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. ES > Los signos y sinfomas precoces de la enfermedad de Gaucher tipo
6 1 tienden a reflejar aspectos hematoldgicos de la enfermedad

E N F E R M E DAD (esplenomegalia, anemia, frombocitopenia y tendencia al sangrado), si
bien las manifestaciones esqueléticas a menudo también estdn presentes.!
DE GAUCHER?

> La esplenomegalia y/o tfrombocitopenia son dos de los sinftomas mas
prominentes y frecuentes en la enfermedad de Gaucher.?

LOS SIGNOS Y SINTOMAS DE LA ENFERMEDAD DE GAUCHER CON
FRECUENCIA SE PARECEN A MUCHAS NEOPLASIAS HEMATOLOGICAS®"7

Leucemia p . . )
Eigedocids linfoblstica Micloma Linforna Leucemia Leucemia de Mielofibrosis
Gaucher aguda mdltiple no Hodgkin mieloide crénica  células peludas

Ed9d de aparicion 0-80 Normalmente nifos Normalmente Normalmente Normalmente Normalmente Normalmente
(anos) < 5 afios/adultos ~60 65-70 ~70 ~50 ~50 >50
Dolor 6seo ] () [ ) o o o
Hematomas/
hemorragia ® ® ® ® ® ® o
Fatiga o [ [ ( o o [
Esplenomegalia o [ ) Poco frecuente [ ) o o ()
Hepatomegalia o [ ) Poco frecuente [ ) o o [ ]
Retraso del crecimiento/

- N/P N/P No N/P N/P N/P
pubertad tardia ® / / / / /
Células de Gaucher Se presentan A veces A veces A veces A veces A veces

biopsia en racimos células células células células N/P células
en P pseudo-Gaucher pseudo-Gaucher pseudo-Gaucher pseudo-Gaucher pseudo-Gaucher

Los signos y sinftomas fempranos de la enfermedad de Gaucher tipo 1 tienden a reflejar los aspectos hematolégicos de la enfermedad (esplenomegalia,
frombocitopenia y tendencia al sangrado) pero las manifestaciones esqueléticas estén presentes con frecuencia. La esplenomegalia y la
frombocitopenia son los dos sinftomas mds prominentes y frecuentes que presenta la enfermedad de Gaucher. La fabla muestra fodas las aparentes
similitudes entre la enfermedad de Gaucher y otras enfermedades hematolégicas que hacen que se pueda pasar por alto en el diagndstico diferencial al
ser enfermedades mds comunes que se deben descartar.

La enfermedad de Gaucher es un trastorno autosémico recesivo causado por la actividad deficiente
de la enzima lisosomal p-glucosidasa écida (glucocerebrosidasa o glucosilceramidasa), que provoca
la acumulacién progresiva de glucosilceramida principalmente en los macréfagos. Estos macréfagos
cargados de lipidos (fambién llamados células de Gaucher) comienzan a acumularse en la

médula ésea y en el bazo, lo cual causa un espectro de manifestaciones viscerales, hematolégicas y
esqueléticas debilitantes.™ 8
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DESCARTE LOS TUMORES MALIGNOS'
REALICE UN TEST ENZIMATICO PARA GAUCHER*

La enfermedad de Gaucher puede diagnosticarse de forma definitiva o
LA ENFERMEDAD DE GAUCHER ES UNA ENFERMEDAD TRATABLE " oot imple andlisis enzim .
Sanofi Genzyme ofrece tratamiento para la enfermedad de Gaucher FHECTIEIE COn HR BIMPIE GHER ShAmeten snsengre
» Para obtener un diagndstico fiable de la enfermedad de Gaucher, los exdmenes

cifohistolégicos de médula 6sea no son ni necesarios ni suficientes. El fest

= nzimafi N una muestra d ngre representa un diagndstico d nfirmacion
LOS HEMATOLOGOS JUEGAN UN PAPEL PRIMORDIAL EN EL o PR I EERERes S cormae
DIAGNOSTICO DE LA ENFERMEDAD DE GAUCHER

PRUEBA DE GOTA DE SANGRE SECA MUESTRA DE SANGRE TOTAL
‘ e o o e (DBS, POR SUS SIGLAS EN INGLES) Otra opcién es enviar una
Solo uno de cinco Los kits de DBS estan N muestra de sangre total
86% de los pocienTes hemo’rc’)logos tienen en disponibles para una correcta para el test enzimdatico al
consulfan un hematdlogo para cuenta la enfermedad de recoglldo de l? mues’rro,. laboratorio de referencia.
realizar el diagndstico.'® Gaucher al diagnosticar.'® manejo y envio de la tarjeta al
laboratorio correspondiente.
g @ Patient Surname ! Patient Forename 2
/--\\%“ 5 §§ Datenginria SEX';I FDa!eofColle‘ction5
. . . P . ‘\"" . @: %g Patient Identification Number®
Si no se realiza un diagndstico, L R
el paciente puede sufrir retrasos diagndsticos de hasta 10 afos.' % g ;::;d'”m
| 28 Sanofi Genzyme ofrece los tests para la
i i 1,18 Y2208 28 country®
) D La enfermedad de Gaucher es progresiva y, si no se trata, puede causar: § = B = deteccién de la Enfermedad de Gaucher. La
'| O +  Muerte prematura debido R =t Fab [ pome (] Gasrer (w1 prueba de DBS es un despistaje inicial para
a complicaciones * Retraso del crecimiento ) o Ceny Reauestg e Enfermedad de Gaucher
ANOS hemorragicas * Complicaciones debido a
* Hipertension pulmonar enfermedad 6sea avanzada
* Enfermedad hepdtica « Efecto sobre la calidad de
e s
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DIAGNOSTICO DE ENFERMEDAD DE GAUCHER EN )
PACIENTES SIN ASCENDENCIA DE ETNIA ASQUENAZI

