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Esses achados refletem o espectro clássico da doença,
mas a intensidade variável sugere que fatores
individuais, como o genótipo, influenciam a gravidade
clínica.

A média de idade ao início dos sintomas foi de 4,7
anos, enquanto a média ao diagnóstico foi de 8,2 anos,
evidenciando um atraso diagnóstico que é esperado
em doenças raras, dada a baixa prevalência e a
apresentação clínica muitas vezes inespecífica.
Nesse cenário, aproximadamente 40% dos pacientes
apresentavam histórico de consanguinidade ou origem
parental comum em municípios do interior, o que pode
explicar a maior frequência de fenótipos graves e da
mutação L444P, especialmente em homozigose,
associada a manifestações mais severas. Tal
associação destaca a importância da fenotipagem para
estratificação prognóstica.
Além disso, todos os pacientes estavam em uso de
terapia de reposição enzimática (TRE) - imiglucerase,
alfataliglucerase ou velaglucerase - e apresentaram
melhora significativa das manifestações hematológicas
e viscerais. Entretanto, as alterações ósseas
persistiram em alguns casos, evidenciando que,
embora a TRE seja eficaz, o diagnóstico precoce
continua sendo importante para prevenir complicações
irreversíveis, ainda que desafiador em doenças raras.

INTRODUÇÃO

A Doença de Gaucher (DG) é um erro inato do
metabolismo, de herança autossômica
recessiva, causado pela deficiência da enzima
βglicocerebrosidase, resultando no acúmulo de
glicoesfingolipídios em células do sistema
reticuloendotelial. Há mais de 700 variantes do
GBA1 descritas relacionadas a DG, contudo, as
variantes patogênicas mais frequentemente
relatadas no mundo são a N370S e a L444P.
Com base na gravidade e na idade de início do
comprometimento neurológico, a DG é
classificada em três fenótipos: tipo 1 (DG1),
forma crônica não neuronopática, tipo 2 (DG2),
forma aguda neuronopática e tipo 3 (DG3), forma
crônica neuronopática. A forma mais comum é a
DG1, sendo responsável por 95% dos casos.
Apesar da existência de terapias, o diagnóstico
precoce e o conhecimento do genótipo são
essenciais para o manejo. No Nordeste
brasileiro, há escassez de dados clínico
moleculares sobre a doença, o que dificulta
estratégias diagnósticas e de aconselhamento
genético.

OBJETIVO

Analisar a correlação clínico-genética em
pacientes com Doença de Gaucher tipo 1
acompanhados em um centro de referência no
Nordeste brasileiro.

METODOLOGIA
Este estudo transversal com componente
analítico descreveu a correlação clínico-
genética em pacientes com DG1 acompanhados
no Centro de Tratamento de Erros Inatos do
Metabolismo (CETREIM/IMIP), em Pernambuco,
entre janeiro de 2012 e abril de 2025. Foram
incluídos 20 pacientes com diagnóstico
confirmado por testes enzimáticos e
moleculares. As variáveis utilizadas englobaram
aspectos clínicos (idade do início dos sintomas,
idade ao diagnóstico, tipo da doença de
gaucher), manifestações clínicas, dados
sociodemográficos, variáveis terapêuticas,
laboratoriais e genéticas (variante localizada no
exame molecular).

CONCLUSÃO

REFERÊNCIAS

Este estudo evidencia a importância do
reconhecimento precoce da DG1, da
caracterização genotípica e da vigilância clínica
em populações com histórico de
consanguinidade. Os achados reforçam o papel
da genotipagem na estratificação de risco, no
aconselhamento genético e no planejamento de
políticas públicas regionais para doenças raras.
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RESULTADOS E DISCUSSÃO
Todos os pacientes foram classificados como
portadores da Doença de Gaucher tipo 1 (DG1).
As manifestações mais frequentes incluíram
esplenomegalia,hepatomegalia,trombocitopenia,
anemia e alterações ósseas, como dor e
deformidade em “garrafa de Erlenmeyer”.
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