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APRESENTAÇÃO

Sabemos que o trabalho do médico humanitário envolve uma grande variedade 
de atividades que podem girar em torno de diversas atividades. Existe um longo e vasto 
caminho muitas vezes pouco iluminado pelos sistemas de comunicação, mas que são uma 
base essencial para o desenvolvimento dessa ciência. Exemplos como de equipes médicas 
que atuam em situações de conflito e pós-conflito, no controle e combate às doenças 
epidêmicas, no atendimento emergencial às vítimas de catástrofes naturais, e garante 
atendimento médico às pessoas excluídas dos sistemas de saúde locais, contribuem para 
esse entendimento.

A proximidade com o paciente e os valores éticos necessitam ser valorizados e 
incentivados, pois geram possibilidades além de pressionarem grandes indústrias e 
governos para que medicamentos acessíveis e de qualidade cheguem às populações mais 
pobres do mundo. 

Tendo em vista a dimensão e a importância dessa temática, a mais nova obra da 
Atena Editora, construída inicialmente de três volumes, direciona ao leitor um novo material 
de qualidade baseado na premissa que compõe o título da obra.

Situações de emergência pedem resposta rápida, com atendimento médico 
especializado e apoio logístico, mas falhas crônicas no sistema de saúde local, como a 
escassez de instalações de saúde, de profissionais qualificados e a inexistência da oferta 
de serviços gratuitos para populações sem recursos financeiros, também podem motivar 
a atuação da organização. Ou seja, uma amplitude de temas que aqui serão abordados 
dentro dos diversos campos de atuação dos profissionais envolvidos. 

De forma integrada e colaborativa a nossa proposta, apoiada pela Atena Editora, 
trás ao leitor produções acadêmicas desenvolvidas no território nacional abrangendo 
informações e estudos científicos no campo das ciências médicas com ênfase na promoção 
da saúde em nosso contexto brasileiro. Desejamos que a obra “Medicina: Longe dos 
holofotes, perto das pessoas” proporcione ao leitor dados e conhecimento fundamentado 
e estruturado.  

Tenham todos uma ótima leitura!

Benedito Rodrigues da Silva Neto
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RESUMO: A doença de Niemann-Pick (DNP) 
é uma doença hereditária, rara e caracterizada 
pela ausência ou deficiência da enzima 

esfingomielinase. Há 3 tipos mais comuns dessa 
doença, tipo A, tipo B e tipo C, embora haja outros 
menos comuns, como tipo D, E e F. Apesar do 
mesmo nome, os subtipos guardam diferenças 
importantes entre eles, porém se assemelham 
nas manifestações clínicas. Esse artigo tem 
como objetivo relatar o caso de um paciente 
pediátrico portador da DNP, demonstrando seu 
quadro clínico e os exames que levaram ao 
diagnóstico. Além disso, foi realizada uma revisão 
de literatura sobre o tema nas bases de dados 
Scielo, BVS e LILACS. O diagnóstico da DNP 
é difícil por conta da baixa disponibilidade dos 
exames necessários, o que acaba dificultando 
o diagnóstico. Além disso, há as limitações 
terapêuticas, sendo o tratamento voltado para 
alívio de sintomas. Logo, é necessários mais 
estudos sobre o assunto para aprimoramento 
dos métodos diagnósticos e da terapêutica. 
PALAVRAS-CHAVE: Doença de Niemann-Pick; 
Erros inatos do metabolismo; Esfingomielinase.   

NIEMANN-PICK DISEASE IN A PEDIATRIC 
PATIENT: A CASE REPORT

ABSTRACT: Niemann-Pick disease (NPD) is 
a rare, hereditary disease characterized by the 
absence or deficiency of the sphingomyelinase 
enzyme. There are 3 most common types of this 
disease, type A, type B and type C, although there 
are others less common, such as types D, E and 
F. Despite the same name, the subtypes have 
important differences between them, but they are 
similar in clinical manifestations . This article aims 
to report the case of a pediatric patient with DNP, 
demonstrating its clinical picture and the exams 
that led to the diagnosis. In addition, a literatura 
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review was carried out on the subject in the Pubmed, Scielo, BVS and LILACS databases. 
Diagnosis of DNP is difficult due to the low availability of the necessary tests, which ends up 
making the diagnosis difficult. In addition, there are therapeutic limitations, with treatment 
aimed at relieving symptoms. Therefore, more studies on the subject are needed to improve 
diagnostic and therapeutic methods.
KEYWORDS: Niemann-Pick disease; Inborn errors of metabolism; Sphingomyelinase. 

