A
f

TA!
Yy

PACIENTES
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ENFERMEDAD DE GAUCHER

La enfermedad de Gaucher se produce por una alteracion genética que causa en algunas células una pérdida de

actividad de una enzima (o proteina) llamada glucocerebrosidasa. Esto da lugar a la acumulacién de una sustancia

grasa (los glucocerebrdésidos) que al no poderse metabolizar comienzan ocupar el interior de las células del higado, del

bazo, del cerebro, del hueso o en la médula dsea dando lugar a la enfermedad de Gaucher.

Sintomas

Aumento del tamafio de higado pero sobre todo del bazo.

Astenia o cansancio por la anemia que puede tener lugar por la afectacién de los glébulos rojos.
Complicaciones hemorragicas, por afectacion de las plaquetas.

Complicaciones éseas: por la alteracién de la estructura dsea, por necrosis o muerte del hueso o por
problemas de mineralizacién del hueso como en la osteopenia y/o osteoporosis...

Dolor éseo.

Hay 3 tipos diferentes de Enfermedad de Gaucher.

Tipo 1: Cumple con los sintomas principales como son: anemia, problemas de coagulacidon, aumento del
tamafio del bazo y/o del higado y afectacion dsea.

Tipo 2: Aparece en nifios recién nacidos, causando afectacion cerebral, haciendo que tengan una esperanza
de vida muy corta (1-2 afios).

Tipo 3: Afecta algo mas tardiamente, aproximadamente entre la nifiez y la adolescencia y la afectacion
cerebral se produce mds poco a poco.

Diagnostico
Para el diagndstico suele ser necesario realizar un aspirado o puncién de médula ésea aunque para poder confirmarlo

se deberd estudiar el indice de actividad de la enzima glucocerebrosidasa en los glébulos blancos. Si tiene baja o nula

actividad la enfermedad podra confirmarse.

Tratamiento
Hay 2 tratamientos fundamentales dirigidos a pacientes con Enfermedad de Gaucher:

Por un lado la sustitucién de la enzima glucocerebrosidasa por otra enzima sintética que suple su funcién de
manera que consigue degradar el glucocerebrdsido.

Por otro lado la inactivacion de la enzima que sintetiza glucocerebrdsido para evitar que continlde
acumuldndose.

Por dltimo también serd conveniente tener presente el tratamiento de cualquier complicacion que pudiese surgir de

la enfermedad de Gaucher una vez esta presente como por ejemplo:
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Las transfusiones sanguineas en caso de anemia moderada.

La transfusién de plaquetas o factores de la coagulacion en caso de problemas de ésta misma.
Analgésicos para el dolor si hay afectacion dsea.

Calcio y bifosfonatos en casos de osteopenia u osteoporosis.




