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Enfermedad de Gaucher: 1 de cada 60.000 personas en el mundo tienen esta patologia

e Laenfermedad de Gaucher (EG) una patologia que se presenta cuando la enzima glucocerebrosidasa,
encargada de descomponer sustancias grasas no funciona correctamente.

e Los sintomas mas comunes de la EG son el agrandamiento del bazo, lo cual se da en el 87 % de los
casos, y del higado, reportado por el 79 % de los pacientes.

e Laenfermedad de Gaucher y la Deficiencia de Esfingomielinasa Acida (ASMD) guardan relacién en su
sintomatologia, lo cual hace que sean dificiles de detectar y tratar. Por lo tanto, todo paciente que
entre a estudio diagndstico por sospecha de EG, y tenga una prueba negativa, deberia ser remitido a
tamizaje para ASMD.

Bogota, D.C., septiembre de 2023 — El 01 de octubre se celebra el Dia Mundial de la enfermedad
de Gaucher (EG) una patologia que se presenta cuando la enzima B- glucocerebrosidasa, que es la
encargada de descomponer sustancias grasas no funciona correctamente y provoca una
acumulacién de grasa en diversos 6rganos del cuerpo?. Se prevé que su prevalencia es de alrededor
de 1 por cada 60.000 personas?, una de las principales problematicas que los pacientes enfrentan es
el diagnéstico tardio debido a la rareza, complejidad y falta de informacion sobre esta, proceso que
podria verse retrasado en afios e incluso décadas?3.

La EG se clasifica como una enfermedad rara de origen hereditario. Para que esta se transmita,
ambos progenitores deben ser portadores de un gen GBA defectuoso, el cual es responsable de esta
condicidn. La probabilidad de que un hijo herede dos copias del gen y desarrolle la enfermedad es
del 25 %. En el caso de que alguno de los dos padres sea portador del gen defectuoso, existe un 50
% de probabilidad de que el hijo también lo herede y sea portador, sin embargo, es importante
destacar que no desarrollara la enfermedad.*

Conozca los principales sintomas

Como principal caracteristica sintomdatica se encuentra la acumulacion de grasa en drganos
especificos, la cual genera que aumenten su tamafio y se afecte su funcionamiento. Este sintoma se
produce especialmente en el agrandamiento del bazo, lo cual se da en el 87 % de los casos, y del
higado, reportado por el 79 % de los pacientes® ®. Ademas, las sustancias también pueden
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almacenarse en el tejido dseo, debilitando el hueso e incrementado el riesgo de fracturas. En caso
de comprometer la médula dsea, la capacidad de coagulacion se puede ver alterada.”

De acuerdo con Lina Mora, gerente médica de Enfermedades Raras de Sanofi “La enfermedad de
Gaucher es multisistémica, heterogénea y progresiva, como principal sintoma hemos identificado
que el agrandamiento del bazo estd presente en casi todos los casos clinicos y mds de la mitad
también tienden a presentar otras enfermedades como la anemia, trombocitopenia o ambas. Por
otro lado, las lesiones dseas se pueden desarrollar de forma silenciosa y ser invalidantes. En cualquier
caso, el comienzo de signos y sintomas se pueden manifestar a cualquier edad” indicé.

Otros sintomas comunes en pacientes con EG se reflejan en que padecen sangrados frecuentes y
espontdneos en nariz y encias, originados por el bajo nivel de plaquetas en el organismo; expansion
del abdomen, generado por el agrandamiento del higado y el bazo; formaciéon de marcas, moretones
y hematomas en las extremidades; fatiga, sensacién de agotamiento o cansancio, causado por una
disminucién de los gldbulos rojos (anemia) y bajo recuento de plaquetas.

La enfermedad de Gaucher y su similitud con la Deficiencia de Esfingomielinasa Acida (ASMD)

Tanto la enfermedad de Gaucher como la ASMD son patologias raras, de origen genético, que
pueden presentarse en cualquier etapa de la vida. Estas dos enfermedades comparten determinadas
caracteristicas, signos y sintomas que generan dificultad para identificarlas, retardando su
diagndstico y emporando las complicaciones asociadas.

“Dada la similitud de ambas patologias, promovemos el uso de un tamizaje dual, que podria
posicionarse como una herramienta esencial para la identificaciéon de estas enfermedades de una
manera mas precisa y rapida que impactara directamente en la calidad de vida de los pacientes”
expresd Mora, gerente médica de enfermedades raras en Sanofi.

El diagndstico temprano de EG y ASMD es crucial para un manejo y tratamiento especifico de las
enfermedades, lo cual permite prevenir o revertir significativamente algunas complicaciones. Por
esta razodn, es fundamental que se implementen estrategias para detectar rdpidamente cualquiera
de las dos patologias. Como se menciond el tamizaje dual es un método que indica que todo
paciente que ingrese a un estudio diagndstico por sospecha de GD, y tenga una prueba negativa,
deberia ser remitido a tamizaje para ASMD.

En el marco del Dia Mundial de la Enfermedad de Gaucher, es prioritario aumentar el conocimiento
de esta patologia en el primer y segundo nivel de atencién médica, asi como en la comunidad de
especialistas y pacientes. Esto adquiere relevancia debido a la necesidad de identificar los sintomas
de manera oportuna y efectiva, que, a su vez, posibilita un acceso oportuno y preciso a un
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tratamiento adecuado, permitiendo un control mas efectivo de la enfermedad vy, en Ultima instancia,
reduciendo su impacto en la calidad de vida de los pacientes.



