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Vivendo com a Doença de Gaucher tipo 1: narrativas do adoecimento 
com uma doença rara, crônica e ‘invisível’

Living with Gaucher Disease Type 1: narratives of falling ill with a rare, chronic, and 
‘invisible’ disease

Carolina Franco de Souza Toneloto ¹ 

RESUMO 
O objetivo deste artigo é o de tentar evidenciar as diferentes formas de viver e de com-
preender a Doença de Gaucher tipo 1, uma doença rara, crônica, e, muitas vezes, “invisí-
vel”, revelando as singularidades destas experiências através das narrativas elaboradas pelos 
adoecidos. A pesquisa que o originou foi realizada por meio de entrevistas semiestruturadas, 
guiadas por um roteiro norteador, que produziram as narrativas aqui expostas. Os entrevista-
dos foram contatados de modo intencional, por meio da técnica da ‘bola de neve’ (snowball). 
Das entrevistas obtidas, três foram escolhidas como estudos de caso. Os principais temas 
que emergiram destas narrativas foram: a importância do diagnóstico; as particularidades da 
rotina imposta pelo tratamento de reposição enzimática; e as singularidades no manejo das 
informações relativas às Doença de Gaucher tipo 1 e à atuação do tratamento no organismo. 
Estas narrativas demonstraram que os adoecidos são portadores de um tipo específico de 
conhecimento, que, por estar atrelado a interesses práticos, pode ampliar os interesses da co-
munidade científica sobre este adoecimento e melhorar a qualidade dos serviços direcionados 
a estas pessoas, cujas vozes merecem continuar a ser ouvidas e ainda melhor compreendidas 
em estudos posteriores. 
Palavras-chave: narração; doenças raras; pesquisa qualitativa; Doença de Gaucher.

ABSTRACT 
This article aimed to highlight the different forms of living and understanding Gaucher Dis-
ease Type 1, a rare, chronic, and often “invisible” disease, revealing the specificities of these 
experiences through the narratives elaborated by the patients. The originating research was 
carried out through semi-structured interviews guided by a script, which produced the narra-
tives. The interviewees were contacted intentionally through the ‘snowball’ technique. Three 
interviews were chosen as case studies. The primary themes that emerged from these narra-
tives were the importance of diagnosis, the specificities of the routine imposed by enzyme 
replacement treatment, and the singularities in the management of information related to 
Gaucher Disease Type 1 and the performance of treatment in the body. These narratives 
demonstrated that the sick are carriers of a specific type of knowledge, which, because it is 
linked to practical interests, can broaden the interests of the scientific community regarding 
this illness and improve the quality of services directed to these people, whose voices deserve 
to be heard and even better understood in subsequent studies. 
Keywords: narration; rare diseases; qualitative research; Gaucher disease.

INTRODUÇÃO
O objetivo deste artigo é o de tentar evidenciar as diferentes formas 

de viver e de compreender a Doença de Gaucher tipo 1, uma doença rara, 
crônica, e, muitas vezes, “invisível”, revelando as singularidades destas ex-
periências através das narrativas elaboradas pelos adoecidos. 
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A Doença de Gaucher
A Doença de Gaucher é considerada um erro inato do metabolismo, e a mais comum dentre 

as doenças do depósito lisossômico conhecidas (SUN, 2018). É uma doença genética, autossômica 

e recessiva, hereditária, crônica e progressiva, causada pela deficiência (ou incapacidade) do orga-
nismo em produzir uma enzima, chamada de beta-glucosidase ácida, ou glucocerebrosidase. (GRA-
BOWSKI et al., 2006). 

As ‘células de Gaucher’ (macrófagos que parecem ‘inchados’ quando vistos no microscópio, 
por conta do acúmulo de glucocerebrosídeo em seu interior), muito características deste adoecimento, 
acumulam-se principalmente nos tecidos do fígado, baço, pulmão e medula óssea dos adoecidos, por-
que são locais ricos em macrófagos. A presença de células de Gaucher substituindo células normais 
no organismo faz com que os órgãos afetados aumentem de tamanho, e tenham suas funções alteradas 
(BARIS et al., 2015).

A Doença de Gaucher é classificada em três tipos, de acordo com o grau de envolvimento 
neurológico (ROSENBLOOM et al., 2013). O tipo 1 é caracterizado como sendo a forma não-neu-
ronopática, e os tipos 2 e 3 são classificados como sendo formas neuronopáticas, com manifestações 
sintomáticas mais graves (GRABOWSKI, 2008).  

Os sintomas da Doença de Gaucher tipo 1 são viscerais (hepatomegalia, esplenomegalia), 
hematológicos (anemia, leucopenia, plaquetopenia) e ósseos (dores ósseas, osteopenia e osteoporose) 
(DANDANA et al., 2015). Nas manifestações mais graves da doença (Doença de Gaucher tipos 2 e 
3) persiste também o acúmulo de glicocerebrosídeo nos tecidos do sistema nervoso central, causando, 
além das manifestações sintomáticas apresentadas pelo tipo 1, graus variáveis de comprometimento 
neurológico (GRABOWSKI, 2008).  Vale lembrar que a apresentação destes sinais e sintomas costu-
ma ser heterogênea, e variar de pessoa a pessoa, bem como a faixa etária deste diagnóstico (STONE; 
BASIT; MASTER, 2022).

De acordo com o Protocolo Clínico e Diretrizes Terapêuticas para a Doença de Gaucher, em 
2017 havia 670 pacientes em tratamento no Brasil (BRASIL. Ministério da Saúde, 2017). Atualmen-
te, e por conta do aumento da densidade populacional brasileira, já deve haver mais de 1.000 casos 
diagnosticados no Brasil (BREIGEIRON et al., 2018). Na população em geral, a incidência da Doen-
ça de Gaucher é de aproximadamente 1 / 40.000 a 1 / 60.000 nascimentos, aumentando para 1/800 em 
judeus de origem ashkenazi (STIRNEMANN et al., 2017). A prevalência da Doença de Gaucher tipo 
1 é de 1,5: 100.000 nascimentos (o que corresponde a 95 % dos casos); do tipo 2 é de 0,2: 100.000 
(0,1 a 0,2 % dos casos); e do tipo 3 é de 0,1: 100.000 (0,1 dos casos) (WANG et al., 2022).

Assim que o diagnóstico da Doença de Gaucher tipo 1 é obtido (preferencialmente por meio 
de um exame que mede a atividade da enzima beta-glicocerebrosidade no sangue, que, depois de 
colhido é esfregado em um papel especial e enviado à análise bioquímica), o adoecido é orientado 
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a proceder o tratamento medicamentoso, para prevenir ou minimizar os principais sintomas deste 
adoecimento (NALYSNYK et al., 2016). Há duas formas de tratamento disponíveis: a terapia de re-
posição enzimática (TRE), e a terapia de redução do substrato (TRS). Estas duas terapêuticas atuam 
de maneiras diferentes no organismo e distinguem-se quanto à sua prescrição: a TRE é aplicada por 
meio de infusões quinzenais, em ambientes hospitalares, e a TRS é ministrada em forma de compri-
midos, ingeridos diariamente (MISTRY et al., 2017). Tanto a TRE quanto a TRS são compostas por 
medicações de alto custo, que são disponibilizadas pelo Sistema Único de Saúde (SUS) brasileiro.

