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INTRODUCAO: A Doenca de Gaucher (DG) é uma doenca pan-étnica, de incidéncia global
estimada em 1:60.000 econsiderada rara. A doenca € definida por um erro inato do metabolismo de
depdsito lisossdmico, com heranca autossdmica recessiva, caracterizada pela deficiéncia da atividade
da enzima betaglicosidase acida ou beta-glicocerebrosidase, que ocasiona acimulo de glicolipidios nos
macréfagos, especialmente em baco, figado, medula éssea e pulméo. O diagnostico precoce da doenca
depende de um alto grau de suspeicao, por parte de médicosgeneralistas, diante de casos de atraso de
crescimento e desenvolvimento e de hepatoesplenomegalia. Ja, o atraso no diagnéstico e a falta de
tratamento apropriado podem levar a complicagdes graves e sequelas permanentes.OBJETIVO:
Analisar naliteratura as consegquéncias do diagndstico tardio para qualidade de vida de pacientes com
doenca de Gaucher e ratificar a importancia do diagnéstico e terapia precoce. METODOLOGIA:
Revisdo de literatura realizada nas bases de dados PubMed, UpToDate, BV Salud e SCIELO entre os
anos de 2017 e 2022. RESULTADOS: A DG pode ser classificada em trés tipos dependendo das suas
manifestacdes clinicas, sendo elas tipo 1 (forma néo neuropética), tipo 2 (forma neuropética aguda) ou
tipo 3 (forma neuropética cronica). Dessa forma, € importante observar os sinais e sintomas dos
pacientes, inferindo o tratamento mais adequado. Osportadores da DG podem ser assintomaticos ou
manifestarsintomas desde os primeiros anos de vida. As manifestac@es clinicas dependem do grau de
deficiénciada beta-glicosidase &cida e do acimulo dos glicolipidios, podendo apresentar cansago, dor
nos 0ssos, hepatomegalia, alteragdes neurol gicas e cognitivas. O diagnostico definitivo da DG € feito
pela andlise da dosagem da enzima beta-glicosidase &cida nos leucécitos ou em fibroblastos da pele.
CONCLUSAO: Apesar da DG ndo ter cura, seu tratamento consiste na realizaco de reposicéo
enzimética que visa melhorar a qualidade de vida do individuo e controlar ou cessar os sinais e
sintomas da doenca nos tipos | e Ill. O tipo |l da doenca éndo responsivo ao tratamento. Assim, é
essencia que o diagndstico sgja precoce contribuindo para melhora da qualidade de vida e para evitar
sequelasirreversiveis, como o infarto 0sseo e a necrose avascular.
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