


; Quée temas trataremos hoy?

« ;, Qué es una Enfermedad Rara”

 ; Qué es la enfermedad de Gaucher”?

« ; Cual es su mecanismo de herencia?

e Presentacione clinicas de la enfermedad de Gaucher
e SIgNOS Yy Sintomas

« Diagndstico

 [ratamiento

o ; Cuando acudir a los servicios de salud de manera
prioritaria”?




; Qué es una Enfermedad Rara?



Hablemos de cifras...

1. Una enfermedad que afecta a un porcentaje
pequeno de la poblacion:
« Cronicamente debilitante.
« No tiene un tratamiento curativo especifico.
e Sin Manejo adecuado puede terminar en la
muerte

2. Existen unas 7,000 enfermedades raras
diferentes.

3. El 80% de las enfermedades raras tiene algun
origen genético.

4. El 7% de la poblacion a nivel mundial, padecen
de una enfermedad rara.




La Enfermedad de Depdsito

L isosomal mas frecuente.




;, COMoO se produce?

En situaciones normales:

~ Unidad basica funcional del :
‘ ser humano. |

Organelos que actuan
como plantas de reciclaje.

Sustancias que procesan
los residuos antes de
eliminarlos.




., COMOo se produce?

En la enfermedad de Gaucher...

- Se acumulen GL-1 (Sustancia

Sucede una mutacion _ Se produzca suficiente . grasa) en los Macrofagos
(heredamos genes . evitando que o enzima ‘provoca”do que | (células importantes del
danados). (Glucocerebrosidasa). sistema |nrr,1une) de diferentes
' ' ' ' Organos. '

..................................................................................................................................

Principalmente huesos, | afectando | |
higado, bazo y pulmon. O .

..................................................................................................................................




=N resumen,
la Enfermedad de Gaucher es...

- . Que afecta diferentes 6rganos.

Afeccion genética que produce una
iInsuficiencia en mi organismo de

R _ De progresion lenta y es una

una sustancia conocida como condicion de por vida.

enzima (Glucocerebrosidasa).

S « Existen distintos tipos.

.................................................................................................................

£G1. £Go. £G3.

(menos grave) (mas grave) (gravedad intermedia)



Es una enfermedad genética, se
adquiere desde el mismo momento de
la fecundacion (inicio del embarazo).




Todo dependera de la informacion
genetica de tus padres

 |La herencia debe provenir de los genes de ambos
padres (Bialélica)
« Ser Portador es: Tener un alelo mutado y otro no.
Generalmente no tienen sintomas o la enfermedad.
e EN cada embarazo se tiene la posibilidad del:

- 25% de tener hijos sanos.

- 25% de tener hijos con la enfermedad.

- 50% de tener hijos portadores.




Todo dependera de |la informacion
genetlca de tus padres
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50% portador. 50% portador. 100% portador.
25% sano. 50% afectado.

25% afectado.

‘ Portador. ‘ Sano ‘ Afectado I




Todo dependera de la informacion
genetica de tus padres
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50% portador. 100% afectados.

50%

‘ Portador. ‘ Sano ‘ Afectado I




Existen 3 tipos:
leve, intermedia y severa.




/ Qué signos vy sintomas se asocian a la
Enfermedad de Gaucher?




Enfermedad de Gaucher Tipo | (EGT)

Incremento del tamano del higado y . Compromiso dseo.
bazo. (hepatomegalia y esplenomegalia). - Fracturas sin golpes.
- Llenura precoz. - - Infartos.
- Reflujo. . - Muerte de tejido éseo.
- Distencion abdominal. - - Osteopenia.

- - Infiltracion de la médula Osea
- Deformidad en forma de Matraz
. de Erlenmeyer.

Bajo recuento de plaquetas | . Bajo recuento de glébulos rojos
(trombocitopenia). - (anemia).
- Morados sin golpes. . - Caida del cabello.
- Petequias. - - Cansancio.

e No afecta el Sistema Nervioso Central (SNC).
e Fsta forma de Gaucher puede afectar en un 42% a pacientes pediatricos y en el porcentaje restante adultos




Enfermedad de Gaucher Tipo |l (EG2)

Alta mortalidad perinatal (antes, durante y después del parto).
- Ictiosis Congeénita (pérdida de elasticidad usual).

- Hidrops Fetal (acumulacion generalizada de liquido en

el feto o el recién nacido).

Compromete el Sistema Nervioso Central (SNC).




Enfermedad de Gaucher Tipo Il (EG3)

Compromete el Sistema Nervioso Central (SNC):
- Epilepsia (convulsiones no controladas).

- Trastorno del movimiento ocular.

- Hidrocefalia (incremento de liquido en el cerebro).

® [ 0s mismos sintomas que el EGT.
e £/ paciente que presenta ese espectro intermedio tiene una mejor expectativa de vida que la forma 2,
dado que el compromiso del SNC, puede ser ir de leve a severo.




El médico solicita las pruebas de
acuerdo con la evaluacion de signos
y sintomas.




L 0os examenes que deben realizarse:

Medicion Enzimatica

Se analiza en las células del paciente si se produce 0 no
la enzima que permite que los lisosomas metabolicen
los residuos.

¢
___________________________
DBS (gota de sangre en Extraccion tradicional en
papel seco). un tubo.
- |
[

& DATOS DEL PACIENTE
2 D eacid
- -
g




L 0os examenes que deben realizarse:

Analisis Molecular Biomarcadores

*Los biomarcadores son considerados en casos de
actividades enzimaticas limitrofes y/o pruebas
moleculares no concluyentes.

Busca la variante genética responsable de
la enfermedad.




La enfermedad de Gaucher no se
cura, sin embargo, si se lleva

un tratamiento apegado a la
recomendacion del médico, se podra
llevar una vida lo mas normal posible.




Terapia de Reemplazo Enzimatico (TRE)

Por via intravenosa. Medicamento que De acuerdo con el .|« Mejorar los sintomas.
.| contienelaenzmaqueno | | esquemade tratamiento | | e Estabilizacion de la
se estd produciendo | | definido por el médico | | enfermedad. |
dentro del cuerpo, para | tratante. .~ eFreno de la progresion de
descomponer la enfermedad. |
correctamente laGL -1. | | ‘ L




Adiclonalmente considerar:

©_ Tener presente que los tratamientos son particulares de acuerdo con f

k cada paciente en especifico. ®
Habitos de vida saludable. Manejo multidisciplinario - Otros medicamentos recetados
| integral de la patologia. por el medico.
1 <

,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Asistencia oportuna a controles . Compromiso y empoderamiento
y seguimientos médicos. . con el manejo de la enfermedad.

,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,



~ ¢Cuando acudir de manera
prioritaria a los servicios de salud?



Si presentas algunos de |os siguientes
SIgnos y sintomas

Cuando haya presencia de Presencia de vomito, acidez y Cuando haya sintomas de
sangrado por nariz, boca, . dolor abdominal que no mejore | | dificultad respiratoria, tos
orina o material fecal. . con medicamentos recetados. persistente o fiebre.

,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Presencia de crisis dolorosa localizada en huesos, Cuando el sangrado menstrual sea muy abundante, con
gue No mejores con medicamentos orales para el .1 signos y sintomas de anemia como: debilidad, palpitaciones |
dolor y en caso de trauma con sospecha de fractura .| cardiacas, sensacion de cansancio, palidez en piel y mucosas. |




iRevisemos |o aprendido!




iGracias por tu atencion!
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