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Mas de 300 personas padecen la enfermedad de Gauchertspana-
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Las asociaciones de pacientes
enfermedad de Gaucher se han unldo
primera vez para crear €OmoO I
Internacional de la enfermedad, que ti
lugar este séabado, y que tiene cc l
finalidad concienciar sobre este trastol

de origen heredirio y poco frecuente
causado por la ausencia de o deficie

de la enzima glucocerebrosidasa. |
Espafia, la enfermedad afecta a ma: :
300 pacientes.

Este trastorno conN@ la acumulacion d [y
lipidos en las células de algunos 0rge o PP
como el higado, bazo, la médula 6sea y el CeI’G!hIIG{TfII’IeI‘IdO en su funcion. Se trata de la pattal
mas comun de un grupo de enfermedades raras casoctino enfermedades de depdsitosomal
(LSDs).

Y es que la acumulacion excesiva de glucocerebrgmidde dar lugar a esplenomegalia (abdc
hinchado hasta casi 30 veces su volumen normal) @6 de los pacientes, hepatomec
(agrandamiento del higado), anemia y/o fatiga caupe una baja concentracion de hemoglob
trombocitopenia (bajo recuento de plaquetas qusachemorragias), afectacion 6sea (entre-80% de
los pacientes) y, el 20% de los pacientes puedenfestar anomalias en pulmon, lo que les proy
dificultades para respirar.

Dada esta variedad de sintomas es necesario wjuenieedico multidisciplinar que permita una vis
global del paciente. “Esta diversidad junto codaedconocimiento que rodea a esta patologia tiame
consecuencia que la mayorialde afectados tardan una media entre 10 y 20 afissraliagnosticados
ha sefialado gresidente de la Asociacion Espafiola de Enfermosiamiliares de la Enfermedad de
Gaucher (AEEFEG), Serafin Martin.

Precisamente, leompafiia Shireha querido unirs a esta celebracién para mostrar su apoyo
pacientes que padecen esta dolencia, asi comcsaggrecompromiso en la investigacion y tratami
de esta patologia.

“En este dia tan importante queremos mostrar epocomiso de todos los que trabajes enShire, ya
sea desde su funcion comercial, logistica y médisemismo, en nuestra apuesta por la innovaci@
investigacion, eishire trabajamos cada dia en el desarrollo de nuevgsdsrpara el tratamiento de e
tipo de patologias, como lafermedad de Gaucher, y sobre todo, para mejocalidad de vida de est
pacientes”, ha sefialadoddtector general de Shire, Javier Urcela.

Respecto a las opciones terapéuticas, actualmesteacientes de Gaucherdisponen de una cura ps
la enfermedad; sin embargo existen algunos tratdaoseara paliar los sintomas principales con
terapia de reemplazo enzimatico que funciona systiido la enzima deficitari

Para aquellos casos donde el tratamiento eatico no es posible, esta indicada la terapia digceon
de sustratos (TRS) que actla reduciendo la progluci glucocerebrosido. Asimismo, exist:
tratamiento sintomatico que incluye analgésicoa fmreduccion del dolor, transfusiones de sar
cirugia ortopédica y, algunas veces, esplenect@rtapacion del bazo); el tratamiento quirdrgicel
tratamiento con chaperamgen fase de investigacic