Enfermedad de Gaucher ~ 1:40.000-100.000: neoplasias malignas ~40:100.000

[ ¢ Esplenomegalia? }\

/Informacién adicional\
[ ¢Esplenectomia? j Esplenomegalia sin que respalda la
hipertension portal sospecha de

CONSIDERE LA ENFERMEDAD DE GAUCHER EN SU

/ enfermedad de
DIAGNOSTICO DIFERENCIAL UNA VEZ QUE LOS TUMORES l } l HQaugheér
1 Plaquetas <150k +/- dolor 6seo | [ A s s
MALIGNOS HAYAN SIDO DESCARTADOS PRNERS e el Gl P— copsorader
= _ ] _ _ _ UNTEST pacientes <30 afios <1 5QK + || Molestias abdominales
\ En pacientes que presentan esplenomegalia y/o trombocitopenia realice un ENZIMATICO l anemia +/0 HQolefsTergl bajo
o 4 iperferritinemia
MY fest enzimdtico para Gaucher*: do/'oreoﬁgf Nédulos esplénicos
5= Excluir neoplasias. K Tromboocitoneni
penia
1 1 H .
Cuando se hayan descartado las Cuando se haya diagnosticado cualquiera Exomlnqr la biopsia para asociada a embarazo
siguientes afecciones:-#20.21 de las siguientes afecciones:''¢-22 buscar células de Gaucher Hemorragia postparto
Dolor 6seo
* Neoplasias hematoloégicas * Esplenomegalia idiopdtica o de causa . : L Gammapatias
. : " desconocida Ausencia de Ausencia de .
Anemia hemolitica | o | Alllse o neoplasia Cg:]udgrs]gre
. Talasemia * Trombocitopenia idiopdtica o de causa Gaucher maligna

. , o desconocida
* Pdrpura trombocitopénica

inmune * Trombocitopenia idiopatica atipica o . : ’_ :
insensible Andlisis de B-glucosidasa dcida en leucocitos
* Esplenomegalia debida a

hipertension portal * Sangrados y hematomas inexplicables
En comparacion con la enfermedad de Gaucher, es probable que las neoplasias malignas sean la causa mds frecuente de

esplenomegalia en esta poblacion. En estos casos resulta razonable hacer una biopsia de médula ésea como parte de las
investigaciones iniciales. El hallazgo de células de Gaucher en el aspirado de médula ésea sugerird enfermedad de Gaucher,

. DiognésTioo no concluyente aunque la enfermedad de Gaucher y el cancer no son mutuamente excluyentes.También se han observado células pseudo-Gaucher
en condiciones de neoplasia maligna, en ausencia de enfermedad de Gaucher.

* Hiperferritinemia inexplicable con
saturaciéon de transferrina normal

GMSI: Gammapatia monoclonal de significado incierto.
Mistry PK et al. Am J Hematol. 2011;86(1):110-115.
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¢, ES ENFERMEDAD DE GAUCHER?

DESCARTE LOS TUMORES MALIGNOS

Los signos y los sinfomas de la enfermedad de Gaucher con
mucha frecuencia se parecen a los de muchas neoplasias

hematoldgicas.''8

‘9/ TRATABLE
) 4

Sanofi Genzyme ofrece tratamiento efectivo para la
enfermedad de Gaucher

El diagnéstico y tratamiento precoz de la enfermedad Esplenomegalia y/o
de Gaucher son esenciales para prevenir o revertir las trom bocitopeni02
complicaciones graves de la enfermedad.'®?

REALICE UN TEST ENZIMATICO PARA GAUCHER*

Sanofi Genzyme ofrece los tests para la deteccion de
la Enfermedad de Gaucher. La prueba de DBS es un
despistaje inicial para Enfermedad de Gaucher

Redlice un fest enzimdtico para Gaucher en pacientes que
presentan esplenomegalia y/o fromlocitopenia.’'8

¢Neoplasias
hematoldgicas?’

Enfermedad de Gaucher
La enfermedad de Gaucher puede diagnosticarse de forma

definitiva o descarfarse con un simple andlisis enzimdtico en
una muestra de sangre.'®
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*Ensayo de la actividad de la enzima B-glucocerebrosidasa GAUCHER* /2
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Un compromiso poco frecuente con la Enfermedad de Gaucher

SA N O F I G E N ZY M E ‘j En 1981 Genzyme se fundd para desarrollar un tratamiento para la Enfermedad de Gaucher.

Desde hace mas de 30 anos, Genzyme ha sido pionera en nuevas fratamientos para pacientes con
enfermedades genéticas raras.
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