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Resumo: A Doenga de Gaucher, classificada como uma tesaurismose, € caracterizada pelo acimulo de glicocerebrosideos nas células rericulo-endoteliais devido & auséncia
da enzima glicocerebrosidade. A baixa incidéncia em nosso meic motivou os autores deste trabalho a relatarem sua experiéncia frente 2 uma paciente jovern, porradora
de forma I {adulta ou crénica ndo neuropirica), de evolugio lenta, cujo sintoma inicial ¢ra anemia < infecgdo persitente, rendo no exame fisico sido constatade
esplenomegalia, progressivamente maior, até aringir dimensdes acentuadas, aleangando ambas as fossas iliacas. O diagnéstico foi obrido pelo achado de cdlulas de
Gaucher no mielograma e optou-se pela esplenectemia pelo temor de possivels traumas, Observou-se com s acompanhamentos clinicos ¢ laboraroriais periddicos,

2 nio progressio da doenga.
Unitermos: Doenga de Gaucher, Esplenectomia, Tesaurismose.

1. INTRODUGAOQ

Em 1882, Gaucher, estudando o material de histopatologia
esplénica, descreveu um epitelioma primitivo do bago que mais
tarde verificou tratar-se de uma enfermidade do Sistema Reticulo-
endotelial. Em sua homenagem essa moléstia passou a scr
denominada de Moléstia de Gaucher.

Este trabalho tem como objetive relatar o caso de uma
paciente de 28 anos cujas queixas eram principalmente anemia
e aumento do volume abdominal. Ao final da investigagio
clinico-laboratorial foi constatada a Doenca de Gaucher.

2..RELATO DE CASO

L.H.P., 28 anos, sexo feminino, branca, professora, internada
com queixa de aumento progressivo do volume abdominal h4
seis anos, sem dor ou desconforto. Neste perjodo a paciente
apresentou amigdalite com febre, mialgia generalizada, além de
anemia intensa e leucopenia. Esta sintomatelogia nio regredia
aos cuidados habituais, observando-se cura da amigdalite com
tratamento da anemia por infusio de sangue toral. Apresentava
ainda anemia leve, persistente, infecgbes recorrentes, epistaxes,
gengtvorragias e equimoses. Nio apresentava dores dsseas ou
fraturas parolégicas.

* Trabalho realizado na Disciplina de Cirurgia do Aparelho Digestivo da
Faculdade de Medicina da Fundagio do ABC, Hospiral Municipal de Santo
André.

** Augxiliar de Ensino da Disciplina de Cirurgia do Aparelho Digestivo da
Faculdade de Medicina do ABC.

*** Doutorandos do 6° ane da Faculdade de Medicina do ABC.

Apresentava-se em bom estado geral, levemente descorada,
normotensa. O abdome era assimétrico, sobreelavado em
mesogitrio ¢ hemiabdome esquerdo, flicido ¢ indolor a palpagio
superficial € profunda. O bago era palpidvel até a fossa iliaca
direita, ocupando mesogistrio, flanco ¢ fossa il{aca esquerda, o
figado cra palpivel at¢ 3 cm da reborda costal dircita ¢ a 1 cm
do apéndice xiféide; ruidos hidro-aéreos estavam normais. O
tegumento apresentava-se com leses descamativas hipererdnicas
em ambos os membros inferiores, fato comum nesta forma de
doenga {2). Os sistemas cdrdio-respiratdrios, locomotor, génito-
urindrio ¢ enddcrine ndo apresentavam anormalidades.

H4 6 anos foi realizado hemograma que revelou diminuigio
do ndmero de eritrécides (2.400.000/mm?), leucécitos {2.000/
mm’) e plaqueras {90.000/mm?*). Havia também aumento do
reticulécitos (2,1%).

No mielograma realizado encontrou-se na série granulocitica,
megacariocitica, eritrocitica e linfocitica, uma noermocelularidade
e um processo maturativo normal. Observou-se uma grande
quantidade de células de Gaucher.

A ultrassonografia (3) do abdome, exame para estudo da
textura esplénica ¢ do calibre dos vasos constituintes de seu
pedicule, revelou hepatoesplenomegalia com aumento da
ecogenicidade do figado e bago, sendo também encontradas
dreas de infarto esplénico ¢ aumento do calibre das velas
esplénica e porta.

Conhecendo-se que a doenga ndo possui terapéutica cu-
rativa (4}, indicou-se a cirurgia para evitar traumas esplénicos
devido 2 dimensdo do mesmo e para possibilitar um futura
gestagio.

Apés o pré-operatério habitual, a paciente foi submetida
2 esplenectomia total com incisio paramediana pararretal
interna 4 esquerda prolongando-se 5 cm da cicatriz umbilical.
Observou-se que o bago ressecado era de dimensdes 31 x 18
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x 7 cm, de coloragio vinhosa, supcrﬁ'cie lisa, bordas rombas
¢ consisténcia firme, notando-se uma drea deprimida de
dimensdes 1 x 0,8 x 0,3 cm. Foi também realizada a remogio
de um bago acessério de dimensges 1 x 0,8 x 0,7 cm, na fossa
ilfaca direita.

A superficie da corte apresentava parénquima vinhoso,
amolecido dreas reticulares claras e dreas granutares amareladas,
de consisténcia aumentada. Aos cortes histolégicos nie se
identificou arquiterura normal do bago; foi revelada a presenca
de eélulas poligonais com citoplasma eosinéfilo de aspecto
fibrilac. Na prova com Acido Periédico de Shiff (PAS)
constatou-se células constituidas por mucopolissacarideos dizora
difusamente ora nodulares. O diagnéstico andtomo-patoldgico
revelou doenca de Gaucher.

