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El principal objetivo de la AEEFEG es dar a conocer la
Enfermedad de Gaucher y ofrecer un apoyo constante a
los afectados por esta patologia y a sus familiares,
contribuyendo con ello a mejorar su calidad de vida.
También fomenta la investigacion, promueve |a
sensihilizacion de la sociedad y organiza encuentros

educativos para facilitar la puesta al dia de los afectados

en todo lo referente a la patologia.

) https://www.aeefegaucher.es

m @AEEFEGaucher

Tfno. de contacto: 722 443 307 T ,. :

ENFERMEDAD DE GAUCHER

DESCRIPCION DE LA ENFERMEDAD

o La Enfermedad &&Me;‘é—msaéaparﬁa_
deficiencia de la enzirma B-6lucosidasa deida. Cudndo el
cuerpo no produce suficiente cantidad de esta enzirma, se
acumids glucosileeramida (GL - 1) en los Usosomas de
las células, provocando Gue estas awmenten de tamaino o
c!ewauqar & s denominadas “células de Gauche .

o Las células de Gaucher no funcionan adecuadarmente ¢
Al aewnidarse en diverses érgancs del cuerpo (bazo,
‘u’.ﬁac‘o o médula ése), on\romé&fb‘ms problemas de
salud.

o Todas las personas con Enfermedad de Gaucher
necestardin wna cuidadosa atencion sandaria por parte
de médicos o personal de enfermeria.
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0 Tipo 1 no newonopitica: 1:40.000 - 16660
o Tipo 2 newonopitica aguda: < 1:166.600
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® Existen 3 tipos de Enfermedad de Gaucher: !
T
|
0 Tipo 3 newonopitica crénica: 1166666 }

SIGNOS Y SiNTOMAS

OElgraAa,Qazawa.cl&
afectacion o la aparicion
de a Enfermedad de
Gaucher difiere de wna
persona & otra .

® Los sidomas més
frecuentes son:

[ Cansancio

[ Anemia o otras
citopenias

[l Awmendo del voluumen
9 dolor abdominal
(esplenomegalia,
hepatomeqaliz)

| DoQoP&wku&SoSv,

beulaciones

[ Alleraciones
meécha.s

[ Alleraciones pulimonares

DIAGNOSTICO

S baje frecuencia 9 Suni'avvm:"aaogia. comlun G
MS &«f&km&éﬁd&j Weva a mr&"'mjo en el
diggnéstico de la Enfermedad de Gaucher.
Ande wna sospecha, en primer lugar se
vealizaré wna determminacion de la ackividad
de Ua enzimna glucocerebrosidasa en leucocidos
o en gota de sangre seca (DBS, por sus siglas
en ing0és). Una ackividad reducida de dicha

enzima, supone ddiaqwés“'fco de

EVOLUCION
ES wna eufarmedad progresiva. Un_ inicio

TRATAMIENTO

Las dos formas principales de tratar o
Enfermedad de Gaucher tipo 1 son el
tratamiends enzimitico sustihudive (TES) 9 el
tratamiendo de reduccion de sustrato (‘l‘R()
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