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de exclusdo e requer como confirmac¢do uma bidpsia com
coloragdo por vermelho do congo amiléide positiva. Con-
clusdo: A amiloidose é uma doenca de dificil diagnéstico, por
causa de suas diferentes manifesta¢des sistémicas e local-
izadas. Visto que mesmo na suspeita clinica, deve-se afastar
todas as outras possiveis causas antes de seguir bidépsia com
coloragdo vermelho congo. Dessa forma este relato mostra a
importéancia do diagnéstico precoce em virtude da gravidade
e dificuldade do tratamento, ja que na forma AL o tratamento
com Melfalana IV e transplante autélogo, sé resultam em 40%
de resposta, tornando o progndstico reservado nos casos diag-
nosticados tardiamente.
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Objetivos: Os erros inatos do metabolismo (EIM)
relacionam-se com a falta de atividade de uma ou mais
enzimas especificas que resultam em manifestacdes nos
orgaos atingidos. A doenca de Gaucher se caracteriza como
um EIM, sendo uma doenca hereditaria, autossomica e reces-
siva, descrita na literatura como a lipidose mais frequente.
Essa doenca é caracterizada pela deficiéncia na atividade
da enzima lisossomal beta-glicosidase, que quando inativa
causa acumulo de glicolipidio nos macréfagos. Essa deficién-
cia induz a alteracdes histolégicas nos 6rgdos do sistema
imunolégico, como figado, baco, linfonodos e medula 6ssea.
Os sinais mais caracteristicos da doenca sdo a esplenome-
galia, a hepatomegalia e o enfraquecimento dos ossos.
Existem trés tipos dessa doenca, mas apenas o I e o III
podem ser tratados com a terapia de reposicdo enzimatica.
Tendo em vista a unanimidade da comunidade cientifica em
relacdo aos beneficios na qualidade de vida dos pacientes
que fazem o tratamento de reposicio enzimatica, bem como
reconhecendo que a doenca de Gaucher ainda é pouco
presente na producdo cientifica brasileira, esse presente
estudo tem por objetivo avaliar o conhecimento referente ao
tratamento dessa doenca, bem como evidenciar a importan-
cia da producdo de conteudo cientifico a respeito dos EIM,
que ainda que raros, podem ser altamente incapacitantes.
Materiais e métodos: Trata-se de um estudo de revisdo de
literatura de artigos brasileiros publicados na base de dados
Scielo. O termo Doenca de Gaucher foi colocado e 24 artigos
foram encontrados, mas apenas 3 possuiam um enfoque
mais especifico sobre o tratamento com reposicdo enzimética
na doenca de Gaucher. Resultados: No que se refere aos
aspectos genéticos da doencga, os trés artigos citaram seu
cardter recessivo e autossémico, e dois artigos mencionaram
a maior prevaléncia da doenca entre os judeus Ashkenazi. Os
trés artigos dissertaram sobre os trés fendétipos da doenca,
bem como apontaram que o tipo I é o mais comum. A
hepatomegalia foi unanimemente elencada como o sintoma
mais comum da doenca. A terapia de reposicdo enzimdtica

foi recomendada pelos trés artigos, para os tipos I e III da
doenga, apds a confirmacgdo do diagnéstico por dosagem da
atividade enzimatica da beta-glicosidadese. A média de idade
dos pacientes estudados em dois artigos diferiu um pouco,
sendo 16,9 anos em um artigo e 19,6 no outro. Em ambos
os artigos com andlise de pacientes foi observada uma mel-
hora de todos os parametros ao longo do tratamento, como
anemia, trombocitopenia, hepatomegalia, esplenomegalia e
dor éssea. Dois artigos sugerem o uso da mesma dose, 35
U/Kg a cada duas semanas e um artigo sugere entre 30 e 120
U/Kg, a depender do estagio de risco do paciente. Discussao:
Identificou-se que existe um pequeno nimero de artigos em
portugués relacionados a essa doenca. Nota-se que ha muita
concordancia entre os trabalhos e unanimidade no que se
refere a melhora na qualidade de vida dos pacientes que se
utilizam da reposicdo enzimdtica. Entretanto, a quantidade
limitada de artigos influencia negativamente na tentativa
de estabelecer padrdes nacionais. Conclusdo: Conclui-se
que ainda que exista consenso no que tange aos principais
pontos da doenca, ainda existem poucos estudos publicados
no Brasil e isso prejudica o estabelecimento de padrdes no
tratamento da doenca, o que evidencia a necessidade de mais
estudo sobre o tema.
