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Resumo:

O presente trabalho constitui uma narrativa baseada nas experiéncias do autor, graduando de
Medicina da Universidade Federal do Ceara (UFC), referente a sua trajetoria desde os 8 anos
de idade, quando foi diagnosticado com um erro inato do metabolismo, a doenca de Gaucher
tipo I, até a atualidade. Visando-se no relato pessoal, a caracterizagdo de como é conviver
com a patologia, suas limitagdes, sintomaticas e o processo psicoldgico de aceitacdo de ser

portador de uma doenca rara, sem cura, e de tratamento continuo.
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Abstract:

The present work is a narrative based on the author's experiences, studying medicine at the
Federal University of Ceard (UFC), where he refers to his trajectory since he was 8 years old,
when he was diagnosed with an inborn error of metabolism, the disease of Gaucher type I, to
the present day. Aiming at the personal report, the characterization of what it is like to live
with the pathology, its limitations, symptoms and the psychological process of acceptance of
being a carrier of a rare disease, with no cure, and continuous treatment and the Brazilian

legislation for patients with diseases rare.
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As memorias de uma crianga, que desde os 8 anos de idade viveu e conheceu a dinamica e 0
funcionamento de um hospital, sem duvidas é rica em informacdes e quando acrescentada aos
fatores que a circundam, a mesma toma uma proporcao na vida e histéria do individuo sem
precedentes. Nascido e criado no interior do Rio Grande do Norte em uma cidade chamada
Martins, ndo seria diferente o conceito e a dificuldade em estar constantemente doente,
refletidos na dificuldade médica de se entender e pesquisar novas patologias, naquela
localidade. Uma crianca com bom estado fisico-psicolégico desempenha seu protagonismo
desde cedo, realizando atividades cotidianas de uma crianca normal, seja pulando, correndo,
brincando, algo fora da realidade de um menino de barriga grande e de pernas finas, sempre
com a aparéncia anémica e um cansago extremo, algo sem explicacdo a época, assim resume-

se minha infancia.

Em meados de junho de 2008, as sintométicas se apresentavam como maior continuidade e
agravando-se ainda mais, ocasionando desmaios subitos (sincopes) caracterizada por uma
reducdo rapida do fluxo sanguineo cerebral e podendo ter causas variadas [, Salientando que
0 desmaio levou-me a procurar o servigo hospitalar da minha cidade, que na referida data,
encontrava-se uma médica plantonista recém chegada na cidade, a médica em questdo fez
algo que eu ndo entendia e que nunca tinha recebido, ela tocou minha barriga, a mim causou
tamanha estranheza, pois seria a primeira vez que o médico tocava minha barriga, que em
termo médico seria 0 ato de palpacdo, que € um exame feito com os dedos e com a méo
inteira a fim de explorar clinicamente os 6rgdos e determinar certas caracteristicas, como
temperatura resisténcia, tamanho [&. Ao exame percebeu-se um significativo aumento do
figado e do baco, a conduta foi a solicitacdo de uma ultrassonografia de abdome total para
confirmacdo do aumento dos 6rgdos citados anteriormente. Para a realizacdo do exame
desloquei-me juntamente com familiares para a capital para a realizagdo do exame de
imagem a qual ndo era realizado em minha cidade natal, depois da realizacdo da
ultrassonografia confirmou um quadro grave de hepatoesplenomegalia que € o aumento de
tamanho significativo do baco e do figado. No dia da ultrassonografia iniciou-se minha busca
para um diagnéstico, tentando entender qual doenca causava aquelas sintomaticas. Ao
deparar-me com tamanha incerteza eu e minha mée deslocamos até a capital do RN, a cidade
de Natal em busca de um melhor acompanhamento investigativo de qual seria a doenca que
acometia-me, a partir desse momento foi uma luta intensa de tentar descobrir qual era a
patologia que causava tamanha sintomatica, onde as hipoOteses diagnésticas proferidas por

especialistas atenuavam-se de leucemia por caracterizacdo dos nimeros baixos de plaguetas



ao exame, a doenga de calazar por causa aumento significativo do bago e figado, o qual

confunde-se com a sintomatica apresentada.

