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Este informativo é dedicado aos pacientes de Gaucher, onde eles poderédo se
manifestar, e enviar para a associacao, todas as reclamacodes, duvidas, relatar
acontecimentos que ocorrem durante a infusdo do medicamento, a atencao
recebida pelo corpo medico e enfermagem nos centros onde séo atendidos.

Servird também para informar sobre o andamento da dispensacédo do
medicamento e assim podermos coordenar a data da proxima dispensacao.

Publicaremos uma série de matérias, sobre saude, deveres, direitos e obrigacdes
dos pacientes.

Os pacientes poderdo mandar suas duvidas, as quais serao respondidas por
meédicos no caso de ser sobre a doenca, por nosso departamento juridico, no
caso de se tratar de obrigacdes legais. Essas duvidas servirdo para esclarecer
atoda comunidade Gaucheriana.

Os pacientes poderdo corresponder-se atraves da secéo forum.

Os médicos estdo convidados a se manifestar da maneira que acharem
conveniente, mediante artigos cientificos ou nao, de interese para os Pacientes.

A Secretaria da Saude também tera lugar para se manifestar ou informar mediante
este informativo, se assim o desejarem.

Este € o primeiro nimero e, em consequéncia, cheio de imperfeicdes que iremos
resolvendo com a ajuda de todos.

Até o proximo numero
Pedro Stelian

Ajude-mos a combater a
poéliomielite no Mundo.
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DOENCA DE GAUCHER
PORQUE EU TENHO? MEUS
FILHOS TAMBEM PODEM
TER?

A constituicdo genética, que herdamos de
NOsSsOs pais, é que vai determinar com quem
parecemos (aparéncia) e como 0 n0SSso
organismo funciona (metabolismo). Cada par
de gene, um que veio do pai e outro que veio
da mae, € que da, por exemplo, a cor dos olhos
ou o tipo de cabelo. Vérios pares de genes sao
responsaveis pela producédo de enzimas que
garantem o bom funcionamento do metabolismo,
permitindo crescimento, desenvolvimento e
desempenho normal de todas as func¢fes do
corpo.

Acredita-se que as pessoas possuem 30.000
pares de genes e que carregam cerca de 10
genes com defeito (a) na sua constituicao
genética, mas como € sempre um par de genes
gue determina alguma coisa, se um so6 tem
defeito e o outro funciona, a pessoa € normal
naquele aspecto (Aa). Porém, quando os pais
carregam, sem saber, um gene com defeito de
um mesmo par, tém risco de ter filhos com
problema (aa), porque ele ndo tera nenhum
gene normal. Nesta situacdo os pais tém risco
de 25%, uma chance em quatro, de ter um filho
ou filha com a doenca a cada gestacdo, como
se observa na figura abaixo. Isto € o que
acontece na Doenca de Gaucher quando os
pais sdo heterozigotos, ou seja, tém um gene
normal e um gene com defeito (Aa) para
produzir a beta-glicosidase &cida ou
glicocerebrosidase, que é a enzima deficiente
na Doenca de Gaucher.
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A falta de atividade da enzima beta-glicosidase
acida ou glicocerebrosidase vai levar ao deposito
de uma substancia (glicocerebrosideos) no baco
e no figado, aumentando o tamanho destes
orgaos e atrapalhando a funcao deles. Pode haver
depdsito nos 0ssos levando a quadros graves de
dor e destruicao, levando a pessoa a ter grande
dificuldade para andar.

As pessoas que sao portadoras de Doenca de
Gaucher (aa) s6 podem ter filhos (risco de 100%)
com a doencga se unirem-se a outra pessoa que
tenha a doenca (aa). Se a unido for com alguém
heterozigoto (Aa) o risco sera de 50% a cada
gestacao e, se for com uma pessoa que sé tem
genes normais (AA), ndo tera risco de ter filhos
com a doenca. Por esta razéo nao € aconselhavel
0 casamento entre parentes, pois o risco de ter
genes com defeito em comum é maior, e o casal
devera procurar fazer a pesquisa da mutagéo (o
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AVISO IMPORTANTE

Este més novamente a Secretaria atrasou na
entrega do remédio. Estamos tomando as
providéncias necessarias para que isto nao se
repita, ja que tem pacientes que estao
regredindo no tratamento.

Precisamos que os pacientes que estao a
espera de aumento de dosagem, nos
comuniquen, acompanhado do relatorio
Medico e a data do pedido.

Pedro Stelia