3. RESULTADOS

A evolugio no pés-operatirio foi sem intercorréncia
recebendo alta hospicalar no sexto dia. OO acompanhamento
subscquente ndo evidenciou nenhuma outra anormalidade até
a presente data, senda que os niveis hematimétricos cncon-
tram-se nos limites da anormalidade até a presente darta, sendo
que os niveis hematimétricos encontram-se nos limites da
normalidade e a ultrassonografia abdominal demonstrou que
nio houve progressio da hepatomegalia.

4. DISCUSSAOQ

A Doenga de Gaucher, uma rara doenca hereditdria do
armazenamento  lisossomal, ¢ causada pelo acdmulo dé
glicocerebrosideos nas células reticuloendoteiiais do organismo.

Sao reconhecidas wés variantes clinicas (1} Tipo I (forma
adulra ou crénica ndo ncuropética), é a forma mais freqiiente,
onde normalmente a primeira manifestagio ¢ a
hepatoesplenomegalia. Hiperesplenismo com trombocitopenia,
leucopenia e anemia estio frequentemente presentes. Compli-
cagoes esqueléticas incluinde necrose asséptica da cabega do
femur, ¢rosdo de ossos longos e vértebras, episodio de dores
bsseas severas aparecem cm alguns desses pacientes, alem de
diastases hemorrdgicas. O Tipo II (forma infantil ou aguda
neuropdtica) onde os pacientes tém rdpida progressio do
etvolvimento do Sistema Nervoso Central que resulta em
morte, geralmente dentro dos primeiros anos de vida. O Tipo
1T (forma juvenil ou neuropitica sub-aguda) onde os pacientes
tém envolvimento do Sistema Nervoso Central, mas vivem até
a adolescéncia. Em todas as formas da doenca a hepato-
esplenomegalia ¢ notada.

A paciente em questio apresentava uma  hepatoesple-
nomegalia e os exames rcalizados mostraram uma trom-
bocitopenia, leucopenia e anemia caracterizando assim um
quadro de pancitopenia, confirmando o hiperesplenismo.
Frente a este quadro severo de anemia houve um aumento
de reticulécitos.
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[m seguida, o miclograma nio revelou alteragio na sua
celularidade e no seu processo maturative. O dado significativo
encontrado fol grande quantidade de células de Gaucher.
Lestes ¢ episédios de dores ésseas nio foram encontrados na
mesma.

De acordo com descrito, podemos enquadrar a paciente
na variante clinica tipo 1, forma mais freqiiente da Docnga
de Gaucher, adulta ou cronica nio necuropidtica e de melhor
progndstico. A esplenectomia foi realizada com finalidade
profilitica ao trauma, pois fol observado que pessoas que
softeram esplenectomia decorrente de trauma, mesmo sem
alteraio do sistema reticulo-endotelial, a propor¢io de mor-
talidade por septicemia foi 50 vezes maior do que na populagio
geral, entre as criangas a proporgao foi ainda maior. Porém,
observou-se que a esplenectomia total deve ser evitada quando
possivel devido is complicagBes provenientes deste procedi-
mento, além do que, estudos demonstraram que 1/4 do bago
normal ¢ capaz de desenvolver defesa contra bacteremia
{4,5,6,7).

Hi. no entanto, duas indicagbes de esplenectomia na
Doenga de Gaucher: em distirbios hematolégicos provoecados
pelo hiperesplenismo e em distdrbios mecanicos diretos cau-
sados pela massa esplénica. A esplenectomia toral nesses casos,
tem como conseqiiénea, ndo sé o risco de septicemia faral,
mas de um aumento ho actimulo de Bera-Glicocerebrosidens
no figado ¢ nos ossos dando problemas hepiticos e ortopédices
como necrose avascular ¢ fraturas patolégicas, pois a quanti-
dadc de enzimas produzidas pelo organismo continua inalterada.

(1 ¢ 6).

5. CONCLUSAO

Apesar de sabermos que a esplenectomia total deve ser
evitada quando possivel, no caso citado, além das indicagbes
pelos distirbios hematolégicos, a esplenectomia fora indicada
também como medida profilitica a evenrual traumatismo
abdominal, visto que as dimensdes do bagp em questdo
aumentariam muito o risco de uma rotura esplénica, além de
possibilitar uma futura gestagio com evolugio normal do ttero
gravidico.

O acompanhamento pés-operatério até o momento, ra-
tifica nossa opgio pela esplenectomia, visto que houve regres-
sio do quadro clinico ¢ laboratorial previamente existente,
sem as outras manifestagdes tipicas da doenga, aldm do
nio surgimento de complicagbes secunddrias a esplenecto-
mia.
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Abstract Gaucher's Disease, classified as a Tresaurismose, is caracterized
by the amount of glucocerebrosides into the Reticulendotelial cells, caused
by the abscence of the glucocerebrosidase anzyme. Motivated by the low
incidence of the disease among us, the autrhors reported their experience
with 2 young patient who wasbering the type I (adult or cronic nen-
neuropathic), a slow evolution sort which has anemia and persistent
infection as inirial symptons.

The clinical evaluacion found out a Splenomegaly progessively greater that
reached huge dimensions, touching both iliac caviries. As soon as they had
found Gaucher’s cells on the myelogram, and concluded the dizgnosis, they
opted 1o make splenectomy, l-carin'g possible rrauma. It was noticed through
the clinic and laboratoryal exams during the follow-up, that the Disease
did not advance.
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