Tratamento

O tratamento depende dos sintomas
apresentados pelo paciente e dotipo de
doenca de Gaucher que ele possui.

Alguns pacientes com doenga de Gaucher tipo
1 e tipo 3 podem fazer a reposi¢do da enzima
gue falta no organismo, enquanto outros
recebem a indicacao de utilizar medicamentos
gue ajudam a remover do organismo a gordura
gue nado consegue ser digerida por eles.

H4, ainda, o tratamento de acordo com os
sintomas, pode haver indicagdo de
suplementos vitaminicos, além da remocao do
baco ou outras medidas para aliviar os
sintomas da doencga de Gaucher.

No Compontente Especializado da Assisténcia
Farmaceutica (CEAF) sdo disponibilizados os
medicamentos Imiglucerase 400 Ul (injetavel),
Miglustate 100 mg e Taliglucerase Alfa 200 Ul
para o Cid E75.2.
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Introducao

Doenca de Gaucher é uma alteracao genética
gue causa deficiéncia na produ¢ao da enzima
glicocerebrosidase.

A enzima glicocerebrosidase é responsavel pela
digestdo do glicocerebrosideo, um tipo de
gordura que ¢é facilmente encontrado nos
alimentos. Pacientes com adoenca de
Gaucher ndo possuem a enzima que digere
essa gordura e, aos  poucos, O

glicocerebrosideo vai se acumulando no
organismo, trazendo uma série de sintomas e
de prejuizos a saude, especialmente em pontos
como o figado, o baco, a medula éssea e o
pulmao, podendo afetar até mesmo o sistema
nervoso central (SNC).

Causas

A doenca de Gaucher é causada por mutagdes
no gene GBA, responsavel por codificar a

enzima glicocerebrosidade.

A patologia é hereditdria, o que faz com que
seja transmitida de geracdo para geracao. Para
qgue haja o desenvolvimento da condicao é
necessario que tanto o pai quanto a mae
tenham no DNA a mutacdo genética

responsavel pela doenca.

Sintomas

De modo geral, ossintomas da doenga de
Gaucher incluem:

e Aumento no tamanho do figado
(hepatomegalia).

e Aumento no tamanho do bacgo
(esplenomegalia).

e Contagem de plaguetas abaixo do
normal (trombocitopenia).

e Anemia.
e Fraqueza e cansaco.

e Alteracdes na formacao dos 0ssos.

Facilidade em quebrar os 0sso0s.

Dores no corpo.

O diagnéstico da doenca de Gaucher pode ser
feito com um exame de sangue. Em casos
duvidosos, esta indicada a realizagao da
medida da atividade da beta-
Glicocerebrosidase em fibroblastos ou a
analise do gene GBA.




