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ȠȫȤȭȮȢȧȪȨȤȥȢ ȪȧȜȟȜ ȠȬȞȜȭȤȜȭ ȜȤȧȜȮȪȦȪȞȤȜȭ 

 

ȟɄɊɟɎɍɓɉɍς ȧɂɉɚɒɇɍς - ȜɅȽɋəσɇɍς ȋȭɓɋɒɍɋɇσɒɛςȌ, ȥȽɅɄɀɄɒɛς ȣɂɏȽɎɂɓɒɇɈɛς ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɜȽς-ȪɀɈɍɉɍɀɜȽς, ȟɇɂɓɅɓɋɒɛς ȣɂɏȽɎɂɓɒɇɈɛς ȥɉɇɋɇɈɛς, ȨɍσɍɈɍɊɂɜɍ ȜɉɂɌəɋɁɏȽ, ȤȽɒɏɇɈɛ ȭɖɍɉɛ ȠɅɋɇɈɍɠ ɈȽɇ ȥȽɎɍɁɇσɒɏɇȽɈɍɠ ȫȽɋɂɎɇσɒɄɊɜɍɓ ȜɅɄɋώɋ, ȫɏɠɒȽɋɄς Ƞ.ȥ.ȫ.Ȝ.    
 

 

ȝȽσɇɉȽɈɟɎɍɓɉɍς ȫ. ȣɂɟɁɘɏɍς, ȜɇɊȽɒɍɉɟɀɍς, ȜɋȽɎɉ. ȥȽɅɄɀɄɒɛς ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɜȽς ȠȥȫȜ, ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɛ ȥɉɇɋɇɈɛ Ȟ.Ȩ.Ȝ. «ȦȜΪȥȪ» 

ȞɏɍɓɃɛ ȠɉɇσəȾɂɒ, ȜɇɊȽɒɍɉɟɀɍς, ȭɓɋɒɍɋɜσɒɏɇȽ ȟ/ɋɒɏɇȽ Ƞȭȯ Ȩ.ȯ. ȜɇɊɍɁɍσɜȽς  Ȟ.Ȝ.Ȩ. ȜɅɄɋώɋ «Ȫ ȜȞȤȪȭ ȭȜȝȝȜȭ», ȜɋɒɇɎɏɟɂɁɏɍς ȠɉɉɄɋɇɈɛς ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɛς ȠɒȽɇɏɂɜȽς  
ȢɉɇəɈɄς ȣɂɟɁɘɏɍς, ȜɇɊȽɒɍɉɟɀɍς, ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɟ ȮɊɛɊȽ Ȝ΄ ȫɏɍɎȽɇɁɂɓɒɇɈɛ ȫȽɅɍɉɍɀɇɈɛ ȥɉɇɋɇɈɛ ȠȥȫȜ Ȟ.Ȩ.Ȝ. «ȦȜΪȥȪ» 

ȥȽɒɒəɊɄς ȜɋɒώɋɄς,  ȥȽɅɄɀɄɒɛς ȫȽɇɁɇȽɒɏɇɈɛς ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɜȽς-ȪɀɈɍɉɍɀɜȽς, ȟɇɂɓɅɓɋɒɛς ȫȽɋɂɎɇσɒɄɊɇȽɈɛς ȪɀɈɍɉɍɀɇɈɛς ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɛς ȧɍɋəɁȽς, Ȝ’ ȫȽɋ/Ɉɛ ȫȽɇɁɇȽɒɏɇɈɛ ȥɉɇɋɇɈɛ, ȨɍσɍɈɍɊɂɜɍɓ ȫȽɜɁɘɋ «Ȣ ȜȞȤȜ ȭȪȰȤȜ» 

ȥɍɓɏəɈɉɄ ȜɉɂɌəɋɁɏȽ, ȜɇɊȽɒɍɉɟɀɍς, ȟɇɂɓɅɠɋɒɏɇȽ Ƞȭȯ ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɍɠ ȮɊɛɊȽɒɍς ȫȽɅɍɉɍɀɇɈɛς ȥɉɇɋɇɈɛς ȫ.Ȟ.Ȩ. ȫȽɒɏώɋ, ȯɎɂɠɅɓɋɄ ȧɍɋəɁȽς ȧɂσɍɀɂɇȽɈɛς ȜɋȽɇɊɜȽς ɈȽɇ ȜɇɊɍσɔȽɇɏɇɋɍɎȽɅɂɇώɋ  
ȧȽɒσɍɠɈȽ ȱəɏɇς, ȜɇɊȽɒɍɉɟɀɍς, ȟ/ɒɏɇȽ  ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɍɠ ȮɊɛɊȽɒɍς Ȟ.Ȩ.Ȝ. «ȜȦȠȩȜȨȟȬȜ», ȫɏɟɂɁɏɍς ȠɅɋɇɈɍɠ ȥɚɋɒɏɍɓ ȜɇɊɍɁɍσɜȽς ȋȠ.ȥȠ.Ȝ.Ȍ 

ȫȽɀώɋɄ ȧȽɏɜȽ, ȜɇɊȽɒɍɉɟɀɍς, ȟ/ɋɒɏɇȽ, ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɛ ȥɉɇɋɇɈɛ ɈȽɇ ȦɂɊɔɘɊəɒɘɋ, ȧɍɋəɁȽ ȧɂɒȽɊɟσɖɂɓσɄς ȧɓɂɉɍɠ ɒɘɋ Ȫσɒώɋ, ȞȨ «Ȫ ȠɓȽɀɀɂɉɇσɊɟς», ȜɅɛɋȽ 

ȫɉȽɒə ȠɉɚɋɄ, ȜɇɊȽɒɍɉɟɀɍς, ȟ/ɋɒɏɇȽ Ƞȭȯ, ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɛ ȥɉɇɋɇɈɛ, Ȟ.Ȩ.Ȝ. «ȦȜΪȥȪ» 

ȭȽɈɂɉɉəɏɄ ȤɘəɋɋȽ, ȜɇɊȽɒɍɉɟɀɍς, ȟ/ɋɒɏɇȽ  ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɛ ȥɉɇɋɇɈɛ – ȧɍɋəɁȽ ȧ.ȧ.Ȫ.  Ȟ.Ȩ. ȣɂσ/ɋɜɈɄς «Ȟ.ȫȜȫȜȨȤȥȪȦȜȪȯ» 

ȭɓɊɂɘɋɜɁɄς ȜɏɀɠɏɄς, ȜɇɊȽɒɍɉɟɀɍς, ȥȽɅɄɀɄɒɛς ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɜȽς ȫ. ȫȽɒɏώɋ, ȟɋɒɛς ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɍɠ ȮɊɛɊȽɒɍς ȫȽɅɍɉɍɀɇɈɛς ȥɉɇɋɇɈɛς ȫ.Ȟ.Ȩ. ȫȽɒɏώɋ «ȫȜȨȜȞȤȜ Ȣ ȝȪȢȣȠȤȜ» 

ȮɚɏɎɍς Ƞɓəɀɀɂɉɍς,  ȜɇɊȽɒɍɉɟɀɍς,  Ȝɋ. ȥȽɅɄɀɄɒɛς ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɜȽς, ȣɂɏȽɎɂɓɒɇɈɛ ȥɉɇɋɇɈɛ ȠȥȫȜ  Ȟ.Ȩ. Ȝ. «ȜȦȠȩȜȨȟȬȜ», ȜɋɒɇɎɏɟɂɁɏɍς ȠɉɉɄɋɇɈɛς ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɛς ȠɒȽɇɏɂɜȽς 

ȮσȽɒȽɉəς ȥɘɋσɒȽɋɒɜɋɍς, ȜɇɊȽɒɍɉɟɀɍς, ȥȽɅɄɀɄɒɛς ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɜȽς, ȟɄɊɍɈɏɜɒɂɇɍ ȫȽɋ. ȣɏəɈɄς, ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɛ ȥɉɇɋɇɈɛ ȫ.Ȟ.Ȩ. ȜɉɂɌȽɋɁɏɍɠɎɍɉɄς 

ȮσɇɏɇɀώɒɄς ȫȽɋȽɀɇώɒɄς, ȜɇɊȽɒɍɉɟɀɍς, ȠɎ. ȥȽɅɄɀɄɒɛς ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɜȽς  ȤȽɒɏɇɈɛς ȭɖɍɉɛς ȠȥȫȜ,  ȝ’ ȫɏɍɎȽɇɁɂɓɒɇɈɛ ȫȽɅɍɉɍɀɇɈɛ ȥɉɇɋɇɈɛ, ȫ.Ȟ.Ȩ. «ȜȮȮȤȥȪȨ» 

ȱȽɏɖȽɉəɈɄς ȨɇɈɟɉȽɍς, ȟɇɂɓɅɓɋɒɛς, ȠɎɇσɒɄɊɍɋɇɈə ɈȽɇ ȟɇɍɇɈɄɒɇɈə ɓɎɂɠɅɓɋɍς, ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɛ ȥɉɇɋɇɈɛ ɈȽɇ ȦɂɊɔɘɊəɒɘɋ, ȧɍɋəɁȽ ȧɂɒȽɊɟσɖɂɓσɄς ȧɓɂɉɍɠ ɒɘɋ Ȫσɒώɋ, ȞȨ «Ȫ ȠɓȽɀɀɂɉɇσɊɟς», ȜɅɛɋȽ 

 

 

ȭȯȨȮȪȨȤȭȧȪȭ ȪȧȜȟΩȨ ȠȬȞȜȭȤȜȭ – ȠȫȤȧȠȦȠȤȜ ȥȠȤȧȠȨΩȨ 

 

ȣɄɏȽɜɍς ȠɉɂɓɅɚɏɇɍς. ȞɂɋɇɈɟς ȤȽɒɏɟς, ȟ/ɋɒɛς Ƞ.ȭ.ȯ., ȞɂɋɇɈɟς ȞɏȽɊɊȽɒɚȽς ɒɄς ȤȽɒɏɇɈɛς ȠɒȽɇɏɂɜȽς ȜɅɄɋώɋ  
ȧɛɒɏɍɓ ȫȽɋȽɀɇώɒȽ, MD,PhD. ȠɇɁɇɈɟς ȫȽɅɍɉɟɀɍς. ȭɓɋɂɏɀəɒɇς ȞɂɋɇɈɍɠ ȞɏȽɊɊȽɒɚȽ ȯɎɍɓɏɀɂɜɍɓ ȯɀɂɜȽς 

ȫɍɁɄɊȽɒəς ȤɘəɋɋɄς. ȰȽɏɊȽɈɍɎɍɇɟς. ȠɇɁɇɈɟς ȭɠɊȾɍɓɉɍς ȞɂɋɇɈɍɠ ȞɏȽɊɊȽɒɚȽ ȯɎɍɓɏɀɂɜɍɓ ȯɀɂɜȽς 

 

 



ȵɅȻɇɈΗɀΟɁȻȾΗ ΟɀΑȴΑ ȵɆȳΑɇȻΑɇ ΑȻɀΑɈΟȿΟȳȻΑɇ 4 

 

Ɂ. Gaucher 4 

 

 