Do total de adoecidos diagnosticados e em tratamento no Brasil em 2017, aproximadamente 
96% faziam uso de TRE, e 4% da TRS. De acordo com o protocolo de tratamento brasileiro, a terapia 
de redução do substrato não deve ser a primeira linha de tratamento a ser prescrita. Apenas os por-
tadores da Doença de Gaucher de tipos 1 e 3 que sejam maiores de 18 anos, e pessoas que eventual-
mente apresentem hipersensibilidade, efeitos adversos graves, ou quadros clínicos instáveis durante 
o tratamento com a terapia de reposição enzimática é que podem se qualificar para receber a terapia 
de redução do substrato (BRASIL. Ministério da Saúde, 2017).

Há muitas pessoas com Doença de Gaucher tipo 1 assintomáticas ou pouco sintomáticas, que 
podem passar boa parte da vida (ou a vida toda) sem receber qualquer diagnóstico (FERREIRA et al., 
2011). A invisibilidade de sintomas é geralmente evidente em indivíduos que aderem ao tratamento 
de reposição enzimática (MISTRY et al., 2017), gerando questionamentos, como as narrativas deste 
estudo vieram a demonstrar. 

Um adoecimento crônico
A Doença de Gaucher tipo 1, além de rara, é também crônica. É uma doença que, atualmente, 

não possui cura, mas que, como já foi dito, pode ser controlada pelo uso de medicações de uso con-
tínuo.

Para as ciências sociais, o conceito de ‘doença crônica’ refere-se a uma realidade que envolve 
a totalidade da vida dos adoecidos, e que origina formas de conhecimento personalizadas sobre a 
doença e seus tratamentos, com informações apropriadas do saber científico que passam a ser reinter-
pretadas e ressignificadas ao longo do tempo (BURY, 1991). É fato que o adoecimento de longa dura-
ção traz consequências às biografias dos sujeitos, que aprendem a lidar e a conviver com sintomas e 
tratamentos de longo prazo, que passam a ganhar significados e importâncias variáveis de acordo com 
os diferentes contextos socioculturais em que os adoecidos se inserem (CANESQUI, 2007).

De acordo com as relações estabelecidas pelos adoecidos entre o significado, o tempo e o con-
texto de seu adoecimento (WILLIAMS, 2000), a enfermidade crônica pode representar uma “ruptura 
biográfica” à sua vida cotidiana e à sua individualidade, alterando o relacionamento com seu corpo, 
sua subjetividade (ou self) e com a realidade social à sua volta (BURY, 1982). A partir do diagnós-
tico, o adoecimento crônico passa a incitar processos de negociação da própria identidade, atuando 
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como um importante elemento na vida cotidiana e na mediação das relações sociais dos adoecidos 

(CASTELLANOS, 2014). Por este motivo, os estudos socioantropológicos sobre os adoecimentos 
crônicos requerem pontos de vista multidimensionais (CANESQUI, 2007) e interdisciplinares (GO-
MES; MENDONÇA; PONTES, 2002) para ajudar a conferir visibilidade e incrementar as demandas 
destas pessoas junto à sociedade, além de destacarem as dimensões subjetivas e intersubjetivas das 
experiências com o adoecimento (HERZLICH, 2004). 

Um adoecimento invisível
Os portadores da Doença de Gaucher tipo 1 experimentam melhoras significativas em seu 

estado de saúde a partir do momento em que iniciam o tratamento de reposição enzimática, apre-
sentando reversões rápidas de muitos dos sintomas existentes antes do diagnóstico (MISTRY et al., 
2017). Este processo de invisibilização dos sintomas, e de certo modo, da própria doença, pode fazer 
com que seus portadores vivenciem episódios de deslegitimação de suas experiências e necessidades 
no cotidiano, especialmente por parte daqueles que desconhecem as características desta condição 
(JOACHIM et al., 2003). Isto engendra, nas narrativas deste adoecimento, uma certa ‘aflição narrato-
lógica’ (LAVIE-AJAYI; ALMOG; KRUMER-NEVO, 2012): uma batalha, travada pelos adoecidos, 
para elaborar, ao mesmo tempo e de acordo com as circunstâncias, narrativas em que buscam ignorar 
a sua condição de adoecidos, e narrativas em que reconhecem esta enfermidade, sob o ônus de acabar 
dando início a processos de estigmatização e de despromoção de sua identidade (JOACHIM et al., 
2000).

A alfabetização (ou literacia) em saúde, pode ser uma importante ferramenta para o enfrenta-
mento destes processos. Segundo a Organização Mundial de Saúde, este conceito refere-se à possi-
bilidade de as pessoas ‘acessarem, compreenderem, avaliarem e usarem informações e serviços’ para 
promoverem e manterem uma boa saúde, para si mesmas e para os outros ao seu redor (OMS, 2021). 
Desta forma, quanto maior o grau de alfabetização em saúde de uma pessoa, mais ela terá condições 
de tomar decisões adequadas para o seu bem-estar. Por isso, a alfabetização em saúde é também ‘um 
importante marcador da desigualdade’ entre as pessoas (PAVÃO et al., 2021).

É geralmente no momento do diagnóstico que os indivíduos tomam conhecimento da existên-
cia da Doença de Gaucher pela primeira vez, e recebem as primeiras informações referentes às carac-
terísticas deste adoecimento, seu prognóstico e seus tratamentos. Emerge, a partir daí, o significativo 
papel dos médicos e de outros profissionais de saúde que acompanharão a trajetória destes enfermos, 
coordenando a complexa gestão de seu tratamento. A qualidade destas alianças terapêuticas pode 
fazer com que os adoecidos possam se envolver mais proativamente nos processos de tomada de de-
cisão sobre sua saúde (MERKER et al., 2021), aumentando sua resiliência (NÁFRÁDI et al., 2017), 
e produzindo impactos positivos sobre a aderência às terapias propostas (SUCUPIRA et al., 2007). 

