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Resumo 
A Doença de Gaucher (DG) é uma doença de depósito lisossômico com origem genética de herança autossômica recessiva. São descritos três 

principais tipos de DG: Tipo I ou não neuropática, Tipo II ou neuropática aguda e Tipo III ou neuropática subaguda ou forma juvenil 

neuropática. O objetivo deste trabalho é descrever as características clínicas da DG e a realização do tratamento odontológico em um 

paciente hospitalizado com esta patologia. Paciente LFS, de 3 anos, gênero masculino internado no Pronto Socorro da Criança (PSC) Zona 

Sul, com diagnóstico de DG Tipo II. No exame físico foi observado hepatoesplenomegalia, traqueostomia, retardo no crescimento e atraso 

mental. No exame intraoral verificou-se higiene bucal deficiente com cáries nos elementos 51, 52, 61, 62, 74, 75, 84 e 85. Como o paciente 

encontrava-se internado e os focos infecciosos odontológicos poderiam estar influenciando na saúde geral do paciente os procedimentos 

foram realizados sob anestesia geral no centro cirúrgico. Os elementos 52, 51, 61, 62 e 84 foram extraídos e os outros elementos foram 

restaurados pela técnica do ART. Cabe ao cirurgião-dentista integrar-se a equipe multidisciplinar hospitalar envolvida no tratamento destes, 

conhecer a patologia e proporcionar além de saúde bucal a melhoria da saúde geral do paciente hospitalizado com DG.  

Descritores: Doença de Gaucher; Pessoas com Deficiência; Unidade Hospitalar de Odontologia. 
 

Abstract 

Gaucher’s Disease (GD) is a lysosomal reservoir disease with a genetic origin of autosomal recessive in heritance. Three major types of GD 

are described: Type I or non-neuropathic, Type II or acute neuropathic and Type III neuropathic subacute or juvenile neuropathic form. The 

aim of this study was to describe the clinical characteristics of the GD and dental treatment management in a patient hospitalized with this 

pathology. Patient LFS, 3 years old, male gender, hospitalized in the South Zone Pediatric Emergency, with diagnosis GD Type II. At 

physical examination were observed hepatosplenomegaly, tracheostomy, growth retardation and mental retardation. In the oral examination, 

poor oral hygiene was found and decay at 51, 52, 61, 62, 74, 75, 84 e 85. As patient was hospitalized and the dental infectious focus could be 

influencing the general health of the patient, the procedures were performed under general anesthesia in the surgical center. Elements 52, 51, 

61, 62 and 84 were extracted and the other elements were filling by the ART technique. It is up to the dental surgeon to integrate the 

multidisciplinary hospital team involved in the treatment of these, to know the pathology and to provide besides oral health the improvement 

of the general health of the patient hospitalized with GD.  

Descriptors: Gaucher Disease; Disabled Persons; Dental Service, Hospital. 
 

Resumen 
La enfermedad de Gaucher (DG) es una enfermedad de depósito lisosómico con origen genético de herencia autosómica recesiva. Se 

describen tres principales tipos de DG: Tipo I o no neuropática, Tipo II o neuropática aguda y Tipo III neuropática subaguda o forma juvenil 

neuropática. El objetivo de este trabajo describir las características clínicas de la DG y la realización del tratamiento odontológico en un 

paciente hospitalizado con esta patología. Paciente LFS, de 3 años, género masculino internado en el Pronto Socorro del Niño Zona Sur, con 

diagnóstico de DG Tipo II. En el examen físico se observó hepatoesplenomegalia, traqueostomía, retraso en el crecimiento y retraso mental. 

En el examen intra oral se verificó higiene bucal deficiente con caries en los elementos 51, 52, 61, 62, 74, 75, 84 y 85. Como el paciente se 

encontraba internado y los focos infecciosos odontológicos podrían estar influenciando en la salud general del paciente los procedimientos 

fueron realizados bajo anestesia general en el centro quirúrgico. Los elementos 52, 51, 61, 62 y 84 fueron extraídos y los otros elementos 

fueron restaurados por la técnica del ART. Se debe al cirujano-dentista integrarse al equipo multidisciplinario hospitalario involucrado en el 

tratamiento de éstos, conocer la patología y proporcionar además de salud bucal la mejoría de la salud general del paciente hospitalizado con 

DG.  

Descriptores: Enfermedad de Gaucher; Personas con Discapacidad; Servicio Odontológico Hospitalario. 
 
INTRODUÇÃO 

No final do século XIX, na França o médico 

Philippe Gaucher descreveu de forma inédita, uma 

doença cujo paciente apresentava um aumento 

significativo do fígado e do baço após biópsia. 

Patologia essa que veio a se chamar Doença de 

Gaucher (DG) é uma doença de depósito lisossômico 

com origem genética de herança autossômica 

recessiva, que consiste no aumento de 

glicocerebrosídeo não digerido no interior dos 

macrófagos teciduais, o que leva a alterações 

histológicas principalmente em órgãos com grande 

quantidade de células do sistema imunológico como 

o fígado, baço e ossos
1-5

. 

A DG  faz  parte  das  enfermidades  raras  ou 

  
pouco frequentes, mas dentre todas as doenças de 

depósito lisossômico é a mais comum e atinge todas 

as raças, com uma incidência de 1:50.000 nascidos 

vivos. Em judeus Ashkenazi essa incidência é maior, 

atingindo cerca de 1:400 nascidos vivos. O Brasil 

ocupa o terceiro lugar dentre os países com maior 

número de diagnósticos confirmados, atrás apenas 

dos Estados Unidos e Israel
3-7

. 

É uma doença causada por erros inatos do 

metabolismo (EIM) que são definidos como doenças 

causadas por bloqueio em uma ou mais vias 

metabólicas, afetando o seu funcionamento normal.  

A DG tem origem na mutação de dois alelos do gene 

GBA1  localizados  no  braço  longo  do cromossomo 
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1 (região q21). O EIM se dá na mutação do gene que 

codifica a enzima Beta-glicocerebrosidase que é 

responsável pela hidrólise do glicocerebrosídeo em 

glicose e ceramida, a mutação leva a produção de 

uma enzima ineficiente e uma vez que a enzima se 

encontra mutada ou alterada não ocorre à síntese da 

molécula, causando a doença
7-12

. 

São descritos três principais tipos de DG: 

tipos I, II, III.  O Tipo I ou não neuronopática é a 

forma mais comum da doença, com freqüência de 

90% a 95% dos casos. Neste tipo os depósitos de 

glicocerebrosídeo se restringem aos macrófagos do 

corpo sem envolvimento cerebral, o baço e ossos são 

evidenciados nesse tipo. Apesar de não haver 

envolvimento cerebral, os pacientes podem 

desenvolver sintomas neurológicos de forma 

secundária, além disso, podemos observar discreta 

atividade da enzima glicocerebrosidase
6,7,10,11

. As 

manifestações clínicas comuns da DG compreendem 

os seguintes sintomas: hepatoesplenomegalia, 

anemia, trombocitopenia, osteopenia, fraturas 

patológicas, dor óssea, retardo do crescimento. 

Pacientes com a DG do tipo I podem apresentar 

sintomas neurológicos secundários devido à 

compressão da medula espinhal ou raiz nervosa bem 

como infarto do baço e dor abdominal
4,6,13

. A DG 

Tipo II ou neuropática aguda é o padrão cerebral 

infantil agudo. Nesse tipo não é possível detectar 

atividade da glicocerebrosidase nos tecidos, o 

comprometimento progressivo do sistema nervoso 

central domina o aspecto clínico. A enfermidade se 

manifesta de forma aguda nos primeiros 4 a 5 meses 

de vida, é de rápida evolução, exibe clássica 

neurodegeneração, acompanhada de depósitos de 

lipídios nos neurônios insignificantes. Esse rápido e 

progressivo curso limita o desenvolvimento e 

acarreta a morte precoce
6- 8,10,12

. As manifestações 

clínicas neuropáticas são predominantes, quadro 

neurológico grave com envolvimento bulbar 

(estridor, estrabismo e dificuldades para engolir), 

piramidal, comprometimento do baço, fígado e 

pulmões além de múltiplas convulsões, apneia e 

progressivo retardo mental
3,6

. O tipo III, forma 

neuropática subaguda ou forma juvenil neuropática, é 

intermediária entre os tipos I e II e tem início na 

infância, com sintomas mais característicos que o 

Tipo I somada ao envolvimento neurológico do Tipo 

II. O comprometimento neurológico do sistema 

nervoso central é de evolução lenta e progressiva e 

geralmente se inicia entre a adolescência e fase 

adulta, com expectativa de vida que varia entre a 

segunda e quarta década de vida
7, 9,10,12

. No tipo III o 

comprometimento do baço, fígado e ossos são 

comparáveis ao tipo I, porém mais graves. O 

envolvimento neurológico acontece em idade 

avançada, normalmente com epilepsia, ataxia e 

disfunção  neurológica progressiva, porém inferior ao 

tipo II
6,7,9.13,14

. 

O diagnóstico pode ser feito imediatamente 

após suspeitas clínicas por meio de exames 

laboratoriais ou genéticos: achados morfológicos, 

diagnóstico molecular ou dosagem enzimática. O 

diagnóstico morfológico é feito por meio da presença 

de células de Gaucher nas amostras analisadas que 

geralmente são obtidas na medula óssea. O 

diagnóstico molecular realizado por técnica de 

recombinação em cadeia de polimerase dos 

fragmentos genômicos e detecção das mutações 

específicas, definindo o genótipo 
1,21

. O enzimático é 

apontado como o mais efetivo, baseando-se na 

medida da atividade enzimática da beta-

glicocerebrosidase, por ensaios fluorimétricos dos 

leucócitos ou outras células do sangue periférico, 

com valores de referência variáveis dependendo do 

laboratório
1,6,7,15,16

. 

O tratamento adotado para a DG é a terapia 

de reposição enzimática (TRE) que surgiu na década 

de 80, com a enzima beta-glicocerebrosidase 

associada a uma porção de carboidrato, a Alglucerase 

(Ceredase®). Este foi o primeiro medicamento 

disponível no mercado em 1991, mas em 1994 foi 

substituída pela Imiglucerase (Cerezyme®) enzima 

beta-glicocerebrosidase obtida por recombinação 

genética e marcada para o macrófago. Apesar de não 

haver consenso sobre a quantidade da enzima 

necessária para manter a reversão dos sintomas, ela 

se mostra eficaz na diminuição dos sintomas no 

fígado, baço, dor óssea, fraturas patológicas e no 

aumento da hemoglobina e plaquetas. O tratamento é 

indicado para o tipo I, sendo ineficaz nas 

manifestações neurológicas nos Tipos II e III, uma 

vez que a enzima não ultrapassa a barreira 

hematoencefálica
2,6,8,16,17

.
  

Como alternativa a terapia de reposição 

enzimática, existe a terapia de redução de substratos 

(TRS). Nessa terapia é usada a sustância Miglustat 

(Zavesca®) que age inibindo a enzima 

glicosilceramida sintase, diminuindo a concentração 

do substrato ao nível que a enzima mutante consiga 

evitar o armazenamento patológico. As vantagens 

dessa substância são a via de administração oral e sua 

capacidade de atravessar a barreira hematoencefálica, 

graças ao baixo tamanho molecular, o que possibilita 

o tratamento da DG tipos I, II e III
6,8,17,18

.  

Na área odontológica existem relatos de 

manifestações bucais como pigmentação amarela e 

petéquias na mucosa, assim como doença periodontal 

e gengival, mas sem comprovação da associação
19-21

.
 

O envolvimento mandibular é geralmente 

assintomático com achados em exames de 

radiográficos de rotina. Pacientes jovens com DG 

podem apresentar erupção dentária tardia. Como 

sangramentos excessivos após exodontias são 

comuns, recomenda-se profilaxia contra diátese 
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hemorrágica, mesmo em pacientes que fazem terapia 

de reposição enzimática
19-24

. 

A presença do cirurgião-dentista no ambiente 

hospitalar se faz cada vez mais necessária, pois os 

pacientes hospitalizados muitas vezes são 

impossibilitados de manter uma higiene bucal 

adequada. O acompanhamento do CD torna-se 

indispensável na avaliação da presença do biofilme, 

cárie dentária, doença periodontal, lesões traumáticas 

entre outras, que apresentam risco ou desconfortos 

aos pacientes hospitalizados. Portanto, a presença do 

CD na equipe multidisciplinar é de grande 

importância na terapêutica e qualidade de vida dos 

pacientes que se encontram nessa condição
25-27

. 

Assim o objetivo deste relato de caso foi 

descrever as características clínicas da doença de 

Gaucher e a realização do tratamento odontológico 

em um paciente hospitalizado com a doença.  
 

CASO CLÍNICO 

Paciente com 3 anos de idade, gênero 

masculino, internado no PSC Zona Sul, com 

diagnóstico de DG Tipo II, apresentando pneumonia, 

bronco displasia e úlcera subglótica (Figura 1). 

Esteve internado na UTI por 46 dias, depois 

transferido para semi-intensiva. Devido à má 

condição de saúde bucal foi solicitada a presença do 

cirurgião-dentista. Na anamnese foi observado que o 

paciente faz uso de Imiglucerase (Cerezyme®), para 

suprimir as manifestações da doença de Gaucher, 

Aerolin® 100mg, Clenil® 250mg.  
 

 
Figura 1: Paciente com diagnóstico de Doença de Gaucher tipo II. 

 

No exame clínico foi observada 

hepatoesplenomegalia, traqueostomia, retardo no 

crescimento e atraso mental (Figura 2). No exame 

intra oral observamos higiene bucal deficiente com 

cáries nos elementos 52, 51, 61, 62, 75, 74, 84 e 85. 

(Figuras 3, 4 e 5) Como o paciente se encontrava 

internado e os focos infecciosos odontológicos 

poderiam influenciar na saúde geral do paciente, os 

procedimentos foram realizados sob anestesia geral 

no centro cirúrgico. Os elementos 52, 51, 61, 62 e 84 

foram extraídos e os outros elementos foram 

restaurados pela técnica do ART (Figuras 7 e 8) 

restabelecendo a saúde bucal do paciente. 
 

 
Figura 2: Paciente com hepatoesplenomegalia e traqueostomia. 

 

 
Figura 3: Elementos cariados 51, 52, 61 e 62. 

 

 
Figura 4: Elementos cariados 84 e 85. 

 

 
Figura 5: Elementos cariados 74 e 75. 
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Figura 7: Exodontia do elemento 84 e restauração do 85. 

 

 

Figura 8: Restauração dos elementos 74 e 75. 
 

DISCUSSÃO 

No paciente com DG tipo II observa-se o 

envolvimento pulmonar que é uma característica 

marcante, pois leva à morte nos primeiros dois anos 

de vida, o que vem de encontro, em parte, com o 

relato apresentado, pois o paciente fez uso de 

respirador mecânico e medicação para as doenças do 

trato respiratório, mas a idade do nosso paciente 

supera a media da expectativa de vida, o que leva ao 

questionamento se foi a TRE e/ou as medidas 

paliativas que prolongaram sua expectativa de vida
9
. 

Neste relato, o paciente apresenta retardo do 

crescimento e atraso mental, corroborando com 

trabalhos que citam essa característica como sendo 

padrão para DG tipo II
1,6

. 

O presente trabalho aponta a importância do 

CD em ambiente hospitalar, devido à incapacidade de 

uma higiene bucal adequada que contribui para o 

crescimento de bactérias e fungos na cavidade bucal, 

favorecendo o surgimento de infecções, que 

influenciam no bem estar do paciente. A presença do 

CD se mostra uma alternativa acessível, de fácil 

execução, necessária e de extrema relevância.  

Neste relato, a presença do CD foi solicitada, 

o que permitiu a identificação de focos de infecção 

bem como a realização do tratamento odontológico 

em nível hospitalar, favorecendo a melhora das 

condições de saúde geral do paciente
25-27

. 

A TRE não combate com eficácia a DG do 

tipo II, pois a enzima não atravessa a barreira 

hematoencefálica. Sua eficácia se restringe apenas ao 

tratamento do tipo I, tipo não neuropático
8,24

.
 
Um 

contraponto ao caso relatado, pois o paciente faz uso 

da TRE. 
 

CONSIDERAÇÕES FINAIS 

A doença de Gaucher é uma doença rara, 

com origem genética, de herança autossômica 

recessiva. O cirurgião-dentista deve ficar atento às 

características clinicas da DG e suas possíveis 

interferências para tratamento odontológico. Apesar 

do envolvimento dentário não ser comum, o 

comprometimento mandibular, maxilar e as 

alterações hematológicas são significantes aos 

procedimentos odontológicos e merecem atenção. 

Portanto cabe ao cirurgião-dentista integrar-se a 

equipe multidisciplinar hospitalar envolvida no 

tratamento de pacientes acometidos com a doença, 

proporcionando, além de promoção da saúde bucal, 

melhora da saúde geral do paciente hospitalizado 

com DG. 
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