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ς ς - σ ς σ ς , ς ς ς- ς, ς ς ς, σ  ,     σ  σ  ώ , ς . . . .    
 

 

σ ς . ς, ς, . ς ς ,   . . . « Ϊ » 

 σ , ς, σ  /   . . σ ς  . . . ώ  «   », ς ς ς ς  
ς ς, ς,   ΄     . . . « Ϊ » 

ς ώ ς,  ς ς ς- ς, ς σ ς ς ς ς, ’ /   , σ   «   » 

 , ς,    ς ς ς . . . ώ ,  ς σ ς ς  σ ώ   
σ  ς, ς, /    ς . . . « », ς   σ ς . . .  

ώ  , ς, / ,    ,  σ σ ς   σ ώ ,  «  σ ς»,  

 , ς, /  ,  , . . . « Ϊ » 

 , ς, /     –  . . .  . . σ/ ς « . » 

ς ς, ς, ς ς . ώ , ς  ς ς ς . . . ώ  «   » 

ς ς,  ς,  . ς ς,     . . . « », ς ς ς ς 

σ ς σ ς, ς, ς ς,  . ς,   . . . ς 

σ ώ ς ώ ς, ς, . ς ς  ς ς ,  ’   , . . . « » 

ς ς, ς, σ    ς,    ,  σ σ ς   σ ώ ,  «  σ ς»,  

 

 

 Ω   –  Ω  

 

ς ς. ς ς, / ς . . ., ς ς ς ς ς ώ   
 ώ , MD,PhD. ς ς. ς    ς 

ς ς. ς. ς ς    ς 
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     Ω   

 ,  ς,     σ σ    σ ώ , . . . " σ ς" 

 , .  ς ς ς,  
 , σ  " " 

ς σ ς, ς ς ς,  σ ,   ,   

ς ς, MSc, PhD,  , ς, ς  ,  σ ς ς, . . σ ς  

σ ς σ ς, . ς ς- ς,   , σ  " " 

σ  Ό , ς, , σ  , σ  σ  σ ς -   ς ώ  σ , . . . ϊ  

ώ σ  σ , ς, ,  σ  σ  σ ς -   ς ώ  σ  . . . ϊ  

ς ς, ς, ς,   . . . . ς  

 σ , ς, , σ  , σ  σ  σ ς-  ώ  . .  

 , ς, σ  ,  ώ  σ    ώ  ώ , σ   "   "  

 Έ , .  ς,   σ  ώ , σ  σ   

 ,  ' ς,  σ  

 , ς, /  ,  - , . . . . 
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   ς σ  σ  σ  σ ς ς ς σ ς σ ς ς ς  . , σ   σ  σ σ ς ς ς σ ς, ς σ ς ς, ς σ ς σ ς  σ ώ    ς  ς σ ς     ,  σ       σ  σ σ σ  ς ς   σ  ς ς ς,  σ   σ   σ ώ / ώ      ώ  σ ώ .  
        σ     σ ώ   ώ   σ σ ς σ   , σ  ς σ σ ς ς σ ς ς ς ς.     ώ      σ  σ   σ σ   σ    σ    σ σ   σ ώ   σ ,     σ σ  σ  σ σ  ς σ   σ ,       σ     ώ   σ .  
  σ   σ ώ   ώ   σ σ  σ ς σ σ ς  σ  σ ώ   σ ς   ς   σ , σ    σ  σ  σ  .    
 ώ ς σ ς   σ      ς ς  σ       ς ς   σ   σ   ς ς,     σ ς   (big data)    σ  σ ώ   ς ς.  
 σ   σ ς σ   σ ,   σ   σ  ς    σ   . 

