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APRESENTAÇÃO 

O projeto UNIMAGEMPAM surgiu no ano 2015 com o objetivo de auxiliar no conteúdo 
didático extracurricular dos alunos de graduação de Medicina do Centro Universitário de 
Patos de Minas (UNIPAM), criando, assim, mais um alicerce entre o processo de ensino-
aprendizagem aliando a prática médica e o diagnóstico por imagem ensinado em sala de 
aula. Essa iniciativa foi idealizada pela Dra. Ana Flávia Bereta Coelho Guimarães, professora 
do curso de Medicina, especificadamente da disciplina de Habilidade de Diagnóstico por 
Imagem do (UNIPAM). Este é o nono evento promovido pelo projeto. Trazendo agora do 
tema: Doenças Raras. 
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RESUMO: A Doença de Gaucher é uma 
enfermidade genética caracterizada pela 
deficiência da enzima beta- glicosidase ácida. 
Dessa forma, o objetivo do presente estudo é 
apresentar a importância da avaliação clínica 
e, principalmente, radiológica na investigação 
da doença de Gaucher. As bases de dados 
utilizadas foram: PUBMED, Google Acadêmico e 
SciELO no período de 2001 até 2020, utilizando 
o termo “Doença de Gaucher” associado 
com diagnóstico, fisiopatologia, radiologia 
e tratamento. Os resultados mostraram que 
mesmo que a doença seja diagnosticada por 
meio da deficiência da dosagem da enzima e 
a radiologia é extremamente importante para o 
diagnóstico e tratamento precoce, bem como 
para a monitorização das manifestações da 
doença, sobretudo o acometimento ao esqueleto 
ósseo. Os achados da pesquisa mostraram nas 
técnicas de diagnóstico de imagem as principais 
anormalidades ósseas como: osteopenia, 
osteoporose, osteonecrose, imagem em “frasco 
de Erlenmeyer” e alterações articulares. As 
modalidades de imagem que podem ser utilizadas 
na investigação são: a radiografia simples, a 
tomografia computadorizada, o ultrassom, a 
ressonância magnética e a absorciometria de 
raios-X de dupla energia. Portanto, a radiologia 
tem um destaque como método complementar 
no diagnóstico desta patologia.
PALAVRAS-CHAVE: Doença de Gaucher, 
Doenças Raras, Radiologia.

GAUCHER DISEASE: CLINICAL-
RADIOLOGICAL DIAGNOSIS

ABSTRACT: Gaucher disease is a genetic 
disorder characterized by deficiency of the acid 
beta-glucosidase enzyme. Thus, the objective of 
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the present study is to present the importance of clinical and, mainly, radiological evaluation in 
the investigation of Gaucher disease. The databases used were: PUBMED, Google Scholar 
and SciELO from 2001 to 2020, using the term “Gaucher disease” associated with diagnosis, 
pathophysiology, radiology and treatment. The inferior results that even if the disease is 
diagnosed by deficiency of the enzyme dosage and radiology is extremely important for 
early diagnosis and treatment, as well as for monitoring the manifestations of the disease, 
especially the involvement of the bone skeleton. The best research findings in diagnostic 
imaging techniques as major bone abnormalities such as: osteopenia, osteoporosis, 
osteonecrosis, “Erlenmeyer flask” image and joint changes. The forms of image that can be 
used in the investigation are: simple radiography, computed tomography, ultrasound, magnetic 
resonance and dual energy X-ray absorptiometry. Therefore, a radiology is highlighted as a 
complementary method in the diagnosis of this pathology.
KEYWORDS: Gaucher disease, Rare diseases, Radiology.

INTRODUÇÃO
Doença de Gaucher (DG) é a principal doença de deposição lisossômica, ocorre 

devido a deficiência da enzima glicocerebrosidase (β-glicosidase ácida) e a deposição das 
células de gaucher nos tecidos e órgãos. É uma doença genética de caráter recessivo 
autossômico, classicamente dividida em três tipos: tipo 1 não neuropática ou do adulto, tipo 
2 neuropática aguda, e tipo 3 neuropática subaguda, as duas últimas sendo tratadas como 
infanto-juvenis (CAMELO; DRAGOSKY; DRELICHMAN, 2016; MARTINS et al., 2003).  

A DG é uma doença rara na população geral com prevalência de 1 a cada 40.000 
nascimentos, mas apresenta maior prevalência em alguns grupos étnicos como os judeus 
asquenazes (1:450), o tipo 1 é o mais prevalente, representando até 95% dos casos 
de acordo com a fundação americana National Gaucher Foundation. De acordo com o 
Ministério da Saúde, em 2014, no Brasil havia 670 pacientes em tratamento para a DG.