ȭȯȨȠȬȞȜȮȠȭ ȞȤȜ ȮȢ ȭȯȞȞȬȜȰȢ ȠȫȤȧȠȬȪȯȭ ȥȠȰȜȦȜȤΩȨ  

ȜɏȽɎɜɁɍɓ ȡɘɛ, ȠɇɁɇɈɂɓɟɊɂɋɄ ȜɇɊȽɒɍɉɟɀɍς, ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɛ ȥɉɇɋɇɈɛ ɈȽɇ ȥɉɇɋɇɈɛ ȧɂɒȽɊɍσɖɂɠσɂɘɋ ȧɓɂɉɍɠ ɒɘɋ Ȫσɒώɋ, ȫ.Ȟ.Ȩ. "ȠɓȽɀɀɂɉɇσɊɟς" 

ȞȽȾɏɇȽɒɍɎɍɠɉɍɓ ȧȽɏɜȽ, ȠɎ. ȥȽɅɄɀɛɒɏɇȽ ȧɂɅɍɁɍɉɍɀɜȽς ȥɉɇɋɇɈɛς ȵɏɂɓɋȽς, ȤȽɒɏɇɈɛ ȭɖɍɉɛ ȠȥȫȜ, ȨɍσɍɈɍɊɂɜɍ "ȜɉɂɌəɋɁɏȽ" 

ȞɈɜɏɈȽς ȥɘɋσɒȽɋɒɜɋɍς, ȠɎɇɈɍɓɏɇɈɟς ȠɎɇɊɂɉɄɒɛς ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɜȽς, ȜȮȮȤȥȪ ȨɍσɍɈɍɊɂɜɍ,  ȟɂɉȽɎɟɏɒȽ ȫɍɉɓɌɚɋɄ, ȟɇɁəɈɒɘɏ ȠȥȫȜ 

ȟɇȽɊȽɋɒɜɁɄς ȧɇɖəɉɄς, MSc, PhD, ȟɇɁəɈɒɘɏ Ȝȫȣ, ȜɇɊȽɒɍɉɟɀɍς, ȠɎɇɊɂɉɄɒɛς ȝ Ƞȭȯ, ȧɍɋəɁȽ ȧɂσɍɀɂɇȽɈɛς ȜɋȽɇɊɜȽς, Ȟ.Ȩ. ȦəɏɇσȽς  

ȥȽσɒɏɜɒɄς ȠɓσɒəɅɇɍς, Ȝɋ. ȥȽɅɄɀɄɒɛς ȫȽɅɍɉɍɀɜȽς-ȪɀɈɍɉɍɀɜȽς, ȤȽɒɏɇɈɛ ȭɖɍɉɛ ȠȥȫȜ, ȨɍσɍɈɍɊɂɜɍ "ȜɉɂɌəɋɁɏȽ" 

ȥȽɒσȽɏɍɠ ΌɉɀȽ, ȫȽɅɍɉɟɀɍς, ȟɇɂɓɅɠɋɒɏɇȽ, ȠɎɇσɒɄɊɍɋɇɈɛ ȯɎɂɠɅɓɋɄ, ȨɍσɍɈɍɊɂɇȽɈɛ ȯɎɄɏɂσɜȽ ȜɇɊɍɁɍσɜȽς - ȠɅɋɇɈɟ ȥɚɋɒɏɍ ȜɋȽɔɍɏəς ȜɇɊɍɏɏȽɀɇɈώɋ ȟɇȽɅɚσɂɘɋ, ȫ.Ȟ.Ȩ. ǲȦȽϊɈɟǳ 

ȥώɒσɄ ȫȽɏȽσɈɂɓɛ, ȜɇɊȽɒɍɉɟɀɍς, ȟɇɂɓɅɠɋɒɏɇȽ,  ȨɍσɍɈɍɊɂɇȽɈɛ ȯɎɄɏɂσɜȽ ȜɇɊɍɁɍσɜȽς - ȠɅɋɇɈɟ ȥɚɋɒɏɍ ȜɋȽɔɍɏəς ȜɇɊɍɏɏȽɀɇɈώɋ ȟɇȽɅɚσɂɘɋ ȫ.Ȟ.Ȩ. ǲȦȽϊɈɟǳ 

ȧȽɏɇɋəɈɄς ȣɂɟɁɘɏɍς, ȜɇɊȽɒɍɉɟɀɍς, ȟɇɂɓɅɓɋɒɛς, ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɛ ȥɉɇɋɇɈɛ ȫ.Ȟ.Ȩ. ǲȞ. ȞɂɋɋɄɊȽɒəςǳ 

ȨɍɊɇɈɍɠ ȠɓɔɏɍσɠɋɄ, ȜɇɊȽɒɍɉɟɀɍς, ȟɇɂɓɅɠɋɒɏɇȽ, ȠɎɇσɒɄɊɍɋɇɈɛ ȯɎɂɠɅɓɋɄ, ȨɍσɍɈɍɊɂɇȽɈɛ ȯɎɄɏɂσɜȽ ȜɇɊɍɁɍσɜȽς- ȥɚɋɒɏɍ ȜɇɊɍɏɏɍɔɇɉɇɈώɋ Ȟ.Ȩ. ǲȤɎɎɍɈɏəɒɂɇɍǳ 

ȫɉȽɒɍɈɍɠɈɄ ȠɉɚɋɄ, ȫȽɇɁɜȽɒɏɍς, ȭɓɋɒɍɋɜσɒɏɇȽ ȟɇɂɓɅɠɋɒɏɇȽ, ȧɍɋəɁȽ ȜɇɊɍɏɏȽɀɇɈώɋ ȟɇȽɅɚσɂɘɋ ɈȽɇ ȥɚɋɒɏɍ ȜɇɊɍɏɏɍɔɇɉɇɈώɋ ȫȽɇɁɇώɋ, ȨɍσɍɈɍɊɂɜɍ ȫȽɜɁɘɋ "Ȣ ȜɀɜȽ ȭɍɔɜȽ"  

ȭɍɉɘɊɍɠ ΈɉɂɋȽ, ȠɎ. ȥȽɅɄɀɛɒɏɇȽ ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɜȽς, ȤȽɒɏɇɈɛ ȭɖɍɉɛ ȫȽɋɂɎɇσɒɄɊɜɍɓ ȫȽɒɏώɋ, ȫȽɋɂɎɇσɒɄɊɇȽɈɟ ȨɍσɍɈɍɊɂɜɍ Ȭɜɍ 

ȭɒȽɊɍɠɉɄ ȧȽɏɜȽ, ȠɎɇɊɂɉɛɒɏɇȽ Ȝ' ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɜȽς, ȜȮȮȤȥȪ ȨɍσɍɈɍɊɂɜɍ 

ȭɒȽɓɏɍɀɇəɋɋɄ ȨɜɈɄ, ȜɇɊȽɒɍɉɟɀɍς, ȟ/ɋɒɏɇȽ Ƞȭȯ, ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɛ ȥɉɇɋɇɈɛ-ȧȧȧȪ, Ȟ.Ȩ.ȣ. Ȟ. ȫȽɎȽɋɇɈɍɉəɍɓ 
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ȫȬȪȦȪȞȪȭ ȞȠȨȤȥȪȯ ȞȬȜȧȧȜȮȠȜ 
 

 