 

 

 

ώ ς ς ς ς  ς ς ς ς   σ  ς ς ς,  σ   σ ώ / ώ      ώ  σ ώ  
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Ω   .  
  σ    ς σ  σ  ς ς  ς.  σ  σ    ς σ ς σ ς.       σ ς ς ς.    ς σ   σ   σ  σ ς  σ ώ   ς σ ς   σ        σ      ώ σ   σ ώ  ς.  
   σ ς  ς ς σ   σ    σ ώ   ώ   σ    σ   ώ  σ .  . . ς ς σ ώ   ς ς  σ  σ  σ     σ   ς.   σ    σ  : . σ ς, . , . ς, . ς, . , . σ , . ώ , . , . , . ς, . ς, . σ ς, . σ ώ ς, . ς.   σ  σ  σ   σ ,  σ   σ    ς σ ς σ ς   ς   σ    σ ς,  σ     σ   ώ  ς ς ς ώς   σ    σ   σ  σ ώ . σ ς σ σ   σ   ς ς   σ  ς σ     σ ς      σ     σ   σ  σ  .   ,    σ σ  σ     ς . .   σ   σ ς σ ς σ   σ  ς.   ς . . σ  σ σ   σ ς . ς, .   ς   ς.     σ    ς   σ σ  ς σ ς σ  σ    σ ώ   ώ  .     
 ς ς   σ     ,     σ   ώ  σ ,  σ      ς σ ς ς σ    ς    σ    σ  σ    σ     σ σ    σ   ώ  σ σ   ς ς σ ς.   σ σ   σ   ς  σ ς  ς. 
 ς . ς, ς ς ς- ς ς ς ς  σ       σ  σ  ώ  ς  
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  Ω Ω  
 

 

 

Ο Ο Α Ο Ο  Α Ω Η

Α ι ή ίσ η
- ιά ση

1

ιά ση σύ φ α 
Α  Κ ι ι ά ι ή ια

 Πα α ι ι ές άσ ις
 α ία ί ησης

Σ ά ιο Νόσο

ι ό η α α ι ή 
Α ή  ATC4 ή ATC5)

ο ι ό ιάσ η α ο  έ ι 
α σο αβ ί ια η  

α ί ηση / 
α α ιο ό ηση

2

α ί ηση
Πα ά οι έ βασης ια η  α ί ηση

οτ ι ό ο οσοτι ο οιη έ ο α ίο ια τη   
•Α οτί ηση της έ βασης
•Α τα ό ιση στη α ω ή

• οια ι ι ά ο έ α α αιτού ται ί τ ς
• οια α α ι ι ά ο έ α α αιτού ται ί τ ς

Π ο ι ό ς ο ές ια η  σ έ ιση ης 
θ α ι ής α ι ώ ισης  βάση α 

ο έ α έ βασης α α ό ισης

     ώ  ώ     
  

  σ   ώ  σ   ώ  σ σ ώ  σ  σ  σ / σ  

  σ   ώ  σ   ώ  σ σ ώ  σ     σ / σ   σ    ς ς,  σ , σ   σ ς     σ  σ  σ , ς ς,  ς   ,  σ   ς/ σ / ς ς. 
 , σ  σ   ώ  σ , σ  σ  σ  ς: 

  σ     σ  σ    ς,  σ   ς   ώ  
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σ ,  σ ς ς ς  σ   σ ς   σ  ώ    σ σ   

  σ     σ  σ    ς,  σ   ς   ώ  σ  ς   ς ς ς ς     σ  σ ς    
  σ ς σ ς,  σ ς ς ς  σ   σ ς   σ  ώ    σ σ   σ   ς σ ς ς σ ς ς    ς  

  σ     σ  σ    ς,    σ ς ς σ ώ ,   σ  ς/   σ      ώ  σ   σ ς ώ    σ ς ς ς ς    σ   σ ς. 
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Α Ο Ω Ο Ο Ο Α Η Α Ω Η 
Ο Α Η, Η Α Α Ο Ο Η Η Α  Α Α Η  

Ο Ο  GAUCHER 

 

 

 

 

