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Enfermedad de Gaucher, tipo 1
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Es una enfermedad gvnf‘iicn con alta incidencia en la puhl:{ci:_‘m jiudia Ashkenazi, si bien Pur_u_[;_- presentarse en
distintos grupos étnicos. Se encuentra afectada una enzima lisosomal, la f§ glucocerebrosidasa, que provoca depésito
mtracelular de glucocerebrésidos. Esto genera fundamentalmente dafo hematolégico, esquelético, visceral, asi
como alteraciones bim]uimjl.:ﬂ..-' (aumento de chitotriosidasa plasmatica).

El paciente, de 10 afos, se interna por dolor ¢ impotencia funcional de miembro inferior derecho,
hepatoesplenomegalia y pancitopenia. Se realiza puncion aspiracién de médula ésea encontrando células reticulares
con caracteristica de enfermedad de depésito, con abundante citoplasma y nicleo desplazado.

Las manifestaciones 6seas se dividen en 5 categorias: deformidad del fémur distal, osteopenia, osteoesclerosis,
osteonecrosis y crisis de dolor,
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