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O HTLV-1 é o agente etiolégico da Leucemia Linfoma
de Células T do Adulto e Mielopatia Associada ao HTLV-
1/Paraparesia Espastica Tropical (HAM/TSP). Estd relacionado
também a outras doencas inflamatdrias como uveite, artrites,
dermatites, polimiosites. Poucos tratamentos sdo diponiveis
para sintomaticos portadores de HTLV-1. O derivado de N-
acilhidrazona, o LASSBio-1386, possui atividade imunomodu-
ladora, antiproliferativa e anti-inflamatéria e ndo foi estudado
no contexto do HTLV-1. Objetivo: Determinar o efeito do com-
posto LASSBio-1386 in vitro sobre a proliferacéo, ciclo celular,
apoptose, necrose e na carga proviral em células mononu-
cleares do sangue periférico (PBMC) de individuos infectados
pelo HTLV-1. Métodos: Trata-se de um estudo experimental
em individuos assintomaticos, individuos com diagnéstico de
HAM/TSP e em voluntérios da Fiocruz, com idade igual ou
superior a 18 anos, atendidos no Centro de HTLV da Escola
Bahiana de Medicina e Saude Publica de Salvador. A IC50
foi obtida através de linfoblastos cultivados na presenca e
na auséncia de diferentes concentra¢cdes de LASSBio 1386,
em seguida foi avaliada a inibicdo da proliferagdo na PBMC
dos individuos infectados pelo HTLV-1 assintomaticos e com
HAM/TSP na presenca e na auséncia do composto. Para avaliar
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a morte celular foi realizado ensaio sobre indugdo de apop-
tose/necrose e ciclo celular por citometria de fluxo na PBMC
de HAM/TSP e de assintomaticos. Para determinar o efeito
antiviral de LASSBio 1386 foi realizada a quantificacdo da
carga proviral na PBMC de individuos infectados HAM/TSP
e assitomaticos na presenca e na auséncia do composto.
Resultados: O IC50 do LASSBio-1386 foi de 1uM. A inibicdo
de proliferacdo de linfécitos observada na concentragdo de 1
uM foi de 32% nas células dos individuos com HTLV-1 assin-
tomaticos e no grupo HAM/TSP foi de 72%. Quanto a andlise
do ciclo celular, apoptose e necrose nao houve diferenca de
resultado na anélise dos grupos de individuos na presenca de
LASSBio-1386. A carga proviral reduziu 43,4% na presenca do
composto nas células dos individuos com HTLV-1 assintomati-
cos e 67% nos individuos com HAM/TSP. Discussdo: Neste
estudo ocorreu maior inibicdo de proliferacdo de linfécitos
nos pacientes com HAM/TSP quando comparado com os indi-
viduos com HTLV-1 assintomaéticos. As células de individuos
com HAM/TSP apresentam maior intensidade de proliferacdo
esponténea de linfécitos quando comparado individuos com
HTLV-1 assintomaticos. Esta maior taxa de proliferacdo espon-
ténea de linfécitos pode justificar a presenca de uma maior
inibicdo de proliferacdo de linfécitos encontrada nos experi-
mentos realizados nas células dos individuos com HAM/TSP.
O estudos prévios demonstram que com baixas doses de
LASSBio-1386, inclusive utilizando a mesma concentracdo
que realizamos neste estudo (0,5, 1 e 2 uM), houve inibicdo
da proliferacdo celular de esplendcitos de camundongos in
vitro. A proliferacdo espontéanea dos linfécitos provocada pela
infeccdo do HTLV-1 contribui significante com a patogénese
da HAM/TSP, quanto maior proliferacdo espontdnea, maior
a destruicdo da medula espinhal podendo levar a sintomas
associados como perda de funcionamento dos membros infer-
iores e imobilidade. A inibicdo da proliferacdo esponténea
pode retardar a progressao da doenca e pode diminuir a sin-
tomatologia ligada a HAM/TSP. Conclusdo: LASSBio-1386 tem
um efeito antiproliferativo em células de individuos infecta-
dos pelo HTLV-1 e reduz a carga proviral.