Por isso, Charon (2001) aponta para a necessidade de estudantes e profissionais da área da 
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saúde estarem sempre atentos às ‘dimensões narrativas’ da medicina. Tais dimensões incluem o de-
senvolvimento de habilidades como a ‘leitura atenta’, a ‘escrita reflexiva’ e o ‘discurso autêntico’, 
para que possam  oferecer cuidados mais ‘precisos, engajados, autênticos e eficazes’ aos doentes. Ao 
ouvir (ou ler) com atenção o que os adoecidos têm a dizer, os profissionais de saúde podem contribuir 
com a legitimação de suas experiências, e compreender melhor os diversos modos pelos quais eles 
conduzem as suas vidas cotidianas. Tourette-Turgis (2016) reconhece, ainda, que a experiência com 
o adoecimento é também um tipo de conhecimento de inestimável valor, capaz de apontar caminhos 
e direções a serem tomadas de maneira coparticipativa (entre adoecidos e equipe de saúde), e de am-
pliar o conhecimento sobre as necessidades, as demandas e os cuidados adotados pelos enfermos para 
o gerenciamento de suas vidas. 

Narrativas do Adoecimento
Para Schütz (1979), o Senso Comum é o terreno, por excelência, em que se desenvolvem as 

ideias e as práticas que permeiam as estratégias e as formas de lidar com os acontecimentos. Inspi-
rado na Fenomenologia de Schütz, Alves (1993) afirma que a experiência da enfermidade se assenta 
sobre os sistemas de referência do senso comum, que, por sua vez, legitimam os comportamentos 
individuais por meio de crenças e quadros de referência coletivos. Para o autor, a experiência do 
adoecimento é um fenômeno intersubjetivo, moldado pelo conhecimento do senso comum, podendo 
ser expressa e compartilhada por meio das histórias contadas pelos adoecidos. 

Kleinman (1988) elaborou, pela primeira vez na literatura socioantropológica, a expressão 
illness narratives. Para ele, o ato de contar histórias é uma forma significativa pela qual os adoecidos 
podem materializar e dotar de sentido o sofrimento causado por seu adoecimento. As narrativas do 
adoecimento prestam-se à escuta e à análise das histórias dos adoecidos sobre sua experiência com a 
enfermidade (HYDÉN, 1997), oferecem um rico ‘contexto de significados’ (SCHÜTZ, 1979) para as 
ações desempenhadas frente à doença e seus tratamentos, tendo o potencial de demarcar o seu lugar 
junto a outras formas de conhecimento sobre este processo, como o saber científico e o senso comum. 

Bruner (1991) afirma que as narrativas são uma versão da realidade. Sendo assim, não há 
necessidade de verificações empíricas sobre seu conteúdo, de qualificar as histórias como verdadei-
ras ou falsas, ou de esmiuçar o modo como o texto foi construído. A tarefa do cientista deve ser a de 
analisar o modo como as narrativas operam como instrumentos mentais de construção da realidade. 

Polkinghorn (1988) afirma que as narrativas são ‘esquemas de significados’ pelos quais as 
pessoas dotam de sentido e de temporalidade as suas ações. Tais histórias possibilitam a compreensão 
do propósito da vida e das ações cotidianas, dotam de significado os episódios específicos da vida 
de cada pessoa, e oferecem entendimento aos eventos passados e o planejamento para ações futuras. 

Mishler (2002) afirma que as narrativas devem ser analisadas à luz da ‘mão dupla do tempo’, 
uma vez que: ‘o passado não está gravado em pedra, e o significado dos eventos e experiências está 
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constantemente sendo reenquadrado dentro dos contextos de nossas vidas (...).’ (MISHLER, 2002, p. 
105). Neste processo contínuo de influência do tempo sobre as narrativas, Bury (2001) salienta a im-
portância dos ‘pontos de virada’ biográficos: ‘incidentes que muitas vezes ocorrem de modo repentino 
e inesperado’ (BURY, 2001, p. 107): ações que, quando narradas, mostram que o passado está sendo 
constantemente lembrado e reinterpretado à luz dos acontecimentos presentes e das expectativas de 
futuro. O autor ressalta que, sob condições de adversidade, as pessoas sentem necessidade de reexa-
minar e de recontar as suas histórias de vida, na tentativa de manter um sentido de identidade diante 
das rupturas biográficas vivenciadas. Neste processo, o adoecido constrói e reconstrói sua própria 
identidade ao posicionar-se nestes roteiros, continuamente.  

Diante do sofrimento, faz-se necessário tentar ‘ouvir o indizível’, como  recomendam alguns 
autores preocupados com este fenômeno (MAKAROFF; SHEILDS; MOLZAHN, 2013; WERNER; 
ISAKSEN; MALTERUD, 2004), e buscar nas entrelinhas das narrativas do adoecimento onde pos-
sam repousar os pontos mais sensíveis destas experiências. 

Tipologias Narrativas
As ‘tipologias narrativas’ são um modo específico de classificar as narrativas do adoecimento 

já bem conhecidas e utilizadas em pesquisas na área das ciências sociais em saúde sobre a experiência 
do adoecimento, e que cabe ser exposta nesta Introdução.

Num dos primeiros estudos sobre esta temática, Robinson (1990) argumenta que as narrativas 
do adoecimento podem ser classificadas e nomeadas, para melhor compreender os significados con-
tidos nas mudanças dos estados pessoais de saúde, ocasionados por uma doença crônica (no caso de 
seu estudo, da esclerose múltipla). Para o autor, as narrativas do adoecimento podem ser entendidas 
como histórias de vida tematicamente organizadas, apresentando trajetórias narrativas particulares 
(classificadas pelo autor como estáveis, progressivas ou regressivas), que possibilitam o acesso ao 
mundo pessoal de cada adoecido. 

São bem conhecidas, e utilizadas pela literatura socioantropológica sobre as narrativas do 
adoecimento, as tipologias elaboradas por Hydén (1997), Frank (1995; 2007), Williams (1984), e 
Bury (2001). Esta última, foi a opção escolhida para a análise das narrativas dos estudos de caso deste 
artigo.

Bury (2001) oferece sua tipologia classificando as histórias sobre o adoecimento crônico. 
As ‘narrativas contingentes’ abarcam histórias sobre eventos entendidos pelo narrador como causas 
prováveis de seu adoecimento, expressando efeitos em seu corpo, subjetividade, e vida cotidiana. 
As ‘narrativas morais’ revelam as dimensões, dada pelo adoecido, a suas histórias, de avaliação e de 
julgamento das dinâmicas que envolvem seu corpo, sua subjetividade, e seu entorno social, restritas a 
uma ‘performance narrativa’ que demonstra a ascendência e o controle do adoecido em relação à sua 
trajetória. Há ainda as ‘narrativas centrais’, que estabelecem conexões entre a experiência de adoeci-
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mento e os significados do sofrimento, por meio da análise dos gêneros narrativos (heroico, trágico, 
cômico, etc.), e do uso particular da linguagem e do repertório simbólico nos processos narrativos.

Assumindo, portanto, que as narrativas possuem a capacidade de captar e de transmitir as dife-
rentes maneiras de sentir e de viver o adoecimento sob o ponto de vista dos verdadeiros protagonistas 
deste processo (os adoecidos), e que há escassez na literatura sobre a experiência dos adoecidos com 
a Doença de Gaucher tipo 1, é que a elaboração deste artigo, e do estudo que o originou, encontram-se 
justificados. 