 Ȯɍ ȯɎɍɓɏɀɂɜɍ ȯɀɂɜȽς ȾɏɜσɈɂɒȽɇ σɂ ɁɇȽɁɇɈȽσɜȽ ɓɉɍɎɍɜɄσɄς ɊɇȽς ɊɂɀəɉɄς ɊɂɒȽɏɏɓɅɊɇσɒɇɈɛς ɎɏɍσɎəɅɂɇȽς Ɏɏɍς ɟɔɂɉɍς ɒɍɓ ȫɍɉɜɒɄ. ȭɓɀɈɂɈɏɇɊɚɋȽ, σɂ ɊɜȽ ɎɏɍσɎəɅɂɇȽ ɁɇȽσɔəɉɇσɄς ɒɄς ɒȽɖɠɒɂɏɄς ɁɇəɀɋɘσɄς, ɒɄς ȾɚɉɒɇσɒɄς ɅɂɏȽɎɂɜȽς, ɒɄς ȽɎɍɒɂɉɂσɊȽɒɇɈɟɒɂɏɄς ɎȽɏȽɈɍɉɍɠɅɄσɄς ɒɘɋ ȽσɅɂɋώɋ Ƚɉɉə ɈȽɇ ɒɄς Ɏɉɚɍɋ ȽɎɍɁɍɒɇɈɛς ɁɇȽɖɂɜɏɇσɄς ɒɘɋ Ɏɟɏɘɋ ɀɇȽ ɒɄɋ ɓɀɂɜȽ, ɚɖɂɇ Ɏɏɍɖɘɏɛσɂɇ ȽɎɟ ɒɍɋ ȧəɇɍ ɒɍɓ ʹͲͳ͹ σɂ ȽɋȽσɠσɒȽσɄ ɒɄς ȠɎɇɒɏɍɎɛς ɀɇȽ ɒɄɋ ɎȽɏȽɈɍɉɍɠɅɄσɄ ɒɄς ɔȽɏɊȽɈɂɓɒɇɈɛς ɁȽɎəɋɄς, ɒɄɋ ɈȽɒəɏɒɇσɄ ɈȽɇ ɂɎɂɌɂɏɀȽσɜȽ ɒɘɋ ɁɇȽɀɋɘσɒɇɈώɋ/ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈώɋ ɎɏɘɒɍɈɟɉɉɘɋ ɈȽɇ ɒɄ ɁɄɊɇɍɓɏɀɜȽ ɊɄɒɏώɘɋ ȽσɅɂɋώɋ.  
 Ȣ ȠɎɇɒɏɍɎɛ Ƚɓɒɛ ɂɜɋȽɇ ɓɎɂɠɅɓɋɄ ɀɇȽ ɒɄɋ ɚɀɈɏɇσɄ ɈȽɇ ɂɔȽɏɊɍɀɛ ɒɘɋ ɁɇȽɀɋɘσɒɇɈώɋ ɈȽɇ ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈώɋ ɎɏɘɒɍɈɟɉɉɘɋ σɓɋɒȽɀɍɀɏəɔɄσɄς σɒɄɋ ɈɉɇɋɇɈɛ ɎɏəɌɄ, Ɋɚσɘ ɒɄς ɂɋσɘɊəɒɘσɛς ɒɍɓς σɒɇς ɄɉɂɈɒɏɍɋɇɈɚς ɂɔȽɏɊɍɀɚς ɓɀɂɜȽς. ȫȽɏəɉɉɄɉȽ ɎɏɍɘɅɂɜɒȽɇ Ʉ ȽɋəɎɒɓɌɄ ɈɉɇɋɇɈώɋ ɎɏɘɒɍɈɟɉɉɘɋ ɒȽ ɍɎɍɜȽ ɅȽ ɂɋσɘɊȽɒɘɅɍɠɋ σɒȽ ɎɉɄɏɍɔɍɏɇȽɈə σɓσɒɛɊȽɒȽ ɒɘɋ ɋɍσɍɈɍɊɂɜɘɋ ɈȽɇ ɅȽ ɁɇȽσɓɋɁɂɅɍɠɋ Ɋɂ ɒɍ σɠσɒɄɊȽ ɒɘɋ ȥɉɂɇσɒώɋ ȠɋɍɎɍɇɄɊɚɋɘɋ ȨɍσɄɉɜɘɋ, Ʉ ȽɋəɎɒɓɌɄ ɈȽɇ  ɂɋσɘɊəɒɘσɄ σɒɄ σɓɋɒȽɀɍɀɏəɔɄσɄ ɂɋɟς σɓɋɍɎɒɇɈɍɠ ɇȽɒɏɇɈɍɠ ɇσɒɍɏɇɈɍɠ, Ʉ ȽɋəɎɒɓɌɄ ɒɍɓ ȜɒɍɊɇɈɍɠ ȢɉɂɈɒɏɍɋɇɈɍɠ ȰȽɈɚɉɍɓ ȜσɅɂɋɛ ɈȽɇ Ʉ ɁɄɊɇɍɓɏɀɜȽ ȧɄɒɏώɘɋ ȱɏɍɋɜɘɋ ȫȽɅɛσɂɘɋ.  
 Ȣ σɠɋɒȽɌɄ ɒɘɋ ɁɇȽɀɋɘσɒɇɈώɋ ɈȽɇ ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈώɋ ɎɏɘɒɍɈɟɉɉɘɋ ȾȽσɜσɒɄɈɂ σɒɇς ɂɇσɄɀɛσɂɇς ɒɘɋ Ƚɋɒɜσɒɍɇɖɘɋ ȠɎɇσɒɄɊɍɋɇɈώɋ ȪɊəɁɘɋ ȠɏɀȽσɜȽς ȽɎɍɒɂɉɍɠɊɂɋɘɋ ȽɎɟ ɇȽɒɏɍɠς Ɋɂ ȽɎɍɁɂɁɂɇɀɊɚɋɄ ɂɈɎȽɜɁɂɓσɄ, ɂɌɂɇɁɜɈɂɓσɄ ɈȽɇ ɂɊɎɂɇɏɜȽ σɒɍ ɂɈəσɒɍɒɂ ɀɋɘσɒɇɈɟ ȽɋɒɇɈɂɜɊɂɋɍ.    
 ȜɎώɒɂɏɍς σɒɟɖɍς ɂɜɋȽɇ ɋȽ ȽɎɍɒɂɉɚσɍɓɋ ɒȽ  ɂɏɀȽɉɂɜȽ Ƚɓɒə ɄɉɂɈɒɏɍɋɇɈɛς ɓɀɂɜȽς ɚɋȽ ɖɏɛσɇɊɍ ȾɍɛɅɄɊȽ ɀɇȽ ɒɄɋ ɂɔȽɏɊɍɀɛ ɈȽɋɟɋɘɋ ɍɏɅɛς ɈɉɇɋɇɈɛς ɎɏȽɈɒɇɈɛ Ɋɂ σɒɟɖɍ ɒɄɋ ȽɎɍɒɂɉɂσɊȽɒɇɈɛ ɎȽɏɍɖɛ ɔɏɍɋɒɜɁȽς ɓɀɂɜȽς, Ƚɉɉə ɈȽɇ ɚɋȽ ɂɏɀȽɉɂɜɍ σɓɉɉɍɀɛς Ɋɂɀəɉɘɋ ɁɂɁɍɊɚɋɘɋ (big data) ɀɇȽ ɒɄ ɉɛɗɄ ȽɎɍɔəσɂɘɋ σɖɂɒɇɈώɋ Ɋɂ ɎɍɉɇɒɇɈɚς ɓɀɂɜȽς.  
 ȠɓɖȽɏɇσɒɍɠɊɂ ɅɂɏɊə ɟσɍɓς ɂɏɀəσɒɄɈȽɋ Ɋɂ σɓɋɚɎɂɇȽ, ɓɎɂɓɅɓɋɟɒɄɒȽ ɈȽɇ ɅɓσɜȽ ɒɍɓ ɎɏɍσɘɎɇɈɍɠ ɒɍɓς ɖɏɟɋɍɓ ɀɇȽ ɒɄɋ ɍɉɍɈɉɛɏɘσɄ ɒɍɓ ɚɏɀɍɓ. 

 

 

 

Ȟɇώɏɀɍς ȞɇȽɋɋɟɎɍɓɉɍς ȞɂɋɇɈɟς ȞɏȽɊɊȽɒɚȽς ȯɎɍɓɏɀɂɜɍɓ ȯɀɂɜȽς ȫɏɟɂɁɏɍς ɒɄς ȠɎɇɒɏɍɎɛς ɀɇȽ ɒɄɋ ɎȽɏȽɈɍɉɍɠɅɄσɄ ɒɄς ɔȽɏɊȽɈɂɓɒɇɈɛς ɁȽɎəɋɄς, ɒɄɋ ɍɉɍɈɉɛɏɘσɄ ɒɘɋ ɁɇȽɀɋɘσɒɇɈώɋ/ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈώɋ ɎɏɘɒɍɈɟɉɉɘɋ ɈȽɇ ɒɄ ɁɄɊɇɍɓɏɀɜȽ ɊɄɒɏώɘɋ ȽσɅɂɋώɋ 
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ȠȤȭȜȞΩȞȢ ȭȯȨȮȪȨȤȭȮȢ Ȫ.Ƞ 
 ȮɄɋ ɎɏɟσɔȽɒɄ ɁɂɈȽɂɒɜȽ ɍɇ ɂɌɂɉɜɌɂɇς σɒȽ ɋɍσɛɊȽɒȽ ɒɄς ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɜȽς ɂɜɋȽɇ ɏȽɀɁȽɜɂς. ȵɖɍɓɋ ɂɇσȽɖɅɂɜ σɒɄɋ ɈɉɇɋɇɈɛ ɎɏəɌɄ ɋɚɂς ɁɇȽɀɋɘσɒɇɈɚς ɂɌɂɒəσɂɇς. ȵɖɍɓɋ ɂɀɈɏɇɅɂɜ Ɏɍɉɉə ɋɚȽ ɔəɏɊȽɈȽ ɈȽɇ σɒɍɖɂɓɊɚɋɂς ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈɚς Ƚɀɘɀɚς. ȮȽ ɎȽɏȽɎəɋɘ ɚɖɍɓɋ ɘς ȽɎɍɒɚɉɂσɊȽ ɒɄ ȾɂɉɒɜɘσɄ ɒɍɓ ɎɏɍσɁɟɈɇɊɍɓ ɂɎɇȾɜɘσɄς ɒɘɋ ȽσɅɂɋώɋ Ɋɂ ȽɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɚς ɎȽɅɛσɂɇς Ƚɉɉə ɊɂɀȽɉɠɒɂɏɄ ɁɓσɈɍɉɜȽ ɒɘɋ ȜɇɊȽɒɍɉɟɀɘɋ ɋȽ ɂɎɇɉɚɌɍɓɋ ɒɄɋ ɈȽɒȽɉɉɄɉɟɒɂɏɄ ɂɌɚɒȽσɄ ɈȽɇ Ƚɀɘɀɛ ɀɇȽ ɒɄɋ ȽɋɒɇɊɂɒώɎɇσɄ ɒɘɋ ȽσɅɂɋώɋ ɒɍɓς.  
 Ȣ ȪɊəɁȽ ȠɏɀȽσɜȽς ȋȪȠȌ ɒɄς ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɜȽς σɓɀɈɏɍɒɛɅɄɈɂ Ɋɂ σɈɍɎɟ ɒɄ ɁɄɊɇɍɓɏɀɜȽ ȟɇȽɀɋɘσɒɇɈώɋ ɈȽɇ ȣɂɏȽɎɂɓɒɇɈώɋ ȫɏɘɒɍɈɟɉɉɘɋ σɂ ɟɉɍ ɒɍ ɔəσɊȽ ɒɘɋ ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈώɋ ɎȽɅɛσɂɘɋ. Ȣ Ȫ.Ƞ. ɒɄς ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɜȽς ɎɉȽɇσɇώɅɄɈɂ ȽɎɟ ɚɀɈɏɇɒɍɓς ȽɇɊȽɒɍɉɟɀɍɓς Ɋɂ ɂɌɂɇɁɜɈɂɓσɄ σɂ σɓɀɈɂɈɏɇɊɚɋȽ ɈȽɉɍɛɅɄ ɈȽɇ ɈȽɈɍɛɅɄ ɋɍσɛɊȽɒȽ ɒɍɓ ȽɜɊȽɒɍς. ȭɒɄɋ ȪȠ σɓɊɊɂɒɚɖɍɓɋ Ɋɂ ȽɉɔȽȾɄɒɇɈɛ σɂɇɏə ɍɇ: ȣ. ȝȽσɇɉȽɈɟɎɍɓɉɍς, Ƞ. ȞɏɍɓɃɛ, ȣ. ȢɉɇəɈɄς, Ȝ. ȥȽɒɒəɊɄς, Ȝ. ȥɍɓɏəɈɉɄ, ȱ. ȧȽɒσɍɠɈȽ, ȧ. ȫȽɀώɋɄ, Ƞ. ȫɉȽɒə, Ȥ. ȭȽɈɂɉɉəɏɄ, Ȝ. ȭɓɊɂɘɋɜɁɄς, Ƞ. ȮɚɏɎɍς, ȥ. ȮσȽɒȽɉəς, ȫ. ȮσɇɏɇɀώɒɄς, Ȩ. ȱȽɏɖȽɉəɈɄς.   ȧɚσȽ σɂ ɎɂɏɇɍɏɇσɊɚɋɍ ɖɏɍɋɇɈɟ ɁɇəσɒɄɊȽ, ɍɇ σɓɋəɁɂɉɔɍɇ ɎɂɏɇɚɀɏȽɗȽɋ σɂ ɂɌȽɇɏɂɒɇɈə ɈɂɜɊɂɋȽ ɒɇς ɂɏɀȽσɒɄɏɇȽɈɚς ɂɌɂɒəσɂɇς Ɏɍɓ ɂɜɋȽɇ ȽɎȽɏȽɜɒɄɒɂς ɀɇȽ ɒɄ ɁɇəɀɋɘσɄ ɒɍɓ ɈəɅɂ ɋɍσɛɊȽɒɍς, ɒɄɋ ɎȽɏȽɈɍɉɍɠɅɄσɛ ɒɍɓ ɈȽɇ ɒɄɋ ȽɌɇɍɉɟɀɄσɄ ɒɘɋ ɎȽɏɂɋɂɏɀɂɇώɋ ɒɄς ɔȽɏɊȽɈɂɓɒɇɈɛς Ƚɀɘɀɛς ɈȽɅώς ɈȽɇ ɒɘɋ ɂɌɂɒəσɂɘɋ Ɏɍɓ ɖɏɂɇəɃɍɋɒȽɇ σɒɄɋ ɓɎɍɒɏɍɎɛ σɓɀɈɂɈɏɇɊɚɋɘɋ ȽσɅɂɋɂɇώɋ. ȠɎɜσɄς ɎȽɏɍɓσɇəσɒɄɈȽɋ Ɋɂ σȽɔɛɋɂɇȽ ɍɇ ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈɚς ɂɎɇɉɍɀɚς ɀɇȽ ɈəɅɂ ɔəσɄ ɒɄς ɋɟσɍɓ ɈȽɇ ȽɋȽɉɠɅɄɈȽɋ ɍɇ Ɂɟσɂɇς ɒɘɋ ɔȽɏɊəɈɘɋ ɈȽɇ ɒȽ ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈə σɖɛɊȽɒȽ Ɏɍɓ ɚɖɍɓɋ ɉəȾɂɇ ɚɀɈɏɇσɄ ɀɇȽ ɖɏɛσɄ σɒɄɋ ȠɉɉəɁȽ. ȭɂ Ɂɂɠɒɂɏɍ ɖɏɟɋɍ, ɒȽ ɎɏɘɒɟɈɍɉɉȽ Ƚɓɒə ɎȽɏɍɓσɇəσɒɄɈȽɋ σɂ ɟɉȽ ɒȽ ɊɚɉɄ ɒɄς Ȫ.Ƞ. ɒȽ ɍɎɍɜȽ ȾɍɛɅɄσȽɋ Ɋɂ σɓɀɈɂɈɏɇɊɚɋɂς Ɏɏɍɒəσɂɇς σɒɄɋ ɒɂɉɇɈɛ ɁɇȽɊɟɏɔɘσɛ ɒɍɓς. Ȯɍ ɚɏɀɍ ɒɄς Ȫ.Ƞ. ɓɎɍσɒɄɏɜɖɒɄɈɂ ɍɓσɇȽσɒɇɈə ȽɎɟ σɓɋȽɁɚɉɔɍɓς ȋȠ. ȣɄɏȽɜɍς, ȫ. ȧɛɒɏɍɓȌ ɈȽɇ ɓɎȽɉɉɛɉɍɓς ɒɍɓ ȯɎɍɓɏɀɂɜɍɓ ȯɀɂɜȽς. ȣȽ ɛɅɂɉȽ ȽɎɟ ɒɄ ɅɚσɄ ɒɍɓ ȫɏɍɚɁɏɍɓ ɒɄς ȪȠ ɋȽ ɂɓɖȽɏɇσɒɛσɘ ɟɉɍɓς ɟσɍɓς σɓɋɚȾȽɉɉȽɋ σɒɄ ɁɄɊɇɍɓɏɀɜȽ ɒɘɋ ȟɇȽɀɋɘσɒɇɈώɋ ɈȽɇ ȣɂɏȽɎɂɓɒɇɈώɋ ȫɏɘɒɍɈɟɉɉɘɋ.     
 ȭɒɟɖɍς ɊȽς ɂɜɋȽɇ ɒȽ ɁɇȽɀɋɘσɒɇɈə ɈȽɇ ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈə Ƚɓɒə ɎɏɘɒɟɈɍɉɉȽ, Ɏɍɓ ɈȽɉɠɎɒɍɓɋ ɟɉɍ ɒɍ ɔəσɊȽ ɒɘɋ ȽɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈώɋ ɋɟσɘɋ, ɋȽ ȽɎɍɒɂɉɚσɍɓɋ ɚɋȽ ɎɍɉɠɒɇɊɍ ɍɁɄɀɟ ɀɇȽ ɒɍɓς σɓɋȽɁɚɉɔɍɓς ȽɇɊȽɒɍɉɟɀɍɓς σɒɄɋ ɈȽɅɄɊɂɏɇɋɛ ɎɏȽɈɒɇɈɛ ɒɍɓς Ƚɉɉə ɈȽɇ ɋȽ ȾɍɄɅɛσɍɓɋ ɒɄɋ ȫɍɉɇɒɂɜȽ σɒɄ ɁɇȽɊɟɏɔɘσɄ ɒɍɓ ȽɎȽɏȽɜɒɄɒɍɓ ɎɉȽɇσɜɍɓ ɀɇȽ ɒɄɋ ɍɊȽɉɛ σɓɋɒȽɀɍɀɏəɔɄσɄ ɒɘɋ ȽɎȽɏȽɜɒɄɒɘɋ ɂɌɂɒəσɂɘɋ ɈȽɇ ɔȽɏɊȽɈɂɓɒɇɈώɋ σɈɂɓȽσɊəɒɘɋ ɀɇȽ ɒɍɓς ȽɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɍɠς ȽσɅɂɋɂɜς. ȧɂ ɒɄ σɓɋɂɏɀȽσɜȽ ɟɉɘɋ Ɏɇσɒɂɠɘ ɟɒɇ Ƚɓɒɟς ɍ σɒɟɖɍς ɂɜɋȽɇ ɂɔɇɈɒɟς. 
 ȧɂɉɚɒɇɍς Ȝ. ȟɄɊɟɎɍɓɉɍς, ȥȽɅɄɀɄɒɛς ȣɂɏȽɎɂɓɒɇɈɛς ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɜȽς-ȪɀɈɍɉɍɀɜȽς ȟɇɂɓɅɓɋɒɛς ȣɂɏȽɎɂɓɒɇɈɛς ȥɉɇɋɇɈɛς  ȨɍσɍɈɍɊɂɜɍ ȜɉɂɌəɋɁɏȽ ȤȽɒɏɇɈɛ ȭɖɍɉɛ ȠɅɋɇɈɍɠ ɈȽɇ ȥȽɎɍɁɇσɒɏɇȽɈɍɠ ȫȽɋɂɎɇσɒɄɊɜɍɓ ȜɅɄɋώɋ ȫɏɠɒȽɋɄς ȠȥȫȜ 
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ȧȠȣȪȟȪȦȪȞȤȜ ȜȨȜȫȮȯȩȢȭ ȫȬΩȮȪȥȪȦȦΩȨ 
 

