DOENCA DE GAUCHER: RELATO DA EVOLUCAO DE UM
PACIENTE ASSINTOMATICO SEM NECESSIDADE DE
TRATAMENTO
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Jorge William Pereira, Mirella Gomes Sousa Carneiro, Ana Angelica Lustosa Bittencourt de
Araujo

Introducdo: A Doenca de Gaucher (DG) tem cardter genética autossOmica
recessiva, sendo deficiéncia da enzima B-glicocerebrosidase a causa do acumulo
de glicocerebrosideos no lisossomo dos macréfagos. As manifestacdes clinicas
surgem com a deposicao destes macréfagos, designadas “células de Gaucher” em
varios 6rgaos, como medula 6éssea, figado e baco, causando principalmente
citopenias, hepatoesplenomegalia e doenca déssea. Objetivos: Realizar analise das
avaliacOes clinicas e de exames complementares de um paciente portador de DG
sem tratamento especifico. Metodologia: Estudo clinico-laboratorial, incluindo
estudo retrospectivo e seguimento de um paciente acompanhado na Hematologia
do Hospital Universitario Walter Cantidio (HUWC) da Universidade Federal do Ceara
(UFC). Resultado: J.C.S., 70 anos, masculino, diagnosticado com DG em novembro
de 2009, através do estudo enzimatico e pesquisa da mutacao, por ocasiao de
investigacao familiar - irmao portador de DG sob tratamento especifico. Desde o
diagndstico permanece assintomatico, com exames complementares normais e
sem tratamento especifico, sendo acompanhado no ambulatério de hematologia
do HUWC/UFC anualmente. Ultimos exames: hemograma completo dentro dos
limites da normalidade; Radiografia de coluna téraco-lombar, bacia, joelhos,
Umeros e fémures sem alteracdes relacionadas a DG; Ultrassom abdominal sem
alteracOes; Ressonancia Magnética Nuclear da coluna lombar e fémur bilateral
evidenciando escore de 8 na escala de até 16; Conclusao: Vale ressaltar que nao é
habitual que os portadores de DG sejam assintomaticos, mostrando, assim, a
relevancia desse caso. Ademais, apesar do carater genética, nota-se a
heterogeneidade da DG, visto o antagonismo das manifestacdes clinicas entre os
irmaos. Dessa forma, é importante oferecer uma avaliacao individualizada aos
pacientes com DG para ser averiguado a necessidade de tratamento especifico.
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