Foram oito meses de muitos exames, consultas, internacdes, pois o quadro de hepatomegalia,
anemia, estd se agravando a cada dia. Diante, que no decorrer da luta para um diagndstico
definitivo, o departamento de genética da UFRN entrou “em campo” na investiga¢do do meu
quadro clinico, em que foi solicitado um exame anatomo-patoldgico para investigacdo de
uma doenca chamada Gaucher, uma doenc¢a pouco conhecida, porém, com sintomaticas e
sinais bem parecidos ao apresentado no meu quadro clinico. Ao submeter-me ao exame, a
surpresa ao resultado, com a descricdo de “os aspectos histologicos sdo compativeis com a
doenca de Gaucher”,onde o diagndstico foi confirmado através de atividade da Beta-
glicosidase em leucdcitos; 1,9 (VR 10-45) e Quitotrisidase; 22.162 (VR 8,8 -132). US de
abdome 2007; Hepatoesplenomegalia e Vesicula biliar com parede espessada.
Anatomopatologico de bidpsia hepatica:Os cortes histologicos revelam tecido hepético
apresentando espagos porta exibindo leve infiltracdo inflamatoria mononuclear sem acesso a
placa limitante e auséncia de deposi¢do de colageno periportal. Os hepatocitos encontram-se
arranjados em traves Unicas com citoplasma e nucleo de aspecto habitual. Os espacos
sinusoidais encontram-se dilatados por células de Kupffer Hiperplasiadas e preenchidas por
material eosinofilico claro fibrilar. A histotécnica do PAS revela material fibrilar claro no
interior das células supracitadas e resistentes a didstase. As colora¢cdes do Tricrémico de
Masson, Perl’s e reticulina ndo evidenciam alteragdes, onde 0s aspectos histoldgicos sdo
compativeis com a doenca de Gaucher, que diante do achado comegou uma nova batalha,
acesso ao tratamento caro e de uma formula farmacéutica importada, disponivel apenas nas
farméacias de alto custo, que ao solicitar acesso ao medicamento, formam longos 60 dias, até
conseguir tomar a primeira dose do farmaco utilizado em pacientes com diagndstico de
Gaucher, o medicamento com nome de imiglucerase, onde o tratamento consiste na Terapia
de reposicdo enzimatica com Imiglucerase, endovenoso, na dose de 60Ul/kg/dose a cada 15
dias, que impede a progressdo da doenca e melhora, substancialmente, as manifestacdes ja

instaladas, com reversdo do quadro clinico e laboratorial [,

A partir da administracdo do medicamento, minha vida mudou, em aspectos fisicos-clinicos e
psicologicos, pois a medicacdo causa um bom prognostico ao uso continuo do medicamento,

a doenca ¢ caracterizada como uma deficiéncia fisica e genética por apresentar um erro inato



do metabolismo do grupo de doencas lisossomicas de deposito, de heranca autossémica
recessiva € causada pela deficiéncia de beta-glicosidase acida ou beta-glicocerebrosidase, que
leva ao acumulo de glicolipidios nos macréfagos, principalmente, no baco, figado, medula
Ossea e pulmédo. A forma ndo neuropatica, a do tipo I, afeta criancas e adultos que podem
apresentar graus varidveis de hepatoesplenomegalia, pancitopenia e lesbes &sseas
progressivas. Apds inicio de infusfes senti melhora da fraqueza muscular, das crises de dor
Ossea e de sangramentos, inclusive com melhora do quadro intestinal. Entretanto vale
ressaltar que na auséncia do tratamento, ocorre progressao de infiltracdo medular, fraturas
Osseas, e extrema auséncia de calcios nos 0ssos causando fraqueza e hepatoesplenomegalia,
com progressiva anemia e plaquetopenia, ocasionando risco de sangramentos. Devido ao
aumento de volume esplénico, h& risco de rotura em casos de trauma leve, e por conta do

infiltrado em medula 6ssea, osteopenia progressiva, com risco de fraturas patolégicas. 4]
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