Tem como manifestações mais comuns: hepatomegalia, esplenomegalia, alterações 
esqueléticas, fratura patológica e alterações neurológicas e cognitivas. Muitas dessas 
alterações geram achados em exames de imagens que podem ser guia no diagnóstico 
dessas doenças, como a clássica deformidade em frasco de Erlenmeyer na extremidade 
distal do fêmur e aumento do tamanho hepático e esplênico (DANDANA et al., 2016).

OBJETIVO
O estudo busca apresentar a Doença de Gaucher para acadêmicos e demonstrar a 

importância dos achados radiológicos na condução até o diagnóstico, evitando o atraso no 
diagnóstico e tratamento da doença. Justifica-se pela baixa abordagem sobre conteúdos de 
doenças raras no decorrer da graduação em medicina. 

METODOLOGIA
O presente estudo trata-se de uma revisão bibliográfica utilizando artigos e relatos 

de caso selecionados nas plataformas Scientific Eletronic Library Online (SciELO); Google 
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Acadêmico e US National Library of Medicine National Institutes of Health (PUBMED). 
A busca foi realizada para o período compreendido entre 2001 e 2020, incluindo artigos 
publicados em língua portuguesa e inglesa. Foi utilizado o termo “Doença de Gaucher” 
associado com diagnóstico, fisiopatologia, radiologia e tratamento.

DISCUSSÃO
A DG, foi descrita pelo médico Philippe Charles Ernest Gaucher em 1882. Trata-

se de um transtorno autossômico recessivo com alteração no gene GBA (1q21). Tais 
alterações gênicas provocam a deficiência enzimática de glicocerebrosidase que induz 
uma acumulação de glucocerebrosídeo no interior dos lisossomas do sistema retículo-
endotelial. Essa deposição acontece principalmente em tecidos do sistema imunitário 
monocítico-fagocítico, no entanto, em casos mais graves pode haver acumulo também nos 
pulmões, nos rins e no sistema nervoso central (FERREIRA, 2011; GOLDMAN; SCHAFER, 
2014, SOARES, 2016). 

O Tipo 1 incide em 1:40 000 a 1:60 000 nascimentos e seus achados mais 
frequentes são anormalidades e fraturas ósseas, osteonecrose, esplenomegalia, anemia, 
trombocitopenia, leucopenia e fadiga. O tipo II, é mais comum em lactentes com 4-5 meses 
de idade, ocorrendo de 1:100 000 nascidos vivos. Esse tipo possui um quadro neurológico 
grave, extenso comprometimento visceral, aumento do tônus muscular, estrabismo, 
falha de crescimento e típico estridor laríngeo devido a laringoespasmos. No tipo III, com 
incidência de 1:100 000 nascidos, o quadro clínico é marcado por retardo mental e de 
crescimento, hepatoesplenomegalia moderada, hiperesplenismo, alterações esqueléticas 
e pode haver desenvolvimento de crises epiléticas mioclônicas (BREIGEIRON; MORAES; 
COELHO, 2018, GOLDMAN; SCHAFER, 2014, LEITE; ROCHA, 2017, SOARES, 2016, 
REIS et al., 2020).

O diagnóstico da DG deve ser suspeitado diante de uma esplenomegalia sem 
uma etiologia explicada, com ou sem história de hemorragias sem causas aparentes 
ou manifestações esqueléticas e diante de crianças com uma hepatoesplenomegalia 
relacionada com uma clínica neurodegenerativa (FERREIRA et al., 2008). O diagnóstico 
definitivo da DG é feito pela análise da dosagem da enzima beta-glicosidase ácida nos 
leucócitos ou em fibroblastos da pele (SOARES et al., 2016; FERREIRA et al., 2011). 

O esqueleto ósseo é afetado na maioria dos pacientes, logo, é significativo a 
investigação precoce e rotineira por meio de técnicas de imagem, como radiografia, 
tomografia computadorizada (TC) ou ressonância magnética (RM) (FERREIRA et al., 2008; 
MELLO et al., 2015).  Na apresentação das anormalidades nos portadores da DG, a RM 
é mais sensível do que a TC (SOARES et al., 2016). Os achados radiológicos que podem 
estar presentes são: osteopenia difusa, osteoporose, imagem em “frasco de Erlenmeyer”, 
alterações articulares, necrose da cabeça do fêmur e do úmero, lesões líticas e fraturas 
patológicas. 

Um dos achados mais comuns é a imagem em “frasco de Erlenmeyer” (figura 1). É 
um achado clássico, em que ocorre o alargamento ósseo juntamente com um afilamento 
da cortical, gerando uma alteração da concavidade (MENDONÇA et al., 2001). No fêmur 
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distal, esta deformidade está presente em até metade dos portadores da doença, porém, 
ela pode ser observada em outras enfermidades, como a doença de Niemann-Pick, sendo 
assim ela não é específica da DG. A RM ponderada em T1 mostra a infiltração da medula 
e a ponderada em T2 é a técnica mais sensível para a avaliação de infartos ósseos ativos. 
(NAGRAL, 2014).  Após a terapia enzimática (figura 2), a medula demostra aumento do 
sinal, evidenciando que retornou ao aspecto normal (NUSSBAUM et al., 2016).

