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A Doenca de Gaucher foi identificada pela primeira vez em 1882, pelo médico
francés Phillipe Gaucher.

Trata-se de um raro distirbio metabdlico hereditario que resulta no acimulo
anormal de certos tipos de lipideos (substancias gordurosas) no baco, figado, medula
6ssea e nos pulmdes, e, em alguns casos, no cérebro. Esse acimulo deve-se a defi-
ciéncia ou a falta da enzima glicocerebrosidase, que estd envolvida na quebra e no
metabolismo de lipideos.

A Doenca de Gaucher é classificada em subtipos, dependendo dos sintomas e do
periodo de seu desenvolvimento:

E a forma mais comum da doenca.

A mutacao mais frequente em judeus Ashkenazi.

A Doenca de Gaucher de tipo 1 é conhecida como uma forma
adulta ou ndo neuropdtica, cujos pacientes apresentam baco e
figado aumentados, anemia e baixa de contagem de plaquetas,
podendo apresentar dor e deterioracao dssea.

A neuropatia infantil aguda, ocorre raramente e nao apresenta nenhuma predis-
posicdo étnica.

O tipo 2 é a forma letal da Doenca de Gaucher, com inicio dentro dos 6 primei-
ros meses e com baixa expectativa de vida.

Também referida Doenca de Gaucher Juvenil ou neuropatica cronica, € inicial-
mente observada nas criangas com problemas em se movimentar corretamente,
dificuldade de aprendizado, problemas auditivos, e podem levar a dificuldade de
equilibrio e movimento.
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DEIA Estidio

COMO A DOENCA DE GAUCHER E DIAGNOSTICADA?

Por exame de sangue medindo niveis da enzima glicocerebro-
sidase.

COMO A DOENCA DE GAUCHER PODE SER TRATADA?

M E possivel tratar a Doenca de Gaucher de tipo 1.

M Nao existem tratamentos aprovados para
Doenga de Gaucher de tipos 2 ou 3.

M A Terapia de Reposicao Enzimatica (TRE) foi a primeira a
ser introduzida, em 1991.
M A enzima substituta é feita através de infusao intravenosa.

M Transplante de medula éssea é outra opcao terapéutica
para substituir células sanguineas danificadas.

Mais informagoes:

http://www.doencadegaucher.com.br
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estudandoraras.blogspot.com.br
www.afag.org.br

A AFAG é uma entidade de abrangéncia nacional que estende seu
campo de atuacao para além do apoio juridico, pois combater
uma doenca e frazer conforto ao paciente e familiares, depende da
somatoria de inimeros fatores. Nesse sentido, faz parte da missao
desta instituido, agdes que visem a promogdo do bem-estar dos

pacientes com doengas graves, além de informar e orientar todos
0s segmentos da sociedade envolvidos nesta delicada relagao. G ° E ° D ° R
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