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Introducdo: A Doenca de Gaucher (DG) é uma doenca lisossomal causada por uma mutagdo no
gene da glicocerebrosidase. Essas muta¢gdes sdo encontradas em todos 0s grupos étnicos, mas com
frequéncia maior em judeus Ashkenazi. Estudos na populacdo de Ashkenazi encontraram uma
frequéncia maior de mutacdes do gene GBA nos portadores de Doenca de Parkinson (DP). Outro
estudo nesta populacdo mostrou maior ocorréncia de DP em familiares de pacientes portadores de
DG. Objetivo: Verificar ocorréncia de DP em familiares de pacientes portadores de DG. Método:
Foram recrutados pacientes com DG e selecionados controles saudaveis no HCPA. Apos o termo de
consentimento foi aplicado o BSQP no qual h4 9 itens visando identificar sintomas de DP nos
familiares do entrevistado, e uma pergunta direta sobre a existéncia de DP na familia. Casos com
escores BSDP igual ou superior a 15 eram convidados para uma avaliacdo neuroldgica. Resultados:
Foram comparados 17 casos e 23 controles. Nenhum paciente era homozigoto para N370S e néo
havia nenhum descendente dos Ashkenazi. Obtemos informac¢des de 510 parentes dos casos e 506
dos controles. Parentes dos controles mostraram uma tendéncia a ter mais suspeita de DP. Apds
estratificacdo para grau de parentesco e idade, ndo foi mostrado diferenca significativa. Perguntando
para o familiar entrevistado se alguém na familia tinha DP, encontramos 2 parentes nos casos e
nenhum nos controles. Nove parentes de controles e 3 parentes de casos receberam escores acima
de 15. Entramos em contato com 4 parentes de controle e um parente de caso. O diagnéstico de DP
foi encontrado em um bisavé de um caso. Conclusdo: Nao detectamos aumento no risco para DP
nos parentes de pacientes com DG até o momento.
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