METODOLOGIA
Este artigo derivou-se de um dos capítulos de uma tese de doutorado em saúde coletiva (TO-

NELOTO, 2017). Trata-se de uma pesquisa qualitativa, que utilizou referenciais teóricos das ciências 
sociais em saúde para explorar a experiência com o adoecimento de Gaucher tipo 1, através das narra-
tivas elaboradas pelos adoecidos. Na referida pesquisa, foram realizadas entrevistas em profundidade 
ancoradas em um roteiro semiestruturado com nove pessoas (quatro homens e cinco mulheres) diag-
nosticadas com Doença de Gaucher tipo 1.  Por suas características peculiares e distintivas das demais 
narrativas obtidas, foram escolhidas as narrativas de três entrevistados (uma mulher e dois homens) 
para figurarem como estudos de caso neste artigo. Os estudos de caso representam uma estratégia 
importante da pesquisa qualitativa, porque podem fornecer o conhecimento mais aprofundado sobre 
uma determinada realidade, permitindo formular hipóteses para o encaminhamento de pesquisas pos-
teriores (TRIVIÑOS, 1987). 

Os entrevistados foram contatados de modo intencional, através da técnica da ‘bola de neve’ 
(ou snowball), que consiste em identificar e localizar os primeiros narradores, que então indicam 
outras pessoas com as mesmas características para participarem do estudo.  A primeira pessoa a ser 
entrevistada foi contatada por uma rede social, e todas as demais foram indicadas pelos entrevistados 
anteriores. Em dado momento, a técnica da bola de neve se esgotou, e constatou-se que os dados 
obtidos já haviam alcançado um ponto de saturação, encerrando-se a busca por novos entrevistados. 

Os participantes residiam em cidades próximas a Campinas (interior do estado de São Paulo), 
e as entrevistas foram feitas pela pesquisadora em suas casas. Todos empreendiam o tratamento de re-
posição enzimática com o medicamento Imiglucerase (Sanofi/Genzyme) em um hospital universitá-
rio público da cidade de Campinas (SP), onde também recebiam o devido acompanhamento médico.

Os dados produzidos nas entrevistas em profundidade deram origem a ‘narrativas breves’ 
(MISHLER, 1986): respostas dadas pelos participantes no contexto de uma entrevista em profundi-
dade. Este material foi submetido à análise temática de conteúdo (BARDIN, 2009) para identificar 
e organizar os aspectos mais relevantes da experiência com a Doença de Gaucher tipo 1 em núcleos 
de sentido. Estes núcleos, por sua vez, foram agrupados em temáticas que pudessem sintetizar e 
contextualizar as narrativas, e acolher discussões e comentários da pesquisadora sobre os trechos 
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selecionados.
Os nomes dos entrevistados e das cidades em que residiam foram substituídos por iniciais de 

nomes fictícios (no caso dos nomes), e por nomes fictícios (no caso dos nomes das cidades), tendo 
sido mantidas as suas idades e profissões à época da coleta de dados (entre os anos de 2015 e 2016). 
Antes de cada entrevista, cada pessoa recebeu, leu e assinou uma cópia do Termo de Consentimento 
Livre e Esclarecido (TCLE) elaborado para esta investigação.

A pesquisa seguiu as diretrizes da Resolução nº 510, de 07 de abril de 2016, do Conselho 
Nacional de Saúde, e foi aprovada pelo parecer do Comitê de Ética da Universidade Estadual de 
Campinas (Unicamp) cadastrado na Plataforma Brasil sob número CAAE 32078114.5.0000.5404.

O trabalho contou com o financiamento da CAPES (Coordenação de Aperfeiçoamento de 
Pessoal de Nível Superior).

RESULTADOS
‘J’.: ‘É o manco que se acostuma a mancar.’

J., homem, 52 anos, era casado e tinha 2 filhas, de 16 e 22 anos. Morava em Rio Vermelho 
(nome fictício), distante 75 Km de Campinas. Era advogado, e trabalhava em escritório de advocacia 
próprio. Dentre os entrevistados, era quem possuía o diagnóstico da Doença de Gaucher tipo 1 há 
mais tempo: 38 anos.  Sua narrativa apresentou-se marcada pela aceitação da doença, demonstrada 
por sua assiduidade e declarada confiança no tratamento de reposição enzimática, que exigia sua pre-
sença quinzenal ao centro de tratamento, e nas ações que afirmou que empreendeu ao longo de sua 
vida com o intuito de se adaptar a este adoecimento. 

J. foi diagnosticado com Doença de Gaucher tipo 1 aos 14 anos. Durante sua adolescência, e 
início da idade adulta, ele e sua família esforçaram-se por adotar medidas para a preservação de sua 
saúde, aceitando e adotando as explicações sobre a Doença de Gaucher tipo 1 dadas pelo médico que 
o diagnosticou inicialmente, e tomando as medidas necessárias para a mitigação de eventuais sinto-
mas e complicações próprios deste adoecimento que por ventura se apresentassem, já que, à época de 
seu diagnóstico, não existia nenhum tipo de tratamento disponível. Ele afirmou que a própria escolha 
de sua profissão pode ter sido influenciada por este diagnóstico, como ele mesmo narrou:

“Tive uma adolescência muito regrada, voltada mais para a questão...de cultura, leitura...e 
o próprio médico, na época, havia me indicado: ‘arrume uma profissão em que você não 

faça força física’. Não sei se isso influenciou o fato de eu ser advogado hoje.”

A cirurgia para a retirada de seu baço, aos 39 anos de idade, foi narrada por ele como sendo 
um episódio que o mobilizou muito, tanto pelas providências práticas empreendidas (como o paga-
mento prévio das contas da casa) quanto pelo receio de que a cirurgia não fosse bem-sucedida. Vale 
lembrar que antes do surgimento dos tratamentos medicamentosos para a Doença de Gaucher tipo 1, 
no início da década de 1990, a retirada cirúrgica do baço (esplenectomia) era uma das únicas formas 
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de minimizar alguns sintomas típicos da doença, como o cansaço, os problemas hematológicos, e o 
inchaço abdominal (PETROIANU, 2004).  Para J., o seu baço, extremamente avolumado por conta 
do adoecimento, representava a origem de todos os seus mal-estares. Desta forma, extraí-lo cirurgi-
camente parecia ser uma atitude ‘correta’, e coerente, no contexto das representações da ‘medicina 
extrativa’ (LAPLANTINE, 1991) amplamente aceita por J.: 

“Eu convivi com o baço até os 39 anos de idade. Essa convivência foi pacífica (risos)... En-
tretanto, com 39 anos ele chegou a um tamanho que não cabia mais dentro de mim, e teve 
que ser retirado. Quando me tiraram o baço, ele saiu com 47 cm., e 7 kg. (silêncio). Isso com 
39 anos. Aí, com 40 eu comecei o tratamento [com a Terapia de Reposição Enzimática].”