1 | 	INTRODUÇÃO
A doença de Niemann-Pick (DNP) é uma doença hereditária, de caráter autossômico 

recessivo, rara, caracterizada pela ausência ou deficiência da enzima esfingomielinase 
ácida, que determina o acúmulo de esfingomielina em diversos tecidos do organismo 
(AHUJA, et al, 2015)

O nome dela advém do fato da descrição inicial ter sido realizada por Albert Nienamm 
em 1914, que descreveu o subtipo A, e, posteriormente, em 1927, Ludwick Pick descreveu 
o subtipo B (FONSECA; LEÃO; OLIVEIRA, 2000).  

Embora apresentem o mesmo nome, a DNP tipo C é genética e bioquimicamente 
diferente do tipo A e B. A primeira é causa por anormalidades no gene responsável pela 
metabolização do colesterol (NPC1) o que acaba levando à diminuição da metabolização 
lisossômica do colesterol e, consequentemente, ao acúmulo dessa substância, 
principalmente, no baço, fígado e cérebro. O motivo para apresentarem o mesmo nome, 
apesar das significativas diferenças, se dá pelas semelhanças sintomatológicas entre elas 
e a limitação tecnológica de décadas atrás, impedindo testes genéticos e enzimáticos que 
permitissem diferencia-las. Vale frisar que existem descrições também de outros subtipos 
menos comuns, como o D, E e F. (FONSECA; LEÃO; OLIVEIRA, 2000).  

Distúrbios no metabolismo da esfingomielinase acabam prejudicando a degradação 
da esfingomielina, fazendo com que ela se deposite, principalmente, nas células do sistema 
monócito-macrófagos. Com isso, essas células atingidas acabam aumentando bastante 
de tamanho devido a deposição em excesso da esfingomielina, sendo então chamadas de 
células espumosas (SANTOS, 2017).

As manifestações clínicas da doença devem-se ao acúmulo de macrófagos repletos 
de lipídios e vacuolizados, denominados células de Niemann-Pick, em vários órgãos, como 
fígado, baço, medula óssea, pulmão e sistema nervoso central (BALDI, 2009).

A DNP atinge recém-nascidos, crianças e adultos de ambos os sexos. O subtipo 
A se manifesta nos primeiros meses de vida e o paciente morre na infância; no subtipo 
B, os primeiros sintomas aparecem na infância, de forma não neuropática, porém 
muitos sobrevivem até a idade adulta; e os subtipos C e D apresentam distúrbios 
neurodegenerativos, com início nos primeiros 2 anos ou mais de vida, ou, ainda, no final da  
infância (SCHWARTZ, 2008).

Embora o diagnóstico presuntivo possa ser feito baseado na história clínica e nos 
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achados radiológicos, os exames laboratoriais — dosagem da atividade da esfingomielinase 
em leucócitos periféricos e cultura com células de fibroblastos ou análise de biópsia de 
medula óssea demonstrando a presença de acúmulo de macrófagos preenchidos por 
lipídios (histiócitos azul-marinho) — são definitivos para o diagnóstico (MENDES, 2012).

Esse artigo tem como objetivo relatar um caso de um paciente pediátrico com DNP 
que abriu o quadro com cianose e ganho ponderal inadequado.

2 | 	METODOLOGIA
Esse artigo trata-se de um relato de caso clínico de um paciente pediátrico no qual 

são relatados seus dados clínicos, a evolução da doença e como foi feito o diagnóstico 
da doença de Niemann-Pick. Além disso, foi feito uma revisão de literatura sobre o tema 
utilizando trabalhos disponíveis nas seguintes bases de dados: Scielo, BVS e LILACS. 
Convém frisar que, por ser uma doença rara, há limitação da quantidade de trabalhos 
disponíveis nas bases de dados. 

3 | 	RELATO DE CASO
Paciente do sexo feminino, 1 ano e 11 meses, cuja mãe relata dificuldade da filha 

em ganhar peso há 1 ano. Quando interrogada sobre esta dificuldade, relata alimentação 
adequada à idade em quantidade e qualidade, iniciada aos 6 meses de vida, sem dificuldade 
de deglutição, porém com queixas gastrointestinais, como enjoo e constipação. Associado a 
isso, apresenta quadros de cianose sem relações diretas à episódios de choro ou estresse 
físico, com predominância em lábios, língua e mãos. Além disso, apresenta retardo do 
desenvolvimento neuropsicomotor, não deambulando e falando poucas palavras. 

A mãe afirma ter feito todo o acompanhamento pré-natal, com gestação sem 
intercorrências  e ter tido parto vaginal, a termo. Após o nascimento, houve um episódio 
de infecção neonatal hospitalar, que resultou em internamento por 24 dias. Relata que na 
época do primeiro internamento, a paciente teve que fazer fototerapia por icterícia, sem 
maiores informações sobre a conduta. Após isso, a mãe relata que a filha apresentou bom 
desenvolvimento até 1 ano antes do segundo internamento. 

