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Ao Editor:

A doenca de Niemann-Pick (DNP) é uma
afeccdo de depdsito lisossomal rara, generalizada
e grave, caracterizada por deposicdo intracelular
de esfingomielina por insuficiéncia na producao
da enzima esfingomielinase.”) Do ponto de vista
respiratdrio, os varios tipos de DNP, incluindo o
tipo B, podem apresentar acometimento pulmonar
com progressiva perda da funcdo pulmonar e
achado radiologico sugestivo. Relatamos o caso
de uma paciente do sexo feminino, 27 anos,
com DNP tipo B. Foi inicialmente encaminhada
para acompanhamento ambulatorial em 2003,
com historia de hepatoesplenomegalia e retardo
no desenvolvimento neuropsicomotor desde a
infancia. A DNP foi confirmada por dosagem
de esfingomielinase em leucdcitos periféricos, a
qual estava diminuida (0,009 nmol«h~".mg™' de
proteina; valor de referéncia: 0,745 nmol«h~'emg™'
de proteina). Sorologias para H1V, venereal
disease research laboratory e hepatite B e C
foram negativas, e FAN foi ndo reagente. A
doenca de Gaucher foi afastada por dosagem
normal de beta-glicosidase. A paciente evoluiu
com ascite e queixa de dispneia leve, sendo
encaminhada para o servico de pneumologia.
Foi submetida a um teste de caminhada de seis
minutos (TC6; distancia percorrida = 396 m;
distancia prevista = 724 m), com dispneia intensa
ao final do exame (escore da escala de Borg
modificada = 9), mas sem dessaturacio de oxigénio
(Sp0O, = 97%); a espirometria revelou-se sugestiva
de disturbio ventilatério restritivo [VEF = 1,77 L
(619% do previsto); CVF = 2,07 L (57% do previsto);
relagdo VEF [CVF = 8500]. A radiografia de torax
néo evidenciou alteracdes pulmonares. A TCAR
revelou espessamento de septos interlobulares
em bases e apices, com a presenca de derrame
pleural a direita (Figuras 1a e 1b).

A paciente evoluiu com insuficiéncia hepatica
cronica, sendo submetida a transplante hepatico
ortotopico, com esplenectomia em setembro de
2010. Quatro meses apds, houve completa reversdo
dos sintomas respiratdrios. Naquela ocasido, uma
nova prova de funcdo pulmonar revelou melhora
dos parametros espirométricos [VEF = 2,53 L
(80,7% do previsto); CVF = 2,79 L (77,8% do
previsto); e relagdo VEF /CVF = 90,8%)], assim
como houve melhora na distancia percorrida no
TC6 (a distdncia percorrida subiu para 426 m,
sem dessaturagdo — Sp0O, = 98%). Uma nova
TCAR revelou o desaparecimento do derrame
pleural (Figura 1c), mas com persisténcia de
espessamento dos septos interlobulares.

A DNP é uma entidade rara, de carater
autossdmico recessivo, caracterizada pela
deposicdo anormal de esfingomielina no sistema
reticuloendotelial. O tipo B apresenta manifestacdes
clinicas heterogéneas, caracterizando-se
principalmente por hepatoesplenomegalia
e hiperesplenismo progressivo, sendo o
envolvimento neurologico habitualmente ndo
encontrado ou ocorrendo com leve intensidade.
O diagnostico requer anamnese e exame fisico
detalhados, associados a dosagem da atividade
da esfingomielinase, que se mostra diminuida em
leucdcitos periféricos, e cultura com células de
fibroblastos ou andlise de bidpsia da medula 6ssea
revelando histidcitos azul-marinhos caracteristicos.
Pode ocorrer acometimento respiratério secundario
ao acumulo de macrofagos com deposito de
esfingomielina em vias aéreas distais e alvéolos,
o0 que leva a uma deterioracdo gradual da
fun¢do pulmonar, reduzindo a tolerancia ao
exercicio. A manifestacdo ¢ heterogénea, variando
desde quadros assintomaticos até insuficiéncia
respiratdria, podendo evoluir com a progressao
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Figura 1 - Imagens de TCAR. Em a e b, espessamento de septos interlobulares em bases e apices, com a
presenca de derrame pleural a direita. Em c, resolucdo do derrame pleural em base direita e persisténcia do

espessamento de septos interlobulares.

da doenca, levando a hipoxemia com necessidade
de oxigenoterapia.??

Achados da doenca na TCAR sdo comuns
na DNP tipo B independentemente da idade
do paciente. A dissociacdo clinico-radioldgica-
funcional ¢é frequente.”) Ndo existe correlacdo
entre achados tomograficos e a evolucéo clinica
na DNP tipo B.

As alteracdes morfoldgicas na TCAR incluem
espessamento dos septos interlobulares,
principalmente nos lobos inferiores, com
opacidades em vidro fosco, geralmente em regides
apicais. Apesar de ndo serem predominantes,
o padrio de pavimentacio em mosaico® e a
presenca de cistos pulmonares® foram descritos.
A espirometria pode revelar, com a evolucédo da
doenca, disturbio restritivo leve a moderado,
reducdo da capacidade de difusdo do mondxido
de carbono e alteracdes significativas em teste
de caminhada, como diminuicdo na distancia
percorrida e dessaturacdo de oxigénio.®”

Existem poucos relatos na literatura de
pacientes com DNP tipo B submetidos a transplante
hepatico, e pouco se sabe sobre a evolucio da
doenca apds essa terapéutica.®) No presente
relato, a paciente evoluiu assintomatica apos
a cirurgia, sendo as queixas respiratorias e os
achados iniciais da espirometria provavelmente
relacionados ao acometimento hepatico da doenca
(derrame pleural, ascite e pancitopenia consequente
ao hiperesplenismo). Em relacdo aos achados
tomograficos apos o transplante hepatico, houve
desaparecimento do derrame pleural; porém,
houve persisténcia do espessamento dos septos
interlobulares. O TC6 foi realizado sem registro
continuo da Sp0,, 0 que poderia ser mais adequado
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para observar melhor a resposta da paciente
ao esforco, e ndo foi medida a capacidade de
difusdo do mondxido de carbono.®

Em resumo, a DNP é uma doenca sistémica,
cujo diagnostico pode ser dado na infancia, quando
sdo observados restricdo no desenvolvimento e
hepatoesplenomegalia. Os achados tomograficos
compativeis, assim como o teste de funcio
pulmonar, sdo importantes ferramentas no
acompanhamento do paciente com acometimento
respiratério na DNP.
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