstico e inicio do tratamento.
Comparamos com a conduta realizada pela equipe multidisciplinar do CTDG-RS.

Resultados: De acordo com a maioria dos protocolos encontrados, recomenda-se o diagndstico
a partir do aparecimento dos sintomas, por haver a possibilidade de minimizar ou retardar o
aparecimento de complicacbes . No entanto, é estabelecido que ha danos potenciais em
criancas diagnosticadas precocemente tanto na auto estima, quanto na percepcdo da familia
em relacdo a crianca, o que acarreta em uma perda da autonomia e da confianca na idade
adulta. Quanto ao tratamento, a primeira linha em criancas é a terapia de reposi¢cédo enzimatica
(TRE) endovenosa. Faltam estudos das outras terapias em pacientes menores de 18 anos.
Salienta-se que a doenca iniciada na infancia parece ter um carater mais grave. Ha, de forma
geral, na literatura, discussGes em relagdo ao inicio do tratamento em paucissintomaticos.

Discussao: A decisdo de nossa equipe, em conjunto com a familia, em realizar o diagnostico de
forma tdo precoce foi estabelecida apds percebermos que a divida da presenca ou ndo de DG
novamente naquela familia estava sendo emocionalmente danosa para eles. No
acompanhamento ambulatorial, aos 10 meses apresentava niveis baixos de Hb, corrigidos com
0 uso de sulfato ferroso; aos 20 meses de idade, a paciente apresentava
hepatoesplenomegalia leve (examinadores 1 e 2), e auséncia de hepatoesplenomegalia aos 26
meses (examinadores 3 e 4) paciente. Entretanto, aos 26 meses de idade, ambos ndo eram
palpaveis. Ndo h& sinais de dor Ossea, disfuncdo hematoldgica ou sintomas devido a
compressdo visceral, optou-se por ndo realizarmos ainda qualquer exame de imagem. O
desenvolvimento fisico e mental esta dentro do esperado para sua idade. A paciente pode ser
considerada atualmente assintomatica, mas infelizmente, a auséncia de sintomas néo reflete a
ndo-atividade da doenca. A conduta de nossa equipe quanto ao tratamento é expectante.
Levamos em consideracdo suas manifestaces clinicas e a perda da qualidade de vida que a
TRE por via intravenosa pode representar. A paciente é avaliada regularmente a cada 6 meses
seguindo o protocolo de acompanhamento de DG do Ministério da Salde, e deve iniciar o
tratamento t&o logo preencha os critérios recomendados pelo mesmo.

Conclus@es: Faltam relatos de casos de pacientes com DG diagnhosticados precocemente e
estudos que demonstrem a eficacia e o impacto do tratamento precoce.



