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Doenca de Gaucher

A Doenca de Gaucher (DG) ¢ uma das lipidoses

mais frequentes. E considerada como um erro o Clicose * 1em50,000-100,000 pessoas afetadas em

. . 2

inato do metabolismo, do grupo das Doencas \ | - todo o mundo. o

Lisossdmicas. _ , X/ _ e Tipo 1 & mais comum em pessoas de heranca
Glicocerebrosideos — judaica Ashkenazi: 1 em ~ 850 pessoas

. Enzima afetadas.2
Etiologia Glicocerebrosidase
d nao funcional
A DG é causada por uma mutagao no gene Aciimulo nos
' ' ' lisossomos Hereditariedade
glicocerebrosidase beta 1 (GBA), localizado

no cromossoma 1. Este gene codifica a enzima
glicocerebrosidase (GAA). Assim, a mutacao
do gene leva a que os glicocerebrosideos nao e Ambos 0s pais devem apresentar o alelo
sejam degradados nos lisossomas, resultando LicOSSOMOS alterado para que o filho seja afetado;
na sua acumulacao nos macrofagos, 0os quais 4 e Afeta ambos os sexos de modo igual.
passam a ser denominados “ceélulas de '

Gaucher”.

, e Doenca autossdmica recessiva;
Celula de Gaucher

Nucleo

Esquema adaptado: Como se da a doenca de
Gaucher microscopicamente nas células.’

Manifestacoes Clinicas

Principals Complicacoes

e Hemoglobina reduzida
e Contagem reduzida de plaguetas
e Diminuicdo da funcao pulmonar

e Aumento significativo do baco e do figado * Esplenomegalia; * Hepatomegalia; e Dor ossea;
e Densidade 6ssea reduzida e Ruptura do baco; e Disfuncao hepatica; e Necrose avascular;
e Hiperesplenismo; e Fibrose hepatica; e Fraturas;
e Infecdes; e Risco de doencas e Deformidades
biliares; Osseas;
Sintomas
E‘Eﬁ&%ﬁm” o e Anemia; e Trombocitopenia; e Linfadenopatia;
e Reducao da e Aumento do risco e Comprometimento
E:fﬂﬂis producao de saneamento do sistema
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e fodigo

Apesar da auséncia de uma cura, existem tratamentos
gque visam melhorar a qualidade de vida dos

pacientes.
<> Terapia de reposicao enzimatica (TRE).
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Dores dsseas
e fraturas

Imagem: Sinais e Sintomas da doenca de Gaucher

<> Terapia de redugdo de substrato (TRS).

Imagem: Baco normal com os macréfagos
saudaveis e de tamanho normal*

Estas terapéuticas nao sao aplicaveis a pacientes
com Doenca de Gaucher tipo 2 e tipo 3 devido a
incapacidade de atuarem a nivel cerebral.

Q e Exames preventivos pre-natais:

Uma vez que a Doenca de Gaucher apresenta trés subtipos

‘5} MACROFAGOS COM"Y

Sepc ' - CEREBROSIDES — e é clinicamente heterogénea, o seu prognadstico pode
Q  Exames preventivos no recém-nascido o \J | ‘ | variar entre benigno a extremamente grave dependen}do
@ AN TR e do subtipo de apresentacao. Quando o tratamento é
Imagem: Doena de Gaucher - macréfagos com atempadamente instituido, os resultados sao
habitualmente favoraveis. No caso dos doentes de Gaucher
e Analise ao DNA de células sanguineas ou tipo 2, 0 prognéstico é sempre fatal.
bigpsias ,
v E importante destacar que a pesquisa e
investigacao ainda sao necessarias para que estas
R abordagens se tornem numa cura definitiva.

e Shttps://www.msdmanuals.com/pt/casa/problemas-de-sa%C3%BAde-infantil/dist%C3%BArbios-metab%C3%B3licos-heredit%C3%A1rios/doen%C3%A7a-de-gaucher?ruleredirectid=763#Tipos_v88763108_pt
e Thttps://www.hospitaldeguimaraes.min-saude.pt/wp-content/uploads/sites/15/2021/07/DOC_007_DSL_-Informa%C3%A7%C3%A30-para-o-doente-Doen%C3%A7a-de-GAUCHER_598.pdf

e Shttps://www.spmi.pt/anemia-fadiga-e-cansaco-os-sinais-insuspeitos-da-doenca-de-gaucher/ https://www.dasagenomica.com/blog/doenca-de-gaucher/

e °https://www.rededorsaoluiz.com.br/doencas/doenca-de-gaucher

e https://www.bio.fiocruz.br/index.php/br/gaucher-sintomas-transmissao-e-prevencao