A Terapia de Reposição Enzimática foi descrita por J. como sendo um ‘detergente’: ‘esse tra-
tamento que a gente faz seria, mais ou menos, como um detergente: ele limpa o corpo, ajuda a limpar 
o corpo dessas células’. Esta ideia parecia assentar-se sobre uma analogia, empreendida por J., entre 
elementos oriundos do senso comum e do conhecimento científico: uma vez que a Doença de Gau-
cher tipo 1 é uma doença de depósito lisossômico, associada ao acúmulo de gorduras no interior das 
células por um erro inato do metabolismo, o tratamento deveria ser capaz de dissolver, ou diminuir, 
esta ‘gordura’. Ao representar o tratamento de reposição enzimática como um detergente, a medica-
ção teria a sua carga simbólica diminuída, provavelmente diminuindo a percepção da gravidade da 
doença e dos eventuais riscos do tratamento. 

J. dizia ser muito assíduo às infusões. Por ser autônomo, não se sentia prejudicado por ter que 
comparecer ao hospital quinzenalmente. Uma de suas maiores preocupações em relação ao tratamen-
to residia na possibilidade de ter que enfrentar o desabastecimento desta medicação, fenômeno que já 
havia vivenciado ao longo de sua trajetória. Sem a medicação, J. afirmou ter experimentado episódios 
de muitas dores ósseos e outros desconfortos físicos. 

Ele afirmou que sua família não costumava interferir sobre seu tratamento, deixando-o sob sua 
responsabilidade. Acreditava que todos os adoecidos deveriam buscar informações e esclarecimentos 
sobre o tema, como ele mesmo vem fazendo desde seu diagnóstico. Porém, julgava como sendo ‘gra-
ve’ a deficiência generalizada de informações a respeito da Doença de Gaucher tipo 1:

“Tem médico hoje que ouviu falar na faculdade sobre isso, mas que nunca viu na prática. 
Eu, como eu tive que ir no médico em Rio Vermelho no começo do ano, eu expliquei para 
ele sobre síndrome de Gaucher, e ele falou que ele é formado...acho que o que eu tenho de 
idade ele é formado em medicina. Ele falou: ‘olha, eu vou dizer para você, você é o primeiro 
que eu vejo com essa doença.’ E onde ele foi buscar informações a respeito de Gaucher? Na 
internet. Ele foi buscar em sites especializados de doenças raras que eu ensinei para ele... 
Eu creio que os médicos deveriam se aprimorar mais nos estudos, principalmente na questão 
das doenças raras. E tratar o ser humano como um humano, não como uma cobaia. Princi-

palmente na questão dos medicamentos.” 

J. afirmava viver bem com a doença, tendo-a como parte integrante de sua vida e como ele-
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mento constituinte de sua identidade (“... para mim é normal, é como eu disse: é o manco que se 
acostuma a mancar”), diferentemente dos casos que serão apresentados a seguir.

‘R’.: “É muito complicado o Gaucher” 
R., homem, 27 anos, era ajudante geral numa fábrica de plásticos. Solteiro, morava sozinho 

e tinha uma filha, que residia com uma ex-namorada. Imigrou para o estado de São Paulo, vindo do 
interior da Bahia, com o intuito de trabalhar para conseguir uma vida melhor. Possuía ensino fun-
damental incompleto, e morava em Rio Verde (nome fictício), a 27 Km de Campinas. O trabalho 
ocupava um lugar de grande importância na vida de R., motivando sua permanência naquela cidade, 
bem longe de seus familiares. 

Dentre os entrevistados, R. é quem tinha o menor tempo de diagnóstico (3 anos). Afirmou 
ter sofrido muito com os sintomas que, após o diagnóstico, soube serem próprios da doença (como 
o abdômen distendido, dores nas pernas e fraqueza constante). Após ter percorrido alguns serviços 
de saúde e passado por períodos de internações hospitalares, foi levado pelo dono da fábrica em que 
trabalhava para o hospital em busca de uma ‘resposta’ para seus males, até então bastante aparentes, 
conforme ele mesmo narrou:

“Eu estava com a barriga muito inchada. Então, eu fui lá porque ele [o chefe] me levou, 
porque médico nenhum sabia o que eu tinha. O problema é que eu não aguentava mais tra-
balhar, não aguentava mais andar. Eu pesei 34 quilos! Porque eu não comia, não bebia, era 

só dor nas pernas, e a minha barriga era deste tamanhãozão assim...”

R. demonstrava ter muita dificuldade em compreender a Doença de Gaucher tipo 1, e de ex-
plicá-la para as outras pessoas. Este fenômeno configurava-se para ele como um grande problema, e 
como uma das características principais de sua narrativa. Porém, apesar de não compreender adequa-
damente a doença, R. aceitava seu diagnóstico porque havia percebido uma melhora significativa em 
seu estado geral de saúde após aderir ao tratamento de reposição enzimática. 

Assim como os outros entrevistados em tratamento, no momento da entrevista R. não exibia 
sintomas visíveis de seu adoecimento. Esta situação o colocava numa situação de dúvidas e de ques-
tionamentos permanentes em sua vida cotidiana. No trabalho, os demais funcionários o viam como 
alguém saudável, que ‘pegava no pesado’, e que, portanto, não poderia estar doente: 

“Ou acham que é mentira ou acham que eu não tenho. Porque eles olham e falam: “Ah, você 
é normal, trabalha...” Ninguém acredita que eu tenho que ir no hospital tomar remédio. 
Ninguém acredita.” 

Sendo portador de um adoecimento ‘invisível’, e ‘difícil de explicar’, R. não costumava falar 
sobre a Doença de Gaucher tipo 1 para muitas pessoas. E, nos casos em que tais explicações eram 
realmente imprescindíveis, ele afirmava ter construído uma narrativa mais ‘convincente’, para si mes-
mo e para os outros, como quando explicou a um colega de trabalho que seu adoecimento era causado 
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por uma ‘bactéria’: 
“Essa semana eu fui no Rio de Janeiro, estava fazendo um curso lá. E o cara perguntou: ‘R., 
no prontuário que o chefe mandou para mim você diz que tem uma doença. O que é que você 

tem?’ ‘Eu tenho uma bactéria.’ Morreu o assunto ali. ‘Mas, a bactéria é séria?’ ‘Não, não’.” 

Ao longo de sua narrativa, observou-se que R. tentava explicar as causas da Doença de Gau-
cher tipo 1 reinterpretando as explicações biomédicas às quais havia tido acesso durante as consultas 
médicas que fez com a médica hematologista que o atendia. Assim como J., também compartilhava 
da concepção de que o medicamento utilizado em seu tratamento atuava como um “detergente” em 
seu organismo, ‘dissolvendo a gordura’ acumulada pela Doença de Gaucher tipo 1. 

