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INTRODUCAO: A doenga de Gaucher (DG) é uma doenga lisossémica causada pela deficiéncia da enzima glicocerebrosidase
devido a mutagdes no gene GBA1. As manifestagdes clinicas da DG podem incluir alteragdes hematoldgicas, viscerais, 6sseas e
neuroldgicas. Estudos sugerem maior prevaléncia de deficiéncia de vitamina B12 em pacientes com DG, chegando a 40% em judeus
Ashkenazi DG tipo | ndo tratados. A definicdo de deficiéncia de vitamina B12, que depende dos valores dos niveis vitamina B12 total,
transcobalamina (forma ativa), homocisteina e acido metilmalénico, difere na literatura. No HCPA, s&o disponibilizadas de forma
assistencial as medidas de vitamina B12 total e de homocisteina no plasma. OBJETIVO: Determinar a prevaléncia de redugdo dos
niveis de vitamina B12 e elevagdo dos niveis de homocisteina no plasma de pacientes com DG acompanhados pelo Centro de
Referéncia do Estado do Rio Grande do Sul. METODOS: Estudo retrospectivo baseado na revisdo de prontuarios. Foram incluidos
pacientes que possuiam disponiveis no minimo uma medida de vitamina B12 e uma de homocisteina. Consideraram-se niveis de
vitamina B12 reduzidos aqueles inferiores a 211 pg/mL, quando usado o método de quimioluminiscéncia, ou inferiores a 243 pg/mL,
quando usado o método de eletroquimioluminiscéncia; foram considerados niveis aumentados de homocisteina aqueles superiores a
15 umol/L. RESULTADOS: Foram incluidos 41 pacientes (DG tipo |=37; tipo 1I=1; tipo 11I=3), estando 39 em tratamento (Terapia de
Reposicdo Enzimatica (TRE)=37 e Terapia de Redugéo do Substrato=2). A mediana do tempo de tratamento foi 8,14 anos [0,39-
21,5]. A mediana das doses de TRE foi 20 Ul/Kg/infusdo [15-60]. Constatou-se redugdo de vitamina B12 em 6 pacientes (14,63%) em
pelo menos uma medida analisada; dois deles fizeram reposigdo da vitamina e tiveram seus niveis normalizados. Em relagdo a
homocisteina, cinco pacientes (12,19%) tiveram niveis séricos elevados; desses, dois, ambos DG tipo |, mostraram niveis elevados
de homocisteina e redugdo de vitamina B12 concomitantemente. CONCLUSAO: O estudo revelou prevaléncia de deficiéncia de
vitamina B12 inferior a dos pacientes Ashkenazi e, também, associagdo entre deficiéncia de vitamina B12 e aumento dos niveis de
homocisteina no plasma, ressaltando a importancia de se fazer andlise seriada tanto da vitamina B12 como da homocisteina no
acompanhamento de pacientes com DG para que se possa intervir e evitar morbidades. Unitermos: Doenga de Gaucher; Vitamina
B12; Homocisteina
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