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Introducao

A Doenca de Gaucher (DG) € a Doenca LisossOmica de
Deposito mais comum com prevaléncia mundial de
1:50000 individuos. A Doenca de Gaucher é causada
pela deficiéencia de beta-glicosidase (GBA), gerando o
acumulo de glicosilceramidas nos lisossomos, que causa
varios sintomas aos pacientes como anormalidades
esqueléticas, comprometimento do sistema nhervoso,
acumulo de lipideos complexos nos tecidos e disfuncoes
organicas como hepatoesplenomegalia, anemia
progressiva, trombocitopenia e leucopenia. Outra enzima

relacionada a DG é a quitotriosidase (QT), cuja atividade
esta aumentada. Atualmente o diagnostico padrao ouro
é feito através da medida da atividade da GBA em
leucocitos e da QT em plasma. Neste trabalho propomos
a miniaturizacao das técnicas em sangue impregnado em
papel filtro (SPF) da GBA e QT como forma de triagem e
a miniaturizacédo da GBA em leucdcitos como forma de
confirmacao do diagnostico. Estabelecemos também,
novos valores de referéncia e ponto de corte para estas
tecnicas.

Materiais e Métodos

As técnicas miniaturizadas foram realizadas e lidas em
placas de 96-pocos e foi mantida a relacao entre os
reagentes. As técnicas em SPF foram miniaturizadas de
Civallero et al (2006) e em leucdcitos de Peters et al
(1976).

Conclusao

Este estudo mostrou que a miniaturizacao das técnicas
em SPF e leucocitos se mostraram eficientes para a
deteccdo de novos pacientes para DG em populacao de
alto-risco, assim reduzindo os custos e a quantidade de

amostra para o diagnostico.

Resultados

As miniaturizacdes foram consideradas validas, com r>0,70
e p< 0,001, por correlacao de Pearson com as tecnicas
originais.

Os novos valores de referéncia e ponto de corte para
as técnicas miniaturizadas estao apresentados na Tabela 1.

Tabela 1 — Valores de Referéncia das Técnicas em SPF e leucécitos

Enzima Amostra At|y|d§1(je Ponto de Corte
Enzimatica
GBA* Pacientes com DG 0-25
(SPF) o 2,77
Controles Saudaveis 3,04 -7,09
(g;—;) Pacientes com DG 38,04 - 2249 46,10
Controles Saudaveis 0-4451
GBA** Pacientes com DG 0-5,03 650
(Leucocitos)  Controles Saudaveis 8,01 — 35,63 ’

* Atividade enzimatica expressa em nmol/h/mL.
** Atividade enzimatica expressa em nmol/h/mg de proteina.

Apos padronizadas as miniaturizagcbes, uma amostra
de 274 individuos de alto risco para DG foi triada com estas
técnicas. 13,5% desta amostra foi confirmada com DG
(Figura 1).
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