Sobre a possível origem deste adoecimento, ele afirmou que a Doença de Gaucher tipo 1 seria 
uma ‘doença de família’. No entanto, afirmou que seus pais, seus nove irmãos, e sua filha aparenta-
vam não ter a doença. Por este motivo, R. procurava constantemente explicações e sentidos para este 
dado biomédico de outras formas, a partir de sua experiência de vida, e de seu arcabouço cultural. 

A Doença de Gaucher tipo 1 parecia ser entendida por ele como sendo transmitida por meio 
de relações sexuais, que, afinal, causam e geram a hereditariedade. Esta parecia ser a via pela qual ele 
explicava o fato de que não apenas ele, mas todos os demais adoecidos eram originariamente ‘atingi-
dos’, ‘contaminados’, ou ‘contagiados’ por esta enfermidade.  Esta interessante concepção elaborada 
por R. sobre a hereditariedade de seu adoecimento parecia ser, inclusive, compartilhada por seu grupo 
familiar, como mostrou uma história bastante ilustrativa que contou, ocorrida durante uma de suas 
visitas à casa de seus familiares: 

“Teve uma tia que não me deixou entrar na casa dela. Eu fui na Bahia no final do ano, e ela 
falou: ‘Não, você pegou doença lá da rua, lá. Então, na minha casa eu não lhe aceito!’ E eu 
falei: ‘Não, não é assim!’ E ela: ‘Mas na nossa família não tem isso!’ E eu falei: ‘Tem, claro 
que tem! Eu sou da sua família, sou do seu sangue!’ Aí, eu fui tentar explicar para ela, mas 

ela não quis ouvir.”

Ao tentar explicar à família que sua doença era hereditária – uma ‘doença de família’, gerada 
pelo compartilhamento do ‘mesmo sangue’ familiar – a tia de R. recorria à ideia de hereditariedade 
como doença contraída e transmitida sexualmente, com base nos conhecimentos do senso comum, de 
seu estoque de conhecimento, e da observação do estado físico de seu sobrinho, que, afinal, não apa-
rentava sinais ou sintomas visíveis de adoecimento algum justamente porque estava em tratamento, 
mas que argumentava ser portador de uma doença desconhecida por todos. 

Outro ônus elencado por R. e ocasionado pela Doença de Gaucher tipo 1 à sua vida referia-se 
às restrições alimentares e físicas autoimpostas após seu diagnóstico: ele afirmava ter parado de jogar 
futebol e de comer frituras, duas coisas que gostava muito de fazer.  Provavelmente, tais abstenções 
relacionavam-se às representações construídas sobre a Doença de Gaucher tipo 1 que a relacionavam 
com o acúmulo de gordura no sangue, em alguns órgãos do corpo, e nos ossos.  Por tantos problemas 
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acarretados pelo diagnóstico da Doença de Gaucher tipo 1 em sua vida, R. afirmou, em vários mo-
mentos de sua narrativa, que talvez tivesse sido melhor nem ter sido diagnosticado:

 “Olha, tem hora que é melhor você ficar sem saber da doença. Porque, antes de eu desco-
brir que eu era doente, eu fazia o que eu tinha vontade. Depois que eu descobri que eu sou 
doente, eu não faço mais o que eu fazia. Minha rotina mudou completamente. Melhorou? 

Melhorou. Mas, minha rotina mudou completamente.”

Ao vivenciar um constante estranhamento a respeito de seu adoecimento, que repousava no 
embate travado entre o saber científico e o saber originário de sua experiência, R. manifestava o de-
sejo de conhecer e manejar adequadamente o primeiro, para poder evitar as situações embaraçosas 
que este desconhecimento o colocava, libertando-se das restrições autoimpostas, e dos preconceitos 
relativos à sua ‘doença complicada’ e ‘invisível’.

‘M’.: “A doença não é tudo aquilo que a gente vê, pelo menos no meu caso”
M., mulher, 45 anos, designer gráfica, era casada e tinha 2 filhos, de 16 anos e 12 anos. Tra-

balhava como autônoma. Morava em Rio Azul (nome fictício), distante 63 Km de Campinas. Havia 
sido diagnosticada há 8 anos com a Doença de Gaucher tipo 1. 

M. afirmava que a Doença de Gaucher tipo 1 não lhe causava nenhuma dor ou desconforto 
físico. Para ela, as idas ao centro de tratamento, quinzenalmente, foram as únicas mudanças que o 
diagnóstico desta doença acarretou em sua vida. As anormalidades de sua saúde, se e quando eram 
detectadas, eram apontadas pelos exames prescritos por sua médica (como hemogramas, ressonâncias 
magnéticas, raios-x e tomografias), e realizados por ela esporadicamente. Ela não seguia nenhuma 
dieta especial, não fazia ginástica, nem precisava de períodos de descanso ao longo do dia; afirmava 
não possuir nenhuma restrição imposta pela doença em seu cotidiano, tampouco buscava outros 
médicos ou tipos de tratamentos a este adoecimento. 

M. dizia que sua vida ‘sempre foi tranquila’, e que ‘nunca deixou de fazer nada’, antes ou 
depois de seu diagnóstico. A história que a levou ao descobrimento de ser portadora da Doença de 
Gaucher tipo 1, no entanto, é digna de nota. 

Contou que após o nascimento de seu filho caçula, quando realizou uma cesariana seguida de 
uma laqueadura, teve sangramentos por mais de 9 meses, ininterruptamente, fato que a fez procurar 
seu médico ginecologista, em Rio Azul: 

“O médico falava que não era nada, que era normal, e eu insistia para fazer o exame de 
sangue, e, quando veio o resultado do exame veio tudo alterado: plaquetas, anemia muito 
forte... veio tudo alterado. Daí, fui mandada para o doutor [nome do médico], em Campinas, 

hematologista”. 

Segundo ela, este médico hematologista solicitou, então, outros exames, inclusive de imagem, 
e, a partir deles, constatou que seu baço estava muito avolumado, encaminhando-a para a cirurgia de 
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retirada do órgão. A suspeita inicial do médico hematologista para o aumento do seu baço era a pro-
vável existência de um linfoma, o que deixou M. e sua família muito assustados. Segundo ela, foram 
empreendidos exames no baço extraído durante esta cirurgia, que eliminaram a suspeita de um câncer 
linfático, e confirmaram o diagnóstico para a Doença de Gaucher tipo 1. 

Assim como os demais entrevistados para este trabalho, M. também sentiu alívio e ‘sentiu 
tranquilidade’ ao saber que a doença diagnosticada não era um câncer. Depois desta cirurgia, M. afir-
mou ter se submetido a dois outros exames (sem especificar quais) para a confirmação do diagnóstico 
da Doença de Gaucher tipo 1. 