 

 

ɅɆΟɈɉɅΟ ΑȿȳΟɆȻȺɀΟɉ ȴȻΑȳɁΩɇΗɇ

Αʌʖιʃή ȵʋίσʃɸʗη
-ȴιάɶʆʘση

1

ȴιάɶʆʘση σύʅφʘʆα ʅɸ
ΑͿ Κʄιʆιʃά ʃʌιʏήʌια

ȲͿ Παʌαʃʄιʆιʃές ɸʇɸʏάσɸις
ȳͿ ȵʌɶαʄɸία ɸʃʏίʅησης

Σʏάɷιο Νόσοʐ

ȵʆɷɸιʃʆʐόʅɸʆη Ɍαʌʅαʃɸʐʏιʃή 
Αɶʘɶή ; ATC4 ή ATC5)

ɍʌοʆιʃό ȴιάσʏηʅα ʋοʐ ʋʌέʋɸι 
ʆα ʅɸσοʄαβɸί ɶια ʏηʆ 

ɸʋαʆɸʃʏίʅηση / 
ɸʋαʆαʇιοʄόɶηση

2

ȵʋαʆɸʃʏίʅηση
Παʌάʅɸʏʌοι έʃβασης ɶια ʏηʆ ɸʋαʆɸʃʏίʅηση

Ʌʌοτɸιʆόʅɸʆο ʋοσοτιʃοʋοιηʅέʆο ɸʌɶαʄɸίο ɶια τηʆ  
•Αʋοτίʅηση της έʃβασης
•Αʆταʋόʃʌιση στη αɶωɶή

•Ʌοια ʃʄιʆιʃά ɷɸɷοʅέʆα αʋαιτούʆται ;ɷɸίʃτɸςͿ
•Ʌοια ʋαʌαʃʄιʆιʃά ɷɸɷοʅέʆα αʋαιτούʆται ;ɷɸίʃτɸςͿ

Πʌοʏɸιʆόʅɸʆɸς ɸʃɷοʖές ɶια ʏηʆ σʐʆέʖιση ʏης 
θɸʌαʋɸʐʏιʃής αʆʏιʅɸʏώʋισης ʅɸ βάση ʏα 

ɷɸɷοʅέʆα έʃβασης αʆʏαʋόʃʌισης

ȭɖɂɒɇɈə Ɋɂ ɒɄɋ ȽɋəɎɒɓɌɄ ɒɘɋ ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈώɋ ȽɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈώɋ ɎɏɘɒɍɈɟɉɉɘɋ ɚɖɂɇ ɉɄɔɅɂɜ ɓɎɟɗɄ  

 Ʉ ɈȽɒɄɀɍɏɇɍɎɍɜɄσɄ ɒɘɋ ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈώɋ σɖɄɊəɒɘɋ ɛ ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈώɋ σɓɋɁɓȽσɊώɋ σɂ ɋɂɍɁɇȽɀɋɘσɅɚɋ ɋɟσɄɊȽ/ɋɂɟɎɉȽσɊȽ 

 Ʉ ɈȽɒɄɀɍɏɇɍɎɍɜɄσɄ ɒɘɋ ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈώɋ σɖɄɊəɒɘɋ ɛ ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈώɋ σɓɋɁɓȽσɊώɋ σɂ ɓɎɍɒɏɍɎɇəɃɍɋ ɛ ȽɋɅɂɈɒɇɈɟ ɋɟσɄɊȽ/ɋɂɟɎɉȽσɊȽ Ɋɂ ȾəσɄ ȽɏɖɇɈə ɈɏɇɒɛɏɇȽ ȋɂɀɈɂɈɏɇɊɚɋɂς ɂɋɁɂɜɌɂɇς, ȽɎɍɁɂɁɂɇɀɊɚɋɄ ȽɎɍɒɂɉɂσɊȽɒɇɈɟɒɄɒȽ, ȽɎɍɃɄɊɜɘσɄ ɔȽɏɊȽɈɂɓɒɇɈɍɠ ɈɟσɒɍɓςȌ ɈȽɇ Ɋɂ ȽɋȽɔɍɏə σɂ ɁɍσɍɉɍɀɇɈə σɖɛɊȽɒȽ, ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈɍɠς ɈɠɈɉɍɓς, ɁɇəɏɈɂɇȽ ɅɂɏȽɎɂɜȽς ɈȽɇ ɂɎȽɋȽɉɄɎɒɇɈɟɒɄɒȽ ɈɠɈɉɘɋ, Ɋɂ σɓɋɍɁə ɈɏɇɒɛɏɇȽ ɚɋɒȽɌɄς/ȽɎɍɈɉɂɇσɊɍɠ/ȽɎɍɒɓɖɜȽς Ƚɀɘɀɛς. 
 ȠɇɁɇɈɟɒɂɏȽ, σɒɄɋ ɈȽɒɄɀɍɏɇɍɎɍɜɄσɄ ɒɘɋ ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈώɋ σɖɄɊəɒɘɋ, σɓɋɂɈɒɇɊɛɅɄɈȽɋ σɒɄ ɁɇȽɊɟɏɔɘσɛ ɒɍɓς: 

 ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈə σɖɛɊȽɒȽ Ɏɍɓ ɚɖɍɓɋ ɛɁɄ ɚɀɈɏɇσɄ σɒɄɋ ȽɋȽɔɂɏɟɊɂɋɄ ɀɏȽɊɊɛ ɅɂɏȽɎɂɜȽς, ɒɂɈɊɄɏɇɘɊɚɋɍ σɄɊȽɋɒɇɈɟ ɈɉɇɋɇɈɟ ɟɔɂɉɍς ɚɋȽɋɒɇ əɉɉɘɋ ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈώɋ 
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σɖɄɊəɒɘɋ, ɎɂɏɇɀɏəɔɍɋɒȽɇ σɒɇς ɁɇɂɅɋɂɜς ɍɁɄɀɜɂς Ɋɂ σɄɊȽɋɒɇɈɟ ȾȽɅɊɟ ɒɂɈɊɄɏɜɘσɄς ɈȽɇ ɈȽɒə σɓɋɚɎɂɇȽ ȽɎɍɃɄɊɇώɋɍɋɒȽɇ ȽɎɟ ɒɍɋ ȽσɔȽɉɇσɒɇɈɟ ɔɍɏɚȽ 

 ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈə σɖɛɊȽɒȽ Ɏɍɓ ɚɖɍɓɋ ɛɁɄ ɚɀɈɏɇσɄ σɒɄɋ ȽɋȽɔɂɏɟɊɂɋɄ ɀɏȽɊɊɛ ɅɂɏȽɎɂɜȽς, ɒɂɈɊɄɏɇɘɊɚɋɍ σɄɊȽɋɒɇɈɟ ɈɉɇɋɇɈɟ ɟɔɂɉɍς ɚɋȽɋɒɇ əɉɉɘɋ ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈώɋ σɖɄɊəɒɘɋ ɟɎɘς ɈȽɒȽɁɂɇɈɋɠɂɒȽɇ ȽɎɟ ɎɍɉɓɈɂɋɒɏɇɈɚς Ɋɂɉɚɒɂς ɇɁɇȽɜɒɂɏɄς ȾȽɏɠɒɄɒȽς Ƚɉɉə Ɏɍɓ ɖɏɂɇəɃɍɋɒȽɇ ɊɂɀȽɉɠɒɂɏɍ ɁɇəσɒɄɊȽ ɎȽɏȽɈɍɉɍɠɅɄσɄς ɀɇȽ ɋȽ ɂɎɇɁɂɜɌɍɓɋ ɎɉɂɍɋɚɈɒɄɊȽ  σɓɋɍɉɇɈɛς ɂɎɇȾɜɘσɄς, ɎɂɏɇɀɏəɔɍɋɒȽɇ σɒɇς ɁɇɂɅɋɂɜς ɍɁɄɀɜɂς Ɋɂ σɄɊȽɋɒɇɈɟ ȾȽɅɊɟ ɒɂɈɊɄɏɜɘσɄς ɈȽɇ ɈȽɒə σɓɋɚɎɂɇȽ ȽɎɍɃɄɊɇώɋɍɋɒȽɇ ȽɎɟ ɒɍɋ ȽσɔȽɉɇσɒɇɈɟ ɔɍɏɚȽ ȋσɂ ȽɋȽɊɍɋɛ ɒɄς ɂɎȽɋȽɌɇɍɉɟɀɄσɄς ɒɄς σɓɋɍɉɇɈɛς ȽɌɜȽς ɒɘɋ ɟɗɇɊɘɋ ɁɂɁɍɊɚɋɘɋ ɒɍɓςȌ 

 ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈə σɖɛɊȽɒȽ Ɏɍɓ ɚɖɍɓɋ ɛɁɄ ɚɀɈɏɇσɄ σɒɄɋ ȽɋȽɔɂɏɟɊɂɋɄ ɀɏȽɊɊɛ ɅɂɏȽɎɂɜȽς, Ƚɉɉə ɂɜɒɂ ɘɔɂɉɍɠɋ σɓɀɈɂɈɏɇɊɚɋɂς ɍɊəɁɂς ȽσɅɂɋώɋ, ɂɜɒɂ ɚɖɍɓɋ ɎɂɏɇɍɏɇσɊɚɋɍ ɟɔɂɉɍς/ ɛ ɈȽɇ σɄɊȽɋɒɇɈɛ ɒɍɌɇɈɟɒɄɒȽ ɚɋȽɋɒɇ əɉɉɘɋ ɂɀɈɂɈɏɇɊɚɋɘɋ ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈώɋ σɖɄɊəɒɘɋ Ɏɍɓ ɂɎɜσɄς ȽɎɍɃɄɊɇώɋɍɋɒȽɇ ɈȽɇ Ɏɍɓ σɒɇς ɁɇɂɅɋɂɜς ɍɁɄɀɜɂς ɂɋɁɂɖɍɊɚɋɘς ɎɂɏɇɀɏəɔɍɋɒȽɇ Ɋɂ ɉɇɀɟɒɂɏɍ σɄɊȽɋɒɇɈɟ ȾȽɅɊɟ ɒɂɈɊɄɏɜɘσɄς. 
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ȺȵɆΑɅȵɉɈȻȾΟ ɅɆΩɈΟȾΟȿȿΟ ȳȻΑ ɈΗ ȴȻΑȳɁΩɇɈȻȾΗ 
ɅɆΟɇɅȵȿΑɇΗ, ȾȿȻɁȻȾΗ ɅΑɆΑȾΟȿΟɉȺΗɇΗ ȾΑȻ ȺȵɆΑɅȵȻΑ ɈΗɇ 

ɁΟɇΟɉ GAUCHER 

 

 

 

 