1. Ω -     

 σ ς Gaucher (GD    σ  σ  σ σ  σ ς (LSD),      σ σ   σ σ  GBA    σ  σ σσώ σ  σ  (GC  σ     σ σ ς  Gaucher .  σ ς   σσ   σ  , σ    σ ώ       ς  .  
   σ       σ    σ   000-  σ ς,  σ  σ  σ  ώ  :  – :  .  σ ς σ σ   ς     ς GBA  ς ς σ ς  ,        ς σ ,  σ      σ , σ  ς   ς ς  σ   σ   .     ς ς,  ς ς ς   .   σ    N370S σ     ,  σ      .  σ  ς,   σ   , σ   σ  ς ς σ ς,   ς ς  ς.    σ    ς GBA     σ σ , σ σ , SACE  , ς  σ   σ σσ  GC,   σ     ς σ   ς σ ς ς ς.  
  σ ς   σ  σ     σ   ς ς ς,     -   ,     

- ,    ,  - ,    ώ  ώσ .  
  ς    σ ς    ς, σ   σ  σ .  σ ς   ώσ  ς  ς, ώ ς  σ ώ   σ  .   ς σ ς σ    ς σ , ς σ ,   σ  - σ ς, σ ώσ ς   .  ς  ς σ  σ σ ,  σ     σ  σ      
Gaucher. ς ώσ ς     , ς ς  ,     ς.   σ  ς ώ ς σ ς,  , 

ICD- :   .  
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, σ  , σ ς ,  σ  ς, σ  ώ  ϊ ώ   ώ  σ  ,  σ   σ  σ  Parkinson. ς ΐ ς  σ ,     σ  ς σ ς σ σ ς.  σ ς  ς ς σ ς σ   σ ώ  σ ,    σ  - ϋ σ ώ , ς - , - ,  Hodgkin,   . . ,  ς MGUS   ώ ς.  
  %  σ ώ    σ , %  -3 σ   %  ς - .  ς-   ς σ  σ ς, ς    .   ς  ς, ς ς,  ώ      σ  σ .  
  σ ς  σ  -    ώσ  ώ  σ σ ς ς    σ      ,  σ σ , σ σ ς  ,     σ   σ ,   σ  ς ς σ ς  ώ . 

 

.    Ω   Ω  Ω  

 
- ς ς ς  ς ς,  σ ς  ς, , , ς    σ  σ ς ς σ ,   σ   σ σ ς  σ ς ς ς  ς  -  σ  σ ς  σ  σ    σ . 

 

- ς ς ς , , , , , σ σ , σ , σ , AST/SGOT, ALT/SGPT, ALP, -GT,   σ  , 
LDH, CPK, σ ,  ώ , , CRP, σ ς, TIBC, , σ , ,  , HDL-  LDL- σ    ώ  ώ  σ ς ς σ    σ σ ,  σ    σ σ ,   σ ς – SACE      σ   σ   σ ς,  -  σ  σ ς ς σ ς ς ς  σ ς ς,   -  σ   σ ς σ ς. 
 

-  ς: ς ς,  ς σ ς,    D- ώ  σ   σ ,  -  σ  σ   -  σ  σ ς ς σ ς ς ς  σ ς ς,   -  σ   σ ς σ ς. ς ς ς   ς ς   σ  . 
 

- ς ς  σ ς: σ , - σ , σ   ,  σ ώ  IgG, IgA  IgM σ   σ    -  ς σ  σ  ς σ ς  σ ώ .  σ ς ώ   ς ΐ ς   σ ς 
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   ς  - ,   σ σ   -  - ώ  σ  σ      -ώ    ώ ς  σ    ς σ ς  - .   
 

- ς ς ς σ  σ     σ ς,      σώ   ς ς HBV, HCV, HAV, CMV, EBV, HSV, HIV    σ   , ς,  σ ώ  screening , , VZV, parvo-B , σ  . σ    σ  ,   σ   ς.  
 

- Έ ς σ ς  ς σ  ς  σ  ώ  ώ , ώ - σ  Coombs, -ώ   σ     ώ  σ  , -DNA, 

-ENA, ASMA, AMA C-ANCA  ’  σ   σ   σ ς      ς  σ ς σ ς  -  ς . 
 

