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DOENCA DE GAUCHER - ESTUDO DE CASO ANATOMOPATOLOGICO

LEONOR JACINTO; SANCIA FLORENTINA RAMOS

Introducao: A Doenca de Gaucher (DG) é uma doenga genética autossémica, rara, do
grupo de doengas lisossomais de sobrecarga, causada por défice da enzima
glucocerebrosidase, responsavel pela digestdao do glucocerebroésido, levando a
acumulacdo nos macrdfagos lisossomais. Esta acumulagcao ocorre em diversos orgaos:
figado, baco, medula 6ssea, pulmoes e sistema nervoso central. A doenca foi descrita pela
primeira vez em 1882, por Philippe Gaucher. A doenca tem trés tipos principais: forma
adulta ou nao neuropética (Tipo 1); forma infantil ou neuropatica aguda (Tipo 2) e forma
juvenil ou neuropatica cronica (Tipo 3).0 tipo 1 é a forma croénica, a mais comum (cerca
de 90%) , diagnosticada em criancas e adultos, com inicio dos sintomas em idade muito
variavel. As manifestagoes clinicas sdao secundarias a acumulagao do glucocerebrosideo
nos tecidos e 6rgaos e incluem: hepatomegalia e esplenomegalia; anomalias dsseas; risco
acrescido de doencas malignas; doenca de Parkinson e nas criancas atraso do
crescimento. O tipo 2 é a forma mais rara, ocorre durante primeira infancia e é fatal até
aos dois anos de idade. O tipo 3, a forma juvenil, pode ter inicio em qualquer momento na
infancia. Apresentamos o caso de um homem, 24 anos, caucasiano, com hiperesplenismo
e hipétese clinica de DG, e submetido a emboliza¢coes multiplas do baco antes da cirurgia
para diminuigao do risco cirirgico. Objetivos: Caracterizagdao anatomopatoldgica da DG.
Metodologia: Macroscopia: Peca de esplenectomia com 12 kg e 48x32x18cm, superficie
externa castanha e integra. Superficie de secgdo com areas irregulares, brancas, a maior
com 12cm. Resultados: Microscopia: células histiocitarias com citoplasma amplo
semelhante a papel amarrotado com granulos, histoquimica PAS (periodic acid Schiff)
com diastase compativeis com Doenga de Gaucher. Conclusao: A presencga de Células
Gaucher apoiam o diagnostico clinico, confirmado pelo défice de glucocerebrosidase nos
leucécitos e nos fibroblastos. Em contraste com algumas doencgas genéticas, para a DG
tipo 1 existe tratamento com reposi¢do enzimatica. A raridade da doenga de Gaucher e a
variabilidade na apresentacio clinica levam a atrasos no diagndstico. E fundamental a
suspeigao clinica e a abordagem multidisciplinar para o diagndstico precoce, para reduzir
as complicagoes irreversiveis e aumentar a sobrevida.
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