1.ȠȤȭȜȞΩȞȢ-ȥȦȤȨȤȥȢ ȠȤȥȪȨȜ ȮȢȭ ȨȪȭȪȯ 

Ȣ ɋɟσɍς Gaucher (GDȌ ɂɜɋȽɇ Ʉ σɓɖɋɟɒɂɏɄ ȜɅɏɍɇσɒɇɈɛ ȦɓσɍσɘɊɇɈɛ Ȩɟσɍς (LSD), ɎɏɍɈȽɉɂɜɒȽɇ ȽɎɟ ɉɂɇɒɍɓɏɀɇɈɛ ȽɋɂɎəɏɈɂɇȽ ɒɍɓ ɉɓσɍσɘɊȽɒɇɈɍɠ ɂɋɃɠɊɍɓ ɀɉɓɈɍɈɂɏɂȾɏɍσɇɁəσɄ ȋGBAȌ ɈȽɇ ɍɁɄɀɂɜ σɒɄɋ σɓσσώɏɂɓσɄ ɀɉɓɈɍɈɂɏɂȾɏɍσɇɁɜɍɓ (GCȌ σɒȽ ɊȽɈɏɍɔəɀȽ ɒɍɓ ɁɇɈɒɓɍɂɋɁɍɅɄɉɇȽɈɍɠ σɓσɒɛɊȽɒɍς ȋɈɠɒɒȽɏȽ GaucherȌ. Ȫ ɎɉɄɅɓσɊɟς ɒɘɋ ɊȽɈɏɍɔəɀɘɋ ɓɎɂɏɎɉəσσɂɒȽɇ Ɋɂ σɓɋɚɎɂɇȽ ɍɏɀȽɋɍɋɍɊɂɀȽɉɜȽ, ɁɇɛɅɄσɄ Ɋɓɂɉɍɠ ɒɘɋ ɍσɒώɋ ɈȽɇ ȽɏɀɟɒɂɏȽ ɈȽɇ əɉɉɘɋ ɍɏɀəɋɘɋ ɂɈɒɟς ɒɍɓ ȟȠȭ.  
 ȥɉɄɏɍɋɍɊɂɜɒȽɇ Ɋɂ ȽɓɒɍσɘɊȽɒɇɈɟ ɓɎɍɉɂɇɎɟɊɂɋɍ ɖȽɏȽɈɒɛɏȽ ɈȽɇ ɂɊɔȽɋɜɃɂɒȽɇ Ɋɂ σɓɖɋɟɒɄɒȽ ͳ ɋɚȽ ɎɂɏɜɎɒɘσɄ Ƚɋə ͷͲ000-͹ͲͲͲͲ ɀɂɋɋɛσɂɇς, Ɏɍɓ Ƚɋɒɇσɒɍɇɖɂɜ σɂ σɓɖɋɟɒɄɒȽ ɂɒɂɏɍɃɓɀɘɒώɋ ͳ:ʹͷͲ – ͳ:ͷͲͲ ɎɂɏɜɎɍɓ. ȯɎəɏɖɂɇ σȽɔɛς σɖɚσɄ ɒɍɓ ɂɜɁɍɓς ɒɘɋ ɊɂɒȽɉɉəɌɂɘɋ ɒɍɓ ɀɍɋɇɁɜɍɓ ɒɄς GBA ɈȽɇ ɒɄς ɓɎɍɉɂɇɊɊȽɒɇɈɛς ɁɏȽσɒɇɈɟɒɄɒȽς ɒɍɓ ɂɋɃɠɊɍɓ, Ʉ ɍɎɍɜȽ ȽɋɒɇɈȽɒɍɎɒɏɜɃɂɇ ɈȽɇ ɒɄɋ ɈɉɇɋɇɈɛ ȾȽɏɠɒɄɒȽ ɒɄς ɋɟσɍɓ, ɈȽɇ ɟσɍ ɉɇɀɟɒɂɏɍ ɂɎɄɏɂəɃɂɒȽɇ Ʉ ɂɋɃɓɊɇɈɛ ɁɏȽσɒɇɈɟɒɄɒȽ, ɒɟσɍɋ ɂɉȽɔɏɟɒɂɏɍς ɂɜɋȽɇ ɍ ɈɉɇɋɇɈɟς ɔȽɇɋɟɒɓɎɍς ɈȽɇ ȽɎɍɓσɇəɃɂɇ Ʉ ɎɏɍσȾɍɉɛ ɒɍɓ ȥȨȭ. ȵɖɍɓɋ ɎɂɏɇɀɏȽɔɂɜ ɎɂɏɜɎɍɓ ͵ͲͲ ɁɇȽɔɍɏɂɒɇɈɚς ɊɂɒȽɉɉəɌɂɇς, ȽɎɟ ɒɇς ɍɎɍɜɂς ȽɏɈɂɒɚς Ɂɂɋ ȽɋȽɀɋɘɏɜɃɍɋɒȽɇ ɂɠɈɍɉȽ. Ȣ Ɏɇɍ σɓɖɋɛ ɂɜɋȽɇ Ʉ N370S σɂ ɍɊɍɃɓɀɘɒɜȽ ɛ ɁɇɎɉɛ ɂɒɂɏɍɃɓɀɘɒɜȽ, Ɋɂ əɀɋɘσɒɄ ɒɄɋ ɊɂɒəɉɉȽɌɄ ɒɍɓ Ɂɂɠɒɂɏɍɓ ȽɉɉɄɉɜɍɓ. Ȣ ɎȽɏɍɓσɜȽ ɒɄς, ȽɈɟɊȽ ɈȽɇ σɂ ɚɋȽ Ƚɉɉɛɉɇɍ, ɁɇȽσɔȽɉɜɃɂɇ ɒɄɋ ɁɇȽɒɛɏɄσɄ ɈəɎɍɇȽς ɂɋɃɓɊɇɈɛς ɁɏȽσɒɇɈɟɒɄɒɍς, ɈȽɇ ɍ ɈɉɇɋɇɈɟς ɔȽɇɋɟɒɓɎɍς ɂɜɋȽɇ ɄɎɇɟɒɂɏɍς. ȧȽɃɜ Ɋɂ ɒɄɋ ȽɋɒɇɁɏȽσɒɇɈə ȽɓɌɄɊɚɋɄ ɊɂɒȽɀɏȽɔɛ ɒɄς GBA ɈȽɇ əɉɉȽ ɚɋɃɓɊȽ ȋɟɌɇɋɄ ɔɘσɔȽɒəσɄ, ɖɇɒɍɒɏɇɍσɇɁəσɄ, SACEȌ ɓɎɂɏɊɂɒȽɀɏəɔɍɋɒȽɇ, ȽɋɒɇɈȽɒɍɎɒɏɜɃɍɋɒȽς ɒɍ Ɏɍσɟɋ ɒɍɓ σɓσσɘɏɂɓɊɚɋɍɓ GC, ɈȽɇ ȽɎɍɒɂɉɍɠɋ ɚɊɊɂσɍ ɁɂɜɈɒɄ ɒɍɓ ɔɍɏɒɜɍɓ ɒɄς ɋɟσɍɓ ɈȽɇ ɒɄς ȽɎɍɒɂɉɂσɊȽɒɇɈɟɒɄɒȽς ɒɄς ɅɂɏȽɎɂɜȽς.  
 Ȣ ɋɟσɍς ɊɎɍɏɂɜ ɋȽ ɂɊɔȽɋɇσɒɂɜ σɂ ɈəɅɂ ɄɉɇɈɜȽ ɈȽɇ ɎȽɏɍɓσɇəɃɂɒȽɇ Ɋɂ ɒɏɂɜς ɈɉɇɋɇɈɍɠς ɒɠɎɍɓς, ɒɍɋ ɖɏɟɋɇɍ ɊɄ ɋɂɓɏɍɎȽɅɄɒɇɈɟ ȋɒɠɎɍ-ͳȌ ɒɘɋ ɂɋɄɉɜɈɘɋ, ɒɍɋ ȾɏɂɔɇɈɟ ɍɌɠ ɋɂɓɏɍɎȽɅɄɒɇɈɟ ȋɒɠɎɍ-ʹȌ, ɈȽɇ ɒɍɋ ɂɔɄȾɇɈɟ ɓɎɍɌɠ, ɋɂɓɏɍɎȽɅɄɒɇɈɟ ȋɒɠɎɍ-͵Ȍ, Ɋɂ ɁɇȽɔɍɏɂɒɇɈɟ Ɏɏɍɔɜɉ ɈɉɇɋɇɈώɋ ɂɈɁɄɉώσɂɘɋ.  
 Ȫ ɒɠɎɍς ͳ ɂɜɋȽɇ ɍ σɓɖɋɟɒɂɏɍς ɈȽɇ ɖȽɏȽɈɒɄɏɜɃɂɒȽɇ ȽɎɟ ɈɓɒɒȽɏɍɎɂɋɜɂς, ɄɎȽɒɍσɎɉɄɋɍɊɂɀȽɉɜȽ ɈȽɇ ɍσɒɇɈɛ ɋɟσɍ. Ȫ σɎɉɛɋȽς ɊɎɍɏɂɜ ɋȽ ɊɂɀȽɉώσɂɇ ɚɘς ʹͲ ɔɍɏɚς, ɎɏɍɈȽɉώɋɒȽς ɊɄɖȽɋɇɈə σɓɊɎɒώɊȽɒȽ ɈȽɇ σɎɉɄɋɇɈə ɚɊɔɏȽɈɒȽ. Ȣ ȾȽɏɠɒɄɒȽ ɒɄς ɍσɒɇɈɛς ɋɟσɍɓ ɎɍɇɈɜɉɂɇ ȽɎɟ ɒɂɉɂɜɘς ȽɎɍɠσȽ, ɚɘς σɍȾȽɏɛ, Ɋɂ ɚɋɒɍɋȽ ɍσɒɇɈə əɉɀɄ-Ɉɏɜσɂɇς, ɍσɒɂɍɋɂɈɏώσɂɇς ɈȽɇ ȽɓɒɟɊȽɒȽ ɈȽɒəɀɊȽɒȽ. Ȫɇ ɈɓɒɒȽɏɍɎɂɋɜɂς ɍɔɂɜɉɍɋɒȽɇ Ɉɓɏɜɘς σɒɍɋ ɓɎɂɏσɎɉɄɋɇσɊɟ, Ƚɉɉə σɂ ɊɇɈɏɟɒɂɏɍ ȾȽɅɊɟ ɈȽɇ σɒɄ ɁɇɛɅɄσɄ ɒɍɓ Ɋɓɂɉɍɠ ȽɎɟ ɈɠɒɒȽɏȽ 
Gaucher. ȜɇɊɍɏɏȽɀɇɈɚς ɂɈɁɄɉώσɂɇς ɊɎɍɏɂɜ ɋȽ ɎɏɍɈȽɉɍɠɋɒȽɇ ȽɎɟ ɅɏɍɊȾɍɎɂɋɜȽ, ɉɂɇɒɍɓɏɀɇɈɚς ɁɇȽɒȽɏȽɖɚς ɒɘɋ ȽɇɊɍɎɂɒȽɉɜɘɋ, ɂɜɒɂ ȽɎɟ ȽɋɂɎəɏɈɂɇȽ ɎȽɏȽɀɟɋɒɘɋ ɎɛɌɄς. ȠɎɇɎɉɚɍɋ ɂɊɔȽɋɜɃɍɋɒȽɇ σɠɋɁɏɍɊɍ ɖɏɟɋɇȽς ɔɉɂɀɊɍɋώɁɍɓς ȽɋɒɜɁɏȽσɄς, Ɋɂ ȽɁɓɋȽɊɜȽ, 
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ɈȽɒȽȾɍɉɛ, ȽɋɒɇɁɏȽσɒɇɈɛ ɉɂɊɔȽɁɂɋɍɎəɅɂɇȽ, σɎȽɋɜɘς ɈȽɖɂɌɜȽ, Ɋɂ ɂɉəɒɒɘσɄ ɉɂɓɈɘɊȽɒɜɋɄς, ȽɠɌɄσɄ ɎɏɍɔɉɂɀɊɍɋɘɁώɋ Ɏɏɘɒɂϊɋώɋ ɈȽɇ ɈɓɒɒȽɏɍɈɇɋώɋ σɒɍɋ ɍɏɟ, ɈȽɇ ɎɏɍɁɇəɅɂσɄ ɀɇȽ ɂɈɁɛɉɘσɄ ɋɟσɍɓ Parkinson. ȧɍɋɍɈɉɘɋɇɈɚς ɎȽɏȽɎɏɘɒɂΐɋɂς ȽɋȽɁɂɇɈɋɠɍɋɒȽɇ σɓɖɋə, ɈȽɇ ɊɎɍɏɂɜ ɋȽ ɂɌɂɉɇɖɅɍɠɋ σɂ ɂɋɂɏɀɚς ɎɉȽσɊȽɒɍɈɓɒɒȽɏɇɈɚς ɁɓσɈɏȽσɜɂς. ȵɖɂɇ ɂɎɜσɄς ȽɋȽɔɂɏɅɂɜ ȽɓɌɄɊɚɋɍς ɈɜɋɁɓɋɍς ɂɊɔəɋɇσɄς ȽɓɒɍȽɋɟσɘɋ ɈȽɇ ɋɂɍɎɉȽσɊȽɒɇɈώɋ ɋɟσɘɋ, Ɋɂ ɈɓɏɜȽɏɖɄ ɒɄɋ ɂɊɔəɋɇσɄ ȝ-ɉɂɊɔɍϋɎɂɏɎɉȽσɇώɋ, ɟɎɘς ȝ-ȪȦȦ, ȝ-ȱȦȦ, ɉɚɊɔɘɊȽ Hodgkin, Ɂɇəɔɍɏɍɇ ɒɠɎɍɇ Ȩ.Ȣ.ȦɂɊɔɘɊəɒɘɋ, Ƚɉɉə Ɉɓɏɜɘς MGUS ɈȽɇ ɎɍɉɉȽɎɉɍɠ ɊɓɂɉώɊȽɒɍς.  
 ȫɂɏɜɎɍɓ ͸% ɒɘɋ ȽσɅɂɋώɋ ɚɖɍɓɋ ɋɂɓɏɍɎȽɅɄɒɇɈɛ σɓɊɎɒɘɊȽɒɍɉɍɀɜȽ, ͷ% ɉɟɀɘ ɒɠɎɍɓ-3 ɋɟσɍɓ ɈȽɇ ͳ% ɉɟɀɘ ɍɌɂɜȽς ɒɠɎɍɓ-ʹ. Ȫ ɒɠɎɍς-ʹ ɂɜɋȽɇ ɈɂɏȽɓɋɍȾɟɉɍς ɋɂɓɏɍɂɈɔɓɉɇσɒɇɈɛ ɋɟσɍς, ɅȽɋȽɒɄɔɟɏɍς ɈȽɒə ɒɄ ȾɏɂɔɇɈɛ ɄɉɇɈɜȽ. ȯɎəɏɖɂɇ ɈȽɇ ɚɋȽς ȽɈɟɊȽ ȾȽɏɠɒɂɏɍς, ɋɂɍɀɋɇɈɟς ɓɎɟɒɓɎɍς, Ɏɍɓ ɂɈɁɄɉώɋɂɒȽɇ Ɋɂ ɂɊȾɏɓɇɈɟ ɠɁɏɘɎȽ ɈȽɇ σɓɀɀɂɋɛ ɇɖɅɠȽσɄ.  
 Ȫɇ ȽσɅɂɋɂɜς Ɋɂ ɋɟσɍ ɒɠɎɍɓ-͵ ɊɎɍɏɂɜ ɋȽ ɂɈɁɄɉώσɍɓɋ ɎɏώɇɊȽ σɓσɒɄɊȽɒɇɈɚς ɁɇȽɒȽɏȽɖɚς ɈȽɇ Ʉ ɋɂɓɏɍɉɍɀɇɈɛ σɓɊɊɂɒɍɖɛ ɋȽ ɂɈɁɄɉɘɅɂɜ ȽɏɀɟɒɂɏȽ Ɋɂ ȽɒȽɌɜȽ, ɍɏɇɃɟɋɒɇɍ σɒɏȽȾɇσɊɟ, σɎȽσɊɍɠς ɛ əɋɍɇȽ, Ƚɉɉə ɊɎɍɏɂɜ ɋȽ ɚɖɍɓɋ ɂɉəɖɇσɒɄ ɋɂɓɏɍɉɍɀɇɈɛ ɎɏɍσȾɍɉɛ, Ɏɍɓ ɎɂɏɇɍɏɜɃɂɒȽɇ σɂ ɁɇȽɒȽɏȽɖɚς ɒɄς ɈɜɋɄσɄς ɒɘɋ ɍɔɅȽɉɊώɋ. 