A principal particularidade da história de M. reside no fato de que, mesmo tendo sido diag-
nosticada com a Doença de Gaucher tipo 1 por meio de vários exames, ela dizia não acreditar ser 
portadora deste adoecimento, e nem mesmo de nenhum outro. Ela afirmava que a Doença de Gaucher 
tipo 1 não lhe causava nenhuma dor ou mal-estar físico. Para ela, as idas ao centro de tratamento, 
quinzenalmente, foram as únicas mudanças acarretadas por este diagnóstico em sua vida. Por ser au-
tônoma, conseguia adaptar seus compromissos de trabalho para frequentar as infusões sem grandes 
alterações em sua rotina. 

M. costumava obter informações sobre a Doença de Gaucher tipo 1 por conta própria, na 
internet, ou durante as consultas médicas com sua hematologista, e quando se comparava às outras 
pessoas também diagnosticadas com Gaucher, M. sempre questionava o seu status de adoecida: 

“Na época em que eu comecei [a Terapia de Reposição Enzimática], a gente tinha um grupo 
que tomava a medicação. Então, um tinha canseira, outro tinha problema na perna... era 
muitas coisas que eles tinham... E eu, caramba, eu não sentia nada do que eles falavam! Eu 
não sinto mesmo, eu vivo a vida normal. Quem me vê não acredita que eu tenho a doença. E 

eu acredito mesmo que eu não tenha a doença.”

A ausência de sintomas e de mal-estares que pudessem ser percebidos em seu corpo, aliado à 
constatação de que ‘a vida não mudou’ depois do diagnóstico, fazia com que M. alternasse períodos 
de adesão, e períodos de abandono do tratamento de reposição enzimática, vivendo em um estado 
permanente de dúvidas quanto à necessidade de se submeter a ele. 

M. sentia que sua família se preocupava com sua saúde, mas que a doença não influenciava em 
seus relacionamentos familiares. No entanto, ela não costumava falar sobre a Doença de Gaucher tipo 
1 com outras pessoas fora de seu círculo familiar, por receio de sofrer algum tipo de discriminação ao 
assumir que seria portadora de um adoecimento pouco conhecido e difícil de ser explicado: ‘a pessoa 
que não entende já acha que é transmissível, que é perigosa, que é contagioso, sei lá... Então, eu não 
costumo falar...’. 

M. afirmava gozar de muito boa saúde. Segundo ela, este era o principal motivo pelo qual 
alternava períodos em que seguia o tratamento biomédico prescrito, e períodos em que o abandonava. 
Afirmava não perceber nenhuma piora em seu estado de saúde nos momentos em que o descontinua-
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va:
“Não, não me senti pior, não [nos períodos de abandono do tratamento de reposição en-
zimática]. Tudo para mim foi normal. É como se você deixasse de tomar, numa dieta, um 

refrigerante. Para mim foi a mesma coisa, não mudou nada.”

A narrativa de M. caracterizava-se por questionamentos quanto à legitimidade de seu diagnós-
tico, e à própria existência da Doença de Gaucher tipo 1:

“Então, se a gente se pergunta, é por isso que eu me pergunto, é por isso que eu falo: eu não 
tenho a doença. Mas, é que eu já fiz o exame 2 vezes, e eu tenho medo de pedir o terceiro 
(risos)! Senão, eu ia pedir o terceiro! Se alguém chegar lá e falar: ‘quem quer fazer o exame 

de novo?’, eu sou a primeira a fazer.”

DISCUSSÃO
Observou-se que a Doença de Gaucher tipo 1 mostrou-se presente na vida dos protagonistas 

destes três estudos de caso de maneiras personalizadas (CANESQUI, 2007), exercendo diferentes 
graus de interferência no cotidiano e na construção da identidade destes adoecidos (CASTELLA-
NOS, 2014; BURY, 2001). Enquanto J. assumia a doença como parte de sua identidade, e com um 
lugar definido em seu cotidiano, R. afirmava que possuía algum problema de saúde, e, embora sou-
besse que se tratasse da Doença de Gaucher tipo 1, ele se angustiava por não a compreender adequa-
damente, buscando formas mais inteligíveis (para si mesmo e para os outros) de explicá-la. Por sua 
vez, M. duvidava do seu diagnóstico, da própria existência da Doença de Gaucher tipo 1, e não se 
considerava uma pessoa doente. 

Os três associaram diretamente a Doença de Gaucher tipo 1 com o tratamento de reposição 
enzimática, que parecia ter significados e importâncias particulares a cada um, e cuja decisão de ade-
rir, ou não a ele, impactava fortemente em suas experiências. E, ainda que este tratamento consistisse 
em medicamentos injetados na veia, e administrados por profissionais de saúde em ambientes hospi-
talares, ele foi descrito pelos narradores como um simples ‘detergente’, necessário para dissolver a 
‘gordura’ acumulada pela doença de Gaucher tipo 1 no organismo, argumento que parecia minimizar 
sua importância, e seus possíveis riscos. 

J. afirmava viver bem com a doença, tendo-a como parte integrante de sua vida e como ele-
mento constituinte da sua identidade. Provavelmente devido ao longo tempo de seu diagnóstico, ele 
incorporou este adoecimento ao seu cotidiano, tendo desenvolvido estratégias para pensar e viver a 
Doença de Gaucher tipo 1 bastante adaptadas às suas características individuais e ao meio familiar 
e social aos quais pertencia, de maneira autônoma. Nos termos da classificação de Bury (2001), a 
narrativa da experiência de J. com a Doença de Gaucher tipo 1 mantinha um estilo moralmente pro-
gressivo, ou seja, ele procurava superar e conviver o mais positivamente possível com a enfermidade. 
A frase que nomeia este estudo de caso (‘é o manco que costuma mancar’) expressa muito bem este 
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estilo, e a forma própria de J. conviver com esta enfermidade.
Ao vivenciar um constante estranhamento a respeito de seu adoecimento, que repousava no 

embate travado entre o saber biomédico e o saber originário de sua experiência pessoal, R. demons-
trava o desejo de poder conhecer e manejar adequadamente o primeiro, para poder evitar as situações 
embaraçosas que este desconhecimento o colocava. Conhecendo mais sobre sua doença, R. desejava, 
enfim, assumir sua identidade como um adoecido crônico para tentar buscar novamente a sua inclusão 
social e familiar, libertando-se das restrições autoimpostas, e dos preconceitos relativos à sua compli-
cada doença e ao seu adoecimento invisível. A narrativa de R. sobre sua experiência com a Doença de 
Gaucher tipo 1 apresentava um estilo de narrativa moralmente regressivo (BURY, 2001), que enfati-
zava os aspectos negativos desta enfermidade, ao mesmo tempo em que se esforçava para superá-los. 

