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Esta enfermedad hace que dichos órganos se agranden, lo que puede afectar su funcionamiento Diagnóstico, tratamiento y

seguimiento del paciente con Enfermedad de Gaucher tipo I: Guía de Práctica Clínica. No afectado No afectado No

afectado No afectado No afectado Enfermedad de Gaucher Enfermedad de Gaucher Enfermedad de Gaucherde Gaucher

enfermedad de Gaucher Es una enfermedad de baja incidencia en la población general, la prevalencia varía de 1/ a 1/

habitantes. Para establecer el diagnóstico de certeza de la enfermedad de Gaucher tipo I se debe determinar la actividad de

la enzima β-glucocerebrosidasa en Introducción: la enfermedad de Gaucher, el trastorno de depósi-to lisosomal más

frecuente, presenta un modo de herencia auto-sómica recesiva por una deAciencia de La enfermedad de Gaucher (EG) es

una enfermedad de depósito lisosomal que comprendetipos principales (tipos 1,y 3), una forma fetal y una variante con y

tratamiento de la Enfermedad de Gaucher, para orientar la toma de isiones clínicas basadas en recomendaciones

sustentadas en la mejor evidencia disponible, ayudando a mejorar el manejo multidisciplinario por parte de los genetistas,

hematólogos, internistas, pediatras, y traumatólogos que diagnostican y tratan a pacientes con EG (11) enfermedad de

Gaucher ni será portador. La enfermedad de Gaucher de tipotiene una variación especialmente amplia en la forma en la que

afecta a las personas, los síntomas y la evolución de la enfermedad La Enfermedad de Gaucher es el trastorno metabólico de

depósito lisosomal más común, es ocasionado por la deAciencia de la enzima glucocerebrosidasa ácida (E.C.) Diagnóstico de

certeza. Esta Guía de Práctica Y en algunas poblaciones como los judíos Ashkenazis la frecuencia es de 1/ a 1/ pacientes

afectos, no siendo entre ellos una enfermedad rara La enfermedad de Gaucher es el resultado de una acumulación de

ciertas sustancias grasas en determinados órganos, especialmente en el bazo y el hígado. Si ambos padres presentan la

enfermedad de Gaucher, todos sus hijos heredarán dos genes de la enfermedad de Gaucher y también presentarán la

enfermedad de Gaucher. Edición general: Dirección Nacional de Normatización.
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