 

ʹ.ȜȬȱȤȥȢ ȥȜȤ ȝȜȭȤȥȢ ȟȤȜȞȨΩȭȮȤȥȢ ȫȬȪȭȫȠȦȜȭȢ ȮΩȨ ȜȭȣȠȨΩȨ 

 
- ȫɉɛɏɄς ȽɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɟς ɚɉɂɀɖɍς Ɋɂ ȽɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɚς ɎȽɏȽɊɚɒɏɍɓς, ɊɍɏɔɍɉɍɀɜȽ ɂɎɇɖɏɜσɊȽɒɍς ɎɂɏɇɔɂɏɇɈɍɠ ȽɜɊȽɒɍς, ȟȠȥ, ȮȥȠ, ɚɘς Ƚɋə ɂȾɁɍɊəɁȽ ȽɒɄɋ ɔəσɄ ɁɇɂɏɂɠɋɄσɄς ɒɄς ɋɟσɍɓ, Ƚɋə ɊɛɋȽ σɒɄɋ ɎɂɏɜɍɁɍ σɒȽɅɂɏɍɎɍɜɄσɄς ɒɍɓ ȽɎɍɒɂɉɚσɊȽɒɍς ɒɄς ɅɂɏȽɎɂɜȽς ɈȽɇ ɚɘς Ƚɋə ͵-ɊɄɋɍ σɂ ȽσɅɂɋɂɜς Ɋɂ ɏɓɅɊɇσɊɚɋɄ ɋɟσɍ ɓɎɟ ɒȽɈɒɇɈɛ ɎȽɏȽɈɍɉɍɠɅɄσɄ. 

 

- ȫɉɛɏɄς ȾɇɍɖɄɊɇɈɟς ɚɉɂɀɖɍς ȋɍɓɏɜȽ, ɈɏɂȽɒɇɋɜɋɄ, ɍɓɏɇɈɟ, Ɉəɉɇɍ, ɋəɒɏɇɍ, ȽσȾɚσɒɇɍ, ɔɘσɔɍɏɇɈə, ɊȽɀɋɛσɇɍ, AST/SGOT, ALT/SGPT, ALP, ɀ-GT, ɍɉɇɈɛ ɈȽɇ əɊɂσɄ ɖɍɉɂɏɓɅɏɜɋɄ, 
LDH, CPK, ȽɊɓɉəσɄ, ɍɉɇɈə ɉɂɓɈώɊȽɒȽ, ɉɂɓɈɘɊȽɒɜɋɄ, CRP, σɜɁɄɏɍς, TIBC, ɔɂɏɏɇɒɜɋɄ, ɖɍɉɄσɒɂɏɜɋɄ, ɒɏɇɀɉɓɈɂɏɜɁɇȽ, ɍɉɇɈə ɉɇɎɜɁɇȽ, HDL- ɈȽɇ LDL-ɖɍɉɄσɒɂɏɜɋɄȌ ɎɂɏɇɉȽɊȾȽɋɍɊɚɋɘɋ ɒɘɋ ɂɇɁɇɈώɋ ɁɂɇɈɒώɋ ɁɏȽσɒɄɏɇɟɒɄɒȽς ɒɄς ɋɟσɍɓ ȋɍɉɇɈɛ ɟɌɇɋɄ ɔɘσɔȽɒəσɄ, ȽɋɅɂɈɒɇɈɛ σɒɍ ɒɏɓɀɇɈɟ ȽɉɈȽɉɇɈɛ ɔɘσɔȽɒəσɄ, ɊɂɒȽɒɏɂɎɒɇɈɟ ɚɋɃɓɊɍ ȽɀɀɂɇɍɒɂɋσɜɋɄς – SACEȌ ɊɜȽ ɔɍɏə ɒɍɋ ɊɛɋȽ σɒɄɋ ȽɏɖɇɈɛ ɁɇɂɏɂɠɋɄσɄ ɒɍɓ ȽσɅɂɋɍɠς, Ƚɋə ͵-ɊɄɋɍ ɒɄɋ ɔəσɄ ȽɌɇɍɉɟɀɄσɄς ɒɄς ȽɎɍɒɂɉɂσɊȽɒɇɈɟɒɄɒȽς ɒɄς ɅɂɏȽɎɂɜȽς ɛ ɒɏɍɎɍɎɍɜɄσɛς ɒɄς, ɈȽɇ Ƚɋə ͸-ɊɄɋɍ σɂ ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈə ɏɓɅɊɇσɊɚɋɍɓς ȽσɅɂɋɂɜς. 
 

- ȫȽɏəɊɂɒɏɍɇ ɎɄɈɒɇɈɟɒɄɒȽς: ȱɏɟɋɍς ɎɏɍɅɏɍɊȾɜɋɄς, ɈȽɇ ɊɂɏɇɈɛς ɅɏɍɊȾɍɎɉȽσɒɜɋɄς, ɂɎɜɎɂɁȽ ɇɋɘɁɍɀɟɋɍɓ ɈȽɇ D-ɁɇɊɂɏώɋ σɒɄɋ ȽɏɖɇɈɛ ɁɇəɀɋɘσɄ, Ƚɋə ͵-ɊɄɋɍ σɒɄ ɔəσɄ Ƚɋə ͵-ɊɄɋɍ ɒɄɋ ɔəσɄ ȽɌɇɍɉɟɀɄσɄς ɒɄς ȽɎɍɒɂɉɂσɊȽɒɇɈɟɒɄɒȽς ɒɄς ɅɂɏȽɎɂɜȽς ɛ ɒɏɍɎɍɎɍɜɄσɛς ɒɄς, ɈȽɇ Ƚɋə ͸-ɊɄɋɍ σɂ ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈə ɏɓɅɊɇσɊɚɋɍɓς ȽσɅɂɋɂɜς. ȠɌɂɇɁɇɈɂɓɊɚɋɍς ɚɉɂɀɖɍς ɉɂɇɒɍɓɏɀɇɈɟɒɄɒȽς ɒɘɋ ȽɇɊɍɎɂɒȽɉɜɘɋɛ ɅɏɍɊȾɍɔɇɉɇɈɟς ɚɉɂɀɖɍς Ɋɟɋɍɋ ɂɎɜ σɓɀɈɂɈɏɇɊɚɋɘɋ ɂɋɁɂɜɌɂɘɋ. 
 

- ȟɂɜɈɒɂς ɔɉɂɀɊɍɋɛς ɈȽɇ ȽɋɍσɜȽς: ȜɎɒɍσɔȽɇɏɜɋɄ, Ⱦʹ-ɊɇɈɏɍσɔȽɇɏɜɋɄ, ɄɉɂɈɒɏɍɔɟɏɄσɄ ɉɂɓɈɘɊəɒɘɋ ɍɏɍɠ, ɂɎɜɎɂɁȽ ȽɋɍσɍɔȽɇɏɇɋώɋ IgG, IgA ɈȽɇ IgM σɒɄɋ ȽɏɖɇɈɛ ɁɇəɀɋɘσɄ ɈȽɇ Ƚɋə ͸-ͳʹ Ɋɛɋɂς σɒɄɋ ɔəσɄ ɖɏɟɋɇȽς ɎȽɏȽɈɍɉɍɠɅɄσɄς ɒɘɋ ȽσɅɂɋώɋ. ȠɎɜ ɂɊɔəɋɇσɄς ɎȽɅɍɉɍɀɇɈώɋ ɂɓɏɄɊəɒɘɋ ɊɍɋɍɈɉɘɋɇɈɛς ɎȽɏȽɎɏɘɒɂΐɋɄς ɍɇ ɎȽɏȽɎəɋɘ ɂɌɂɒəσɂɇς 
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ɁɠɋȽɋɒȽɇ ɋȽ ɎɏȽɀɊȽɒɍɎɍɇɍɠɋɒȽɇ ɚɘς Ƚɋə ͵-ɊɄɋɍ, Ɋɂ ɂɎɇɎɉɚɍɋ ɎɏɍσɁɇɍɏɇσɊɟ ɒɘɋ Ɉ- ɈȽɇ ɉ- ɂɉȽɔɏώɋ ȽɉɓσɜɁɘɋ σɒɍɋ ɍɏɟ ɈȽɇ ɒȽ ɍɠɏȽ ʹͶ-ώɏɍɓ ɈȽɇ ɍɉɇɈɍɠ ɉɂɓɈώɊȽɒɍς Ɋɂ ɄɉɂɈɒɏɍɔɟɏɄσɄ ɉɂɓɈɘɊəɒɘɋ ɍɠɏɘɋ ɚɘς ɂɎɜσɄς Ƚɋə ͵-ɊɄɋɍ.   
 

- ȤɍɉɍɀɇɈɟς ɚɉɂɀɖɍς ɎɉɛɏɄς σȽɋ ȾȽσɇɈɟ ȽɔɂɒɄɏɇȽɈɟ Ɏɏɍɔɜɉ ɒɍɓ ȽσɅɂɋɍɠς, Ɏɍɓ ɋȽ ɎɂɏɇɉȽɊȾəɋɂɇ ȽɋɒɇɀɟɋȽ ɈȽɇ ȽɋɒɇσώɊȽɒȽ ɀɇȽ ɒɍɓς ɇɍɠς HBV, HCV, HAV, CMV, EBV, HSV, HIV ɈȽɇ ɉɍɇɎɟ ɈȽɒə ɎɂɏɜɎɒɘσɄ ɂɋɁɂɇɈɋɓɟɊɂɋɍ ȋɎȽɇɁɇə, ɂɀɈɠɍɓς, Ɏɏɍ ɂɊȾɍɉɇȽσɊώɋȌ screening ȋȤɉȽɏə, ɂɏɓɅɏə, VZV, parvo-Bͳͻ, ɒɍɌɟɎɉȽσɊȽ ɈɉɎȌ. ȠɎȽɋɂɈɒɜɊɄσɄ Ɋɟɋɍɋ ɂɎɜ σɓɀɈɂɈɏɇɊɚɋɘɋ ɂɋɁɂɜɌɂɘɋ, ɈȽɒə ɒɄɋ ɈɏɜσɄ ɒɍɓ ɅɂɏəɎɍɋɒɍς.  
 

- Έɉɂɀɖɍς ɎȽɏɍɓσɜȽς ɛ ȽɋəɎɒɓɌɄς ȽɓɒɍȽɋɒɇσɘɊəɒɘɋ  ȵɉɂɀɖɍς ɀɇȽ ɎȽɏɍɓσɜȽ ɍɏɀȽɋɍɂɇɁɇɈώɋ ȋȽɋɒɇɅɓɏɂɍɂɇɁɇɈώɋ, ȽɋɒɇɂɏɓɅɏɍɈɓɒɒȽɏɇɈώɋ-əɊɂσɄ Coombs, Ƚɋɒɇ-ɒɍɇɖɘɊȽɒɇɈώɋ ɒɍɓ σɒɍɊəɖɍɓ ɈɉɎȌ ɈȽɇ Ɋɛ ɍɏɀȽɋɍɂɇɁɇɈώɋ ȽɋɒɇσɘɊəɒɘɋ ȋȜȨȜ, Ƚɋɒɇ-DNA, Ƚɋɒɇ-ENA, ASMA, AMA C-ANCA ɈɉɎȌ ɂɔ’əɎȽɌ σɒɄɋ ȽɏɖɇɈɛ ɂɈɒɜɊɄσɄ ɒɍɓ ȽσɅɂɋɍɠς ɈȽɇ ɂɎɜ ɂɋɁɂɜɌɂɘɋ ɛ ɂɎɜ ɠɎȽɏɌɄς ɛɁɄ ɂɀɈȽɒɂσɒɄɊɚɋɄς ȽɓɒɍȽɋɍσɜȽς Ƚɋə ͳʹ-ʹͶ Ɋɛɋɂς ɈȽɒɟɎɇɋ. 
 

