DOENCA DE GAUCHER TIPO I: RELATO DE CASO
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Resumo

A Doenca de Gaucher (DG) é uma desordem genética autossdmica recessiva
resultante de mutacOes patogénicas do gene que codifica a enzima
glicocerebrosidase, resultando em acumulo de glicocerebrosideos nos
fagocitos e no sistema nervoso central (SNC). Fisiopatologicamente, as
celulas de Gaucher caracterizam-se por células fagociticas distendidas,
encontradas no baco, figado, medula dssea, entre outros. As células tém
aparéncia de anéis de sinete com “lengo de papel amassado”. O lipidio
armazenado nos lisossomos transborda para o citoplasma e a
glicosilceramida é convertida em glicosilsphingosine, havendo um aumento
de seus niveis séricos. A producao desses lipidios bioativos envolve outros
tipos de células, como o sistema imune, que secreta citocinas que S&o
responsaveis pela destruicdo dssea e participardo na iniciacdo e propagacao
da patogénese da doenca.

Paciente OTSL, 46 anos, feminina iniciou investigagcdo de anemia em
2011. Em outubro realizou bidpsia de medula 6ssea que evidenciou escassa
hemopoiese e infiltracdo da medula por numerosos histidcitos, compativel
com doenca de Gaucher. Em novembro de 2014 iniciou investigacdo de
ferritina persistentemente elevada. A biopsia de figado mostrou infiltrado
reacional e esteatose leve e colestase discreta. Presenca de agregados de
celulas de Kuppfer aumentadas de tamanho, com citoplasma "enrugado”,
consistente com doenca de acumulo lisossomal Tipo 1 infiltrando
parénquima hepatico.

A DG pode ser assintomatica ou sintomatica, sendo definida em trés
diferentes tipos de acordo com os sinais clinicos, presenca e taxa de
progressdo ou auséncia de doenca neurologica. A DG Tipo 1 causa
esplenomegalia, doencas do sangue, complicacBes ortopédicas e auséncia de
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sintomas neurologicos. O diagnostico é baseado em bidpsias de medula
0ssea e figado e na microscopia de luz.
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