- σ ς ς σ :  ς  σ ς     ς  σ     , σ   σ   σ ς,   ώ ς σ ς  ς    ώ   ς  ς  12-  ς σ    σ .   ώ ς,  ς ς ς  ς ς ς ϋ σ ς  ς σ ς σ . 
 

- σ ς ς σ ς σ : ς ς ς ώ    σ ώ  σ   σ   σ ς  ς   σ ς σ ς σ    σ   ς .   σ ς σ ς  ς-  σ  ς ς    σ ώ   ς  -  ς,     ς σ     . ς σ ς ς σ   σ   σ ς  ς   ς  σ    ς ς ς   σ   ς .  
 

- σ    σ  :     σ      ς,    σ σ  σ  σ ς σ ς ς σ  Gaucher.     ς σ ς ς σ    σ  σ     σ  Gaucher.  σ σ  σ  ς ς σ  
Gaucher,         σ   , ,  . 

 
- ς ς  ς ς:  ς ς  σ  σ  ς σ ς ς - σ σ ς σ    ς  σ  ς σ ς ς q      GBA,   σ  ώ    σ ώ  ,  σ σ  σ  ώ   DNA.  ς ς   σ   σ   σ ς,  σ  σ  σ  ς  σ ,    σ       σ ώ   σ ώ  σ . 
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- σ  ώ  ς ς σ :  σ σ ς, σ σ σ ς, CCL-18/ PARC    ώ  ϊ   ώ .  ς ς    σ  σ ώ   
3-  ς σ σ   -   σ σ     σ   / σ  σ .    σ ς σ ς   σ  σ ώ .   

 
-    σ   σ ς σ   -     ς σ ς σ ς σ ,    .   σ ώ     σ     , MRI ,  ,  . 

 
- Έ ς ς ς:   σ , σ σ  σ ,   ς  ς ς ς  ς ώ  σ  σ ς    σ  σ      

 

.  Ω    GAUCHER   σ      σ   σ ,   σ   ώ .  
  σ σ  σ  ς σ    σ    ώ  ώ ,  σ , ώς    ς σ ς  ς σ ς.  ς σ ς ς σ     ώσ      σ  ς, σ  ς ώ ς     σ ς  ς .  
  / σ  ,        ,      ώ σ  ς ς,  σ ώ  ώ ,  σ ώ  ώ   ς σ ς.  
         ώ , σ ς σ ς  ώ , ς σ ς  σ ώ  ώ .    σ  ώσ ς σ σ σ ς σ ς  σ    σ ώ  σ σ , σ    ς σ ς σ   ς σ σ ς,  ς  σ ς  σ   ς ώ ς.  
  σ ς σ ς σ ς,   σ  σ  ,  σ       σ    σ   ώ .  
  ώ  ώ  σ σ  σ  ώ σ ,     ς σ ς,       ,   σ     σ    .  
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ς  ς σ ς ώ   ς σ ς σ ς    ς ώ  σ      σ  . .  σ   σ    ς .  
  σ  σ ώ  σ  σ  σ  ς σ ς σ      σ   σ  ς, σ  σ    ,  σ  ς σ ς ς   σ  ς σ ς  . 
   ώ  ώσ   σ ς     ς ς ς, ς   ς, ς  ς σ ς.  
 ς ώς  σ ς          ς  ς σ ς ς, σ  σ ς σ ώ , . .  

    ς ς σ σ ς σ  GD:   ς σ σ ς ERT     σ ς σ σ  σ ώ ς SRT).  