M., desconfiava da legitimidade de seu diagnóstico, porque conseguia conduzir bem a sua 
vida cotidiana. Sua narrativa abarcava, concomitantemente, o estilo progressivo, nos termos de Bury 
(2001), permitindo manter-se positivamente diante da vida e da enfermidade, ao mesmo tempo em 
que assumia também um estilo mais político e questionador da legitimidade médica. Ao afirmar que 
‘a doença não é tudo aquilo que a gente vê, pelo menos no meu caso’, M. parecia questionar a neces-
sidade e a eficácia do tratamento prescrito, a legitimidade de seu diagnóstico, e as informações cientí-
ficas sobre a Doença de Gaucher tipo 1 a que teve acesso, e que sempre pareciam muito distanciadas 
de sua experiência. 

As três narrativas demonstraram que o momento do diagnóstico representou uma ‘ruptura 
biográfica’ (BURY, 1982) aos narradores, uma mudança realmente significativa em suas vidas. Foi 
também naquele momento que eles tomaram conhecimento da Doença de Gaucher pela primeira vez, 
passando, a partir daí, a receber informações sobre ela durante suas consultas médicas, ou por conta 
própria, na internet, num contínuo processo de reinterpretações e ressignificações destas informações 
ao longo do tempo (BURY, 1991). Questiona-se se as incertezas inerentes às narrativas de R. e de M., 
para além de representarem um esforço de reinterpretação das informações médicas, não seriam, de 
certo modo, reflexos de um processo de alfabetização em saúde insuficiente para dar conta da com-
plexidade das informações sobre a Doença de Gaucher. Suas narrativas demonstravam que eles não 
se sentiam verdadeiramente esclarecidos sobre as características desta doença e sobre o tratamento 
de reposição enzimática, mostrando-se também inseguros para conversar sobre estes temas com as 
pessoas de seu convívio social. 

Sugere-se, a partir destas observações, que os processos de alfabetização em saúde para as 
pessoas com Doença de Gaucher devam ser mais efetivamente promovidos, e que o momento das 
consultas médicas, ou da permanência destas pessoas nos centros hospitalares para as infusões, possa 
ser uma boa oportunidade para isso. Instituir periodicamente ocasiões para conversar com os adoe-
cidos sobre os complexos aspectos científicos deste adoecimento, ouvindo com atenção o que eles 
compreenderam deste conteúdo a fim de corrigir eventuais mal-entendidos, pode ser uma estratégia 
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simples e eficiente, que pode ser desempenhado pelos médicos e/ou pelos demais profissionais de 
saúde que compõe a rede de cuidados destes adoecidos. Livros, revistas, artigos, folhetos, sites, e 
outros materiais de divulgação científica poderiam auxiliar os profissionais nesta tarefa. Para além 
de qualificar o acesso às informações científicas sobre a doença de Gaucher, conversar e ouvir com 
atenção o que os adoecidos têm a dizer pode significar, para os enfermos, que suas experiências es-
tão sendo acolhidas e reconhecidas (CHARON, 2022; TOURETTE-TURGIS; PEREIRA-PAULO, 
2016), e gerar impactos verdadeiramente significativos em suas experiências com este adoecimento. 

A invisibilidade dos sintomas, representada pela ausência, ou pela pouca visibilidade de sinais 
corporais quando as pessoas seguem o tratamento de reposição enzimática (MISTRY et al., 2017), 
também gerava dúvidas e incertezas nos entrevistados. Eles ora demonstravam aceitar o papel de 
adoecidos, acreditando na existência da enfermidade, ora questionavam e negavam este fato.  As nar-
rativas de R. e de M. exemplificam este fenômeno: eles ora negavam a doença (deixando-a invisível), 
ora a reconheciam (tornando-a visível), dependendo das circunstâncias e das possíveis reações das 
pessoas próximas. Reflexos de uma “aflição narratológica” (LAVIE-AJAYI; ALMOG; KRUMER-
-NEVO, 2012), estas narrativas mostravam a existência de dois discursos em disputa: de um lado, o 
discurso biomédico, reconhecido como socialmente legítimo, e, de outro, o discurso dos adoecidos, 
muitas vezes desacreditado pelas pessoas com as quais conviviam, pelo fato de assentarem-se funda-
mentalmente na experiência e nas ideias oriundas do senso comum. 

Os pontos mais sensíveis, e quase ‘indizíveis’ (MAKAROFF; SHEILDS; MOLZAHN, 2013; 
WERNER; ISAKSEN; MALTERUD, 2004),  da experiência com este adoecimento, narrados nestes 
estudos de caso, podem ser apontados como a aparente fortaleza de J. para lidar aparentemente so-
zinho com este adoecimento; a angústia por não conseguir compreender e explicar para as pessoas 
próximas sobre as causas e as consequências desta doença, vivida por R.; e as dificuldades de M. em 
aceitar e compreender o seu diagóstico, fornecem pistas de que a experiência com a Doença de Gau-
cher tipo 1 é complexa, e merece continuar a ser objeto de estudo de pesquisas posteriores. 

Por fim, aponta-se que, por conta do pequeno número de entrevistados para este trabalho, re-
conhece-se que a pesquisa apresenta apenas uma pequena e circunscrita amostra, que não representa 
a totalidade da experiência com a Doença de Gaucher tipo 1. Ela certamente é muito mais ampla e 
complexa do que os resultados aqui expostos, constituindo-se esta uma limitação deste estudo. 

CONSIDERAÇÕES FINAIS
	 Estes estudos de caso tentaram evidenciar as diferentes formas de viver e de compreender 
a Doença de Gaucher tipo 1, revelando as singularidades destas experiências, que, aparentemente, 
superam as pretensas regularidades que caracterizam a grande maioria dos estudos sobre este adoe-
cimento, com foco eminentemente biomédico. Além disso, eles permitiram expor e interpretar os 
diferentes estilos das narrativas do adoecimento obtidos através da escuta e da acolhida das histórias 
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dos adoecidos. Espera-se que as diferentes formas de viver com este adoecimento, expostas nestas 
narrativas, e a vulnerabilidade descrita em muitos momentos das vidas destes entrevistados, possam 
ser convertidas em um espaço favorável ao seu empoderamento a partir da legitimação de suas expe-
riências, necessidades e demandas.  

Para além do escopo estrito da Doença de Gaucher, aponta-se para o reconhecimento da im-
portância de se considerar a experiência do adoecimento a partir do que é narrado pelas pessoas que 
o vivenciam; conhecimento que, geralmente, é pouco considerado pelo campo da biomedicina, mas 
que têm o potencial para qualificar os serviços de acordo com as demandas e as necessidades apon-
tadas pelos próprios usuários dos sistemas de saúde. Assim, o conhecimento baseado na experiência 
com a Doença de Gaucher tipo 1 pode qualificar as práticas de cuidado em saúde porque represen-
tam um tipo de conhecimento com o potencial de melhorar estes serviços; de ampliar os interesses 
da comunidade científica sobre este adoecimento; e de encorajar outras pessoas a compartilhar suas 
experiências, para que suas vozes sigam sendo escutadas e melhor analisadas em estudos posteriores.
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