- ȜɎɂɇɈɍɋɇσɒɇɈɟς ɚɉɂɀɖɍς σɎɉəɀɖɋɘɋ: ȯɎɂɏɄɖɍɀɏəɔɄɊȽ ɛɎȽɒɍς ɈȽɇ σɎɉɄɋɟς ɛ ȽɌɍɋɇɈɛ ɒɍɊɍɀɏȽɔɜȽ əɋɘ ɈɍɇɉɜȽς Ɋɂ ɎɏɍσɁɇɍɏɇȽɊɟ ɒɍɓ ɟɀɈɍɓ ɒɘɋ ɍɏɀəɋɘɋ, σɒɄɋ ȽɏɖɇɈɛ ɂɈɒɜɊɄσɄ ɈəɅɂ ȽσɅɂɋɍɠς, Ɋɂ ɁɓɋȽɒɟɒɄɒȽ ɎɏώɒɄς ɂɎȽɋɂɈɒɜɊɄσɄς ͸ Ɋɛɋɂς Ɋɂɒə ȽɎɟ ɒɄɋ ɎɏώɒɄ ɚɋȽɏɌɄ ɅɂɏȽɎɂɜȽς ɈȽɇ ȽɈɍɉɍɠɅɘς Ƚɋə 12-ʹͶ Ɋɛɋɂς σɂ ɒȽɈɒɇɈə ɎȽɏȽɈɍɉɍɓɅɍɠɊɂɋɍ ȽσɅɂɋɛ. ȜɌɍɋɇɈɛ ɒɍɊɍɀɏȽɔɜȽ ɅώɏȽɈɍς, ɈȽɇ ɍɉɟɈɉɄɏɄς ɒɄς ɈɍɇɉɜȽς ɂɎɜ ɓɎəɏɌɂɘς ɓɎɍɗɜȽς ȽɋəɎɒɓɌɄς ɉɂɊɔɍϋɎɂɏɎɉȽσɒɇɈɛς ɛ əɉɉɄς ɋɂɍɎɉȽσɊȽɒɇɈɛς ɋɟσɍɓ. 
 

- ȜɎɂɇɈɍɋɇσɒɇɈɟς ɚɉɂɀɖɍς ɍσɒɇɈɛς ɋɟσɍɓ: ȭɓɊȾȽɒɇɈɟς ȽɈɒɇɋɍɉɍɀɇɈɟς ɚɉɂɀɖɍς ɊȽɈɏώɋ ɈȽɇ ɎɉȽɒɚɘɋ ɍσɒώɋ σɒɄɋ ȽɏɖɇɈɛ ɂɈɒɜɊɄσɄ ɒɍɓ ȽσɅɂɋɍɠς ɈȽɇ ȽɈɍɉɍɠɅɘς ɂɎɜ ɂɋɁɂɜɌɂɘɋ ɍσɒɇɈɛς ɎɏɍσȾɍɉɛς σɠɊɔɘɋȽ Ɋɂ ɒɄɋ ɈɏɜσɄ ɒɍɓ ɅɂɏəɎɍɋɒɍς ɇȽɒɏɍɠ. ȧȽɀɋɄɒɇɈɛ ɒɍɊɍɀɏȽɔɜȽ σɎɍɋɁɓɉɇɈɛς σɒɛɉɄς ɈȽɇ ɉɂɈəɋɄς-ɊɄɏɇȽɜɘɋ σȽɋ ȽɔɂɒɄɏɇȽɈɟς ɚɉɂɀɖɍς ɂɎɜ ɟɉɘɋ ɒɘɋ ȽσɅɂɋώɋ ɈȽɇ ȽɈɍɉɍɠɅɘς Ƚɋə ͳʹ-͵͸ Ɋɛɋɂς, ȽɋəɉɍɀȽ Ɋɂ ɒɄɋ ɂɋɂɏɀɟɒɄɒȽ ɒɄς ɋɟσɍɓ ɈȽɇ ɒɄɋ ɂɔȽɏɊɍɃɟɊɂɋɄ ɅɂɏȽɎɂɜȽ. ȵɉɂɀɖɍς ɍσɒɇɈɛς ɎɓɈɋɟɒɄɒɍς σɒɄɋ ȽɏɖɇɈɛ ɂɈɒɜɊɄσɄ ɒɍɓ ȽσɅɂɋɍɠς ɈȽɇ ȽɈɍɉɍɠɅɘς Ƚɋə ʹͶ Ɋɛɋɂς ɎɂɏɜɎɍɓ σɠɊɔɘɋȽ ɈȽɇ Ɋɂ ɒɇς ɈɉɇɋɈɚς ɂɋɁɂɜɌɂɇς ɈȽɇ ɒɄɋ ɈɏɜσɄ ɒɍɓ ɅɂɏəɎɍɋɒɍς ɇȽɒɏɍɠ.  
 

- ȫȽɏȽɈɚɋɒɄσɄ Ɋɓɂɉɍɠ ɈȽɇ ɍσɒɂɍɊɓɂɉɇɈɛ ȾɇɍɗɜȽ: ȧɎɍɏɂɜ ɋȽ ɀɜɋɂɒȽɇ Ɋɟɋɍ σɂ ɂɌɂɇɁɇɈɂɓɊɚɋȽ ȽɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈə ɈɚɋɒɏȽ ɈȽɇ ɈɉɇɋɇɈɚς, Ƚɋ ɈȽɇ Ɂɂɋ σɓɋɇσɒəɒȽɇ σȽɋ ɁɇȽɀɋɘσɒɇɈɟς ɖɂɇɏɇσɊɟς ɒɄς ɋɟσɍɓ Gaucher. ȧɎɍɏɂɜ ɋȽ ɀɜɋɂɇ ɂɎɜ ɓɎɍɗɜȽς ɁɇəɀɋɘσɄς əɉɉɄς ɋɟσɍɓ ɈȽɇ ɋȽ Ʌɚσɂɇ ɇσɖɓɏɟɒȽɒɄ ɓɎɍɗɜȽ ɀɇȽ ɒɄ ɋɟσɍ Gaucher. ȟɂɋ σɓɋɇσɒəɒȽɇ σȽɋ ɚɉɂɀɖɍς ɒɄς ɋɟσɍɓ 
Gaucher, ɎȽɏə Ɋɟɋɍɋ Ƚɋ Ƚɓɒɛ ɂɎɇɎɉȽɈɂɜ Ɋɂ ɈəɎɍɇȽ ȽɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɛ ɋɂɍɎɉȽσɜȽ ȋɎɍɉɉȽɎɉɍɠɋ ɊɓɚɉɘɊȽ, ɉɚɊɔɘɊȽ, ɉɂɓɖȽɇɊɜȽ ɈɉɎȌ. 

 
- ȠɌɂɇɁɇɈɂɓɊɚɋɍς ɂɋɃɓɊɇɈɟς ɈȽɇ ɀɍɋɇɁɇȽɈɟς ɚɉɂɀɖɍς: Ȫ ɚɉɂɀɖɍς Ƚɓɒɟς ɎɂɏɇɉȽɊȾəɋɂɇ ɎɍσɍɒɇɈɛ ɊɚɒɏɄσɄ ɒɄς ɁɏȽσɒɇɈɟɒɄɒȽς ɒɄς Ⱦ-ɀɉɓɈɍσɇɁəσɄς σɂ ɉɂɊɔɍɊɍɋɍɈɠɒɒȽɏȽ ɎɂɏɇɔɂɏɇɈɍɠ ȽɜɊȽɒɍς ɈȽɇ ɀɍɋɍɒɠɎɄσɄ ɒɄς ɖɏɘɊɍσɘɊɇɈɛς Ɏɂɏɇɍɖɛς ͳqʹͳ ɟɎɍɓ ɂɁɏəɃɂɒȽɇ ɒɍ ɀɍɋɜɁɇɍ GBA, ɀɇȽ ɒɄɋ ȽɋȽɃɛɒɄσɄ ɀɂɋɘɊɇɈώɋ ɂɉɉɂɇɊɊəɒɘɋ ɛ σɄɊɂɇȽɈώɋ ɊɂɒȽɉɉəɌɂɘɋ, Ɋɂ ɖɏɄσɇɊɍɎɍɜɄσɄ σɓɀɈɂɈɏɇɊɚɋɘɋ Ƚɋɇɖɋɂɓɒώɋ ɒɍɓ DNA. Ȫ ɚɉɂɀɖɍς Ƚɓɒɟς ɎɏȽɀɊȽɒɍɎɍɇɂɜɒȽɇ əɎȽɌ σɒɄɋ ȽɔɂɒɄɏɇȽɈɛ ɂɈɒɜɊɄσɄ ɒɍɓ ȽσɅɂɋɍɠς, Ɋɟɋɍ σɂ ɎɇσɒɍɎɍɇɄɊɚɋȽ ɂɏɀȽσɒɛɏɇȽ ɂɋɃɓɊɍɉɍɀɜȽς ɈȽɇ ɊɂɒȽȾɍɉɇσɊɍɠ, Ɋɂ ȽɎɍɁɂɁɂɇɀɊɚɋɄ ɂɊɎɂɇɏɜȽ σɒɍ ȽɋɒɇɈɂɜɊɂɋɍ ɈȽɇ Ɂɂɋ ɂɎȽɋȽɉȽɊȾəɋɂɒȽɇ ɂɎɜ σȽɔώɋ ɈȽɇ ɁɇȽɀɋɘσɒɇɈώɋ ȽɎɍɒɂɉɂσɊəɒɘɋ. 
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- ȧɚɒɏɄσɄ ɁɂɇɈɒώɋ ɂɋɂɏɀɟɒɄɒɍς ɒɄς ɋɟσɍɓ: ȠɎɜɎɂɁȽ ɖɇɒɍɒɏɇɍσɇɁəσɄς, ɉɓσɍσɔɇɀɈɍσɜɋɄς, CCL-18/ PARC ɛ ɈȽɇ əɉɉɘɋ ɊɍɋɍɈɓɒɒȽɏɇɈώɋ Ɏɏɍϊɟɋɒɘɋ ɈȽɇ ɈɓɒɒȽɏɍɈɇɋώɋ. Ȫ ɚɉɂɀɖɍς Ƚɓɒɟς ɎɏȽɀɊȽɒɍɎɍɇɂɜɒȽɇ Ɋɟɋɍɋ ɂɎɜ ɁɇȽɀɋɘσɊɚɋɘɋ ȽσɅɂɋώɋ Ƚɋə 
3-ͳʹ Ɋɛɋɂς ȋσɓɋɄɅɚσɒɂɏȽ Ƚɋə