      IV σ   ς  σ  σ σ ,  ϊ ς σ  σ  ,  σ  σ .    σ σ   σ  σ σ   σ  σ σ  σ σ ς σ   σ  ,     
FDA       .  σ σ     ς σ  σ  -60 U/kg ώ     ς σ ς ς  ώ  ς ς ς,  σ      ς.   σ   σ    ώ   σ σ .  ώ  ς ς ώσ ς σ  -       .  
     σ   ώ    σ   ς ς   σ  ς GD ς . σ    σ    σ      σ    σ  ς ς σ ς   σ ς- ς ς     ς σ ς ς ς σ    .   σ  ς ς ς  σ ώ   σ    σ / σ   , ς σ ς  ς σ ς,  σ / σ σ  ς σ ς σ ς  ς σ ς   σ  σ  , σ ώ ς   σ ς,     « » ς σ ,     .  
 σ  ώ   ς ς ς   ϊ   σ ς ς σ  Gaucher (EWGGD   σ   σ ς ς σ ς ς ς  , ς       σ  ώ  ώ  ς .   σ    ς ς ς, ς σ  ς σ ς   σ .  ώ   σ  σ   σ ς σ  σ σ   σ  ς ς ς   σ    ς. 
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H  σ  σ  σ  σ  σ    ς σ .  
   σ    σ       ς σ ς  σ ς σ     ς  σ ς  ώ . σ   σ   σ     .  
  σ σ ώ   σ     ς     U/kg     -  U/kg   ς.  
 Ό   σ ς σ   σ    ώ   σ  ς 
3,4).  

   σ σ ς     σ      σ   σ ώ    σ .  
  ς ς   σ     ς σ .  
    ς   σ    σ  σ ,  σ   ,        ς.  ς    σ ,  σ    ς σ  ς, ς, ς    σ ,   ς ώσ ς σ ς σ σ ς σ     ς σ ς    σ . σ  σ  ς      σ σ    ’   

ό ο έ α ς θ α ίας ι   σύ , ια β ί σ  ς α άσ ασής ο ς.  
αί ς ο  ή  α βά ο  ERT θα έ ι α ή α σ ί αι σ  ό   ύ σ .  

βιβ ιο αφία α α άφ αι σ α ι ή ι ία α ό έ ι  ήσ  ό θ α ία  

ι ι ο σ άσ , ο  ιβ βαιώ ι ό ι  ήσ  ς ί αι ασφα ής αι α ισ έφ ι ό ς ις 
ι ι ές ώσ ις ς όσο . Η ERT ί αι α ά α ή. Π ί ο  %  ασθ ώ  

α α ύσσο  α ισώ α α έ α ι ς ι ι ο σ άσ ς, ο  ό ς  ά ο   
α ο σ α ι ό ά ς. Α ι ές α ι άσ ις έ ο  α αφ θ ί σ ο , %  ασθ ώ . 

έ ος  ι ι ο σ άσ  β ιώ ι  σ σ α ι ή σ ο ή σ ο  ό ιο ο αθ ι ό ύ ο 
ς όσο  Gaucher ύ ος- , ίς α ά ο  ο έ α α  α ασ έφ ι, σ αθ ο οι ί  
ιβ α ύ ι ις ο ο ι ές ι ο ές. ό α σ άσ α α ERT ί αι  β α ο σ άσ  

ο  α ά αι βιο ο ο ι ά σ  α θ ώ ι  α ι ή σ ι ά αι έ αβ  έ ισ  α ό ο  FDA 

αι ο  Ε Α ο  αι  α ι ο σ άσ  ο  α ά αι α ό ύ α α α ό ο  αι έ αβ  
έ ισ  α ό ο  FDA ο . 
   σ σ    σ    σ σ ς  σ ώ ς 
(SRT , σ  σ ς ς σ σ ς  σ σ .    σ    σ   σ ώ ς   σ  ς ς , ς σ   σ  ς ς σ σ σ ς  σ   GC, ώσ     σ σσώ σ  .  σ  σ  - , ς ς ς ς, σ  ώσ ς σ ώ  σ ώ ,  ς ς     .   σ  ,  σ    σ .  σ  ς     σ σ ώ  σ  , ς  ς. σ     σ ς ς σ ς   ϊ   ς,  σ  ς ς  σ ς σ σ  σ ώ ς   σ  σ  ς ς ς σ    
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 σ σ     σ   ώσ  ς σ   ERT.  σ ς σ  σ σ   ERT + SRT  σ  σ ς  σ  
-    σ ς σ σ  σ ώ ς   σ  σ  .   σ  σ   σ   σ ς    σ   ERT σ  σ    ώσ  ς σ        σ ώ   σ  - ,   σ  σ , σ       ώ ς CYP2D6.     ς  σ ς ς   