Em relação à constituição familiar da paciente, sobressai um importante fator de 
risco para doenças hereditárias que é a consanguinidade da mãe e do pai. Além disso, 
a mãe já teve 3 gestações, sendo que 1 (uma) delas evoluiu para aborto espontâneo. 
Ademais, a criança estava com calendário vacinal em dia, morava em casa com boas 
condições sanitárias e não havia quadros semelhantes ao dela na família. 

Ao exame físico a paciente se apresentava com cianose perioral e em extremidades, 
chorosa e não cooperativa, baqueteamento digital em mãos e pés, tiragem intercostal, baço 
a 6,5 cm do rebordo costal e hipotonia de membros inferiores.. Estava com frequência 
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cardíaca de 77 batimentos por minuto, frequência respiratória de 52 inspirações por minuto 
e saturação de oxigênio de 87%. O peso da paciente na de 7,7 kg (percentil < 3).  

Laboratorialmente, apresentava aldolase 12,3 U/L; LDH 771 U/L e TGO 122/L. O 
restante dos exames laboratoriais, como hemograma, função renal, coagulograma, PCR 
estavam todos dentro da normalidade. 

Em relação aos exames de imagem, foram realizadas radiografia de tórax que 
indicou doença pulmonar difusa. Já na Tomografia Computadorizada de Alta Resolução 
(TCAR) visualizou-se espessamento do interstício septal difuso, achado sugestivo de 
doença de depósito, restringindo, com isso, as hipóteses diagnósticas. O ultrassom 
abdominal demonstrou haver esplenomegalia. Já no ecodopplercardiograma houve o 
achado de hipertensão pulmonar e insuficiência tricúspide. 

O mielograma, por fim, revelou histiócitos presentes com aspecto espumoso, 
sugestivo, juntamente com os outros achados clínicos, laboratoriais e radiológicos de 
doença de Niemann-Pick. 

4 | 	DISCUSSÃO
O achado no mielograma de histiócitos azul marinho (células Niemann-Pick) e células 

espumosas constituem atualmente o parâmetro mais facilmente utilizado nestes casos 
para diagnóstico. Porém, este achado não permite diferenciar entre os subtipos da doença. 
Para isso, seria necessário a avaliação da atividade enzimática da esfingomielinase, além 
da análise dos alelos mutantes, a fim de diferenciar entre os subtipos. Infelizmente, não 
foi realizado esses exames por indisponibilidade deles no hospital, segundo relatou a mãe 
(SANTOS, 2017). 

A definição etiológica exata se faz bastante relevante, principalmente, em doenças 
de acúmulo, pois o amplo espectro clínico varia desde uma doença neonatal visceral fatal 
a uma doença neurodegenerativa crônica no adulto. A ausência de exames mais simples e 
menos onerosos que possam dar o diagnóstico, assim como a vasta apresentação clínica 
da doença, constituem grandes entraves ao diagnóstico e tratamento de algumas doenças 
de armazenamento lisossomal, como a DNP (BRAGA, 2015).

Convém frisar que, de posse desse diagnóstico, torna-se necessário o 
aconselhamento genético, haja vista se tratar de uma doença, cuja herança é autossômica 
recessiva. Dessa maneira, os pais desse indivíduo carregam em seus genes, cada um uma 
cópia do gene mutante podendo comprometer qualquer um dos sexos, sem manifestar 
sinais e sintomas da doença (SANTOS, 2017).

Atualmente, o tratamento da doença está direcionado para a estabilização das 
manifestações neurológicas. Além disso, há a possibilidade de tratamento dos pacientes 
por meio da terapia de redução do substrato. Por se tratar de uma doença rara, boa parte 
dos estudos trabalham com poucos casos e dentro desse cenário escasso de evidências, 
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a maioria dos pacientes tem início precoce da doença, principalmente em alguns tipos 
específicos da doença, sendo o início do adulto menos incapacitante do que o início infantil 
(LORENZONI, 2014). 

5 | 	CONSIDERAÇÕES FINAIS
Portanto, a DNP constitui ainda um desafio para a prática médica, tanto pela 

dificuldade em se fazer o diagnóstico correto, quanto pelas limitações terapêuticas.
O fato de ser uma doença rara, com poucas pessoas acometidas, torna esse desafio 

ainda maior, pois, obviamente, as informações acabam sendo mais limitadas. 
Pesquisas mais amplas envolvendo novas abordagens terapêuticas para a 

doença de Niemann-Pick estão ainda sendo desenvolvidas. É de vital importância que os 
profissionais da área da saúde demostrem maior interesse no conhecimento dessa doença, 
a fim de que seu diagnóstico seja mais precoce e, posteriormente, busque-se garantir um 
tratamento mais eficaz. 
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