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Introdugdo: A Histiocitose de células de Langerhans (HCL)
é uma neoplasia de proliferacdo clonal das CL, a apresentacéo
clinica depende da localizacdo e extensdo da doenca. Pode
manifestar-se de forma localizada em tunico sistema (SS) ou
multiplos sistemas (MS). Quando localizada é mais comum
infiltrando medula 6ssea e pode envolver sitios adjacentes,

descoberta incidentalmente por outras desordens organicas.
Multiplos sitios tem como preferéncia pele, ossos, figado e
baco, muito comum apresentarem lesdes liticas, na doenca
disseminada pode surgir sintomas de infec¢do generalizada,
incluindo erupgoes de pele, anemia e hepatoesplenomegalia.
Em adultos a incidéncia é de 1: 1.000.000 e uma idade média
de 34 anos. Na infincia LCH tem uma incidéncia relatada
de 1: 200.000, com pico entre idades 1-4 anos. Exposicdo do
caso: Mulher, 42 anos relata que em 2012 iniciou quadro de
lesoes avermelhadas dolorosas em regido de mucosa do palato
duro, sem outros sintomas. Procurou por um cirurgidobu-
comaxilofacial realizou tratamento com triancinolona, sem
sucesso e apos piora das lesdes, o mesmo iniciou éleo de giras-
sol ionizado e em julho de 2014 biépsia da mucosa palatina,
que evidenciou Histiocitose de células de Langerhans. Ndo
houve melhora e refere piora das lesoes e perda de 03 dentes.
Em setembro de 2019 em sua primeira consulta no servigo
de hematologia do HUB-UNB/Ebserh, encontrava-se em bom
estado geral, além da lesdo ulcerada, eritematosa e dolorosa
em palato duro seu exame fisico era normal. Exames de
Tomografias computadorizadas de pescoco, térax e abdome
sem sinais de doenca; ressonéncia magnética de crénio tam-
bém normal; exames laboratoriais dentro dos limites da
normalidade; exame imunonoistoquimico da lesdo apresen-
tava seguintes marcadores positivos: CD1a, proteina S100,
presenca de mutacdo do gene BRAF V600E. Achados com-
pativeis com Histiocitose de células de Langerhans. Iniciado
tratamento conforme protocolo (LCH-A1l grupo 1). Paciente
retornou para reavaliacdo ao fim do primeiro curso do trata-
mento com melhora das lesdes, considerada em resposta
parcial. Até o momento estd na semana 48 de tratamento
de um total de 52 semanas, com boa resposta sem out-
ras manifestacoes da doenca. Discussdo/Conclusdo: O caso
exposto trata-se de HCL - SS, de acordo com o primeiro estudo
internacional para HCL em adultos realizado pela Histiocyte
Society em 2004, os pacientes com HCL- SS devem ser tratados
com tratamento tépico e observacdo, HCL - MS recebem trata-
mento sistémico, no caso da paciente exposta a localizacdo é
considerada um sitio especial pois, dificil e delicado acesso a
terapia local e proximidade do SNC deve receber quimioter-
apia sistémica, por 6 a 12 meses, de acordo com relatos da
literatura tem altas taxas de resposta variando de 64% a 100%.
Foi o tratamento escolhido para paciente do caso, 2 cursos
de Prednisona 1 mg/kg/dia durante 4 semanas com intervalo
de 2 semanas, Vinblastina 6 mg/m? 1 vez por semana por 6
semanas com intervalo de 21 dias entre os cursos, seguido
de manutencdo com 6-mercaptopurina 30 mg/m? (méx: 50
mg/dia), prednisona 1 mg/kg D1 ao D5, Vinblastina 6 mg/m?
no D1 a cada 21 dias até completar 52 semanas do inicio do
tratamento. A HCL pode ser reativada e levar a sintomas locais
cronicos ou induzir disfunc¢do orgénica. Raramente o LCH esta
associado a tumores malignos. Porém, acompanhamento e
monitoramento sdo necessarios.
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