GD    σ    ϊ  σ   . 
 ς  ς ς     σ  σ ς ς σ    σ σ    σ ώ .    σ      σ  ώσ ς ς HLA σ  σ  . 
 

4.     Ω  Ω       σ   σ ώ    σ   σ   σ  -  ς σ ς, ς ς ς ς σ   ς σ ς ς ς.  
  σ    ς  ς σ ς, ς  ώ  ώ  ς σ  σ σ ,  σ σ , SACE   σ ς ς ς ς  ς σ ς σ .  
 ς  σ   σ   σ .  
  ς   ς ς σ ς  σ ώ . 
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.  

ς 1.  σ  σ  σ  Gaucher 

 

                        σ    

  

      σ σ  ς ς ς σ ς:  
       σ  σ ς Hb g/dl ς ,   Hb g/dl ς,                                                                                     
      σ  ς ς 

         , σ   σ  ς ς  
         , σ ς   × 9/L        

         , σ   × , -  ς 

       σ σ  σ     
       σ  σ ς σ ς  

 

1-   

 

1-   

 

1  ς 

1  ς 

  σ    ς 

       -  % - 30% 

       -  % - 40% 

      σ    σ ς 

 -  % - 50% 

 -  % - 60% 

 

1-   

3-   

 

1  ς 

2-   

Pastores GM, Weinreb NJ, Aerts H, et al. Therapeutic goals in the treatment of Gaucher disease. Semin 

Hematol. 2004;41:4–14 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

σ   

      σ    σ   

        σ ώ  σ , σ σ ς  
       σ  ς σ ς ς σ  ς  

1-   

1-   

3-   

        σ ς σ ς ς σ   

       σ σ  σ ς ς σ   

        σ ς ς ς ς 

2  ς 

3  ς 
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ς . σ   σ   σ  Gaucher   
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ς 3. ς (>18 ώ )  σ  Gaucher:   

 σ  

   σ      

      

 σ  60 U/kg   ς 30 U/kg   ς 

     
Hb  g/dl 

60.000/mm3  -  σ σ   σ  σ ς ς ς ς  σ  >2,5 x σ  σ   σ ς>  ς  σ  ς ς  σ ς 

σ   Hb  g/dl   ώ  σ      
 ς >60.000/mm3 σ   σ ς σ  σ ς   σ  σ   σ     σ ώ  Ό ς ς< ,  ς  σ  Ό ς σ ς<  ς  σ  σ  , , σ      

Andersson HC, Charrow J, Kaplan P, et al, Individualization of long-term enzyme replacement therapy 

for Gaucher disease. Genet Med. 2005; 7:105-110 

ς .    <  ώ   σ  Gaucher:  

  σ  

   σ      

     
  σ  60 U/kg   ς 30 U/kg   ς 

 Hb 2g/dl   ώ  σ      

60.000/mm3    σ σ   σ σ   σ  σ ς ς ς ς  σ  >2,5 x σ  Ό ς σ ς> x σ  ς ς  σ ς 

Hb<2g/dl   ώ  σ       ς >60.000/mm3 σ  ς σ ς 

 σ  σ ς   σ  σ   σ     σ ώ  Ό ς ς < 2,5 x σ  Ό ς σ ς <  x σ  σ  , , σ      
 Andersson HC, Charrow J, Kaplan P, et al: Individualization of long-term enzyme replacement therapy 

for Gaucher disease. Genet Med. 2005; 7:105-110 
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