Figura 1: Arquivo de Radiologia Esquelética 2014. Radiografia em AP dos joelhos mostra o 
achado clássico da doença em frasco de Erlenmeyer dos fêmures e das tíbias.

Figura 2: Arquivo de Thompson & Thompson Genética Médica, 2016. Imagem em orientação 
coronal (T1) da pelve e fêmur antes e depois do tratamento com a terapia enzimática.

A osteopenia pode ser extrema, tem aspecto de regiões de osteólise circunscritas 
e simula metástases, mieloma múltiplo, displasia fibrosa e osteossarcoma (MENDONÇA 
et al, 2001). Essa alteração atinge aproximadamente 65% dos portadores do tipo 1 da 
doença, além de ser mais grave nos pacientes esplenectomizados (MISTRY et al., 2011). 
Já a osteoporose é difusa (figura 3) devido a expansão da medula.
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Figura 3:  Arquivo de Radiologia Ortopédica – Uma Abordagem Prática, 2017. A radiografia AP 
mostra o adelgaçamento da cortical causado pela osteoporose difusa.

O acometimento das articulações é frequente, principalmente a do quadril. A infiltração 
dos glicocerebrosídeos no osso resulta em necrose e destruição da cartilagem articular e 
o estresse sucessivo da articulação pode gerar uma obliteração de todo o espaço articular 
(MENDONÇA et al., 2001). Entretanto, as epífises não são acometidas pela infiltração de 
glicolipídios, elas perduram-se com predomínio de gordura (figura 4) (CERRI et al., 2017). 
Na cabeça femoral a osteonecrose (figura 5 e 6) é uma complicação usual. A etiologia ainda 
é incerta, sendo capaz de ser secundária a obstrução venosa ou arterial por células de 
Gaucher, a insuficiência vascular ou por compressão extrínseca (MENDONÇA et al., 2001).  
E por fim, outra deformidade que pode ser encontrada é a destruição óssea com morfologia 
de favos de mel (figura 7) (GREENSPAN; BELTRAN, 2017).

Figura 4: Arquivo de Tratado de Radiologia. Volume 3: Obstetrícia, Mama, Musculoesquelético, 
2017. Ressonância magnética coronal ponderada em T1.



 
Capítulo 4 32

Figura 5: Arquivo de Radiologia Ortopédica – Uma Abordagem Prática, 2017. A radiografia AP 
da pelve apresenta osteonecrose da cabeça do fêmur esquerdo.

Figura 6: Arquivo de Radiologia Ortopédica – Uma Abordagem Prática, 2017. Ressonância 
magnética sagital ponderada em T1 do joelho apresenta uma infiltração da medular, esclerose 

e infartos ósseos.

Figura 7: Arquivo de Radiologia Ortopédica – Uma Abordagem Prática, 2017. Parte proximal do 
úmero direito com o aspecto em favos de mel.

Na avaliação da esplenomegalia e da hepatomegalia pode-se utilizar o ultrassom, 
a TC ou RM. Pode ocorrer o acúmulo no fígado ou no baço de células de Gaucher, logo, é 
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importante determinar os volumes desses órgãos (NAGRAL, 2014).  
O acompanhamento do comprometimento esquelético na DG é relevante para que 

o tratamento seja realizado de forma precoce e para evitar as complicações irreversíveis, 
como o infarto e a necrose avascular (MELLO et al, 2015). As técnicas de imagem do 
esqueleto ósseo mostram o nível de infiltração e substituição da medula óssea pelas 
células de Gaucher, o que gera perda do trabeculado e redução da densidade óssea, 
principalmente, na epífise e metáfise de ossos longos. (MENDONÇA et al., 2001).

CONSIDERAÇÕES FINAIS:
Portanto, apesar do diagnóstico definitivo da DG ser feito pela análise da dosagem 

da enzima beta-glicosidase ácida nos leucócitos ou em fibroblastos da pele, o tecido ósseo 
é afetado na maior parte dos pacientes e o acompanhamento do comprometimento do 
mesmo é importante para que se trate e evite sequelas irreversíveis, como o infarto ósseo 
e a necrose avascular.  Mesmo com grande avanço tecnológico, a radiografia convencional 
ainda tem papel relevante como método complementar na avaliação esquelética na doença 
de Gaucher. Dessa forma, é de relevante importância o acompanhamento por meio de 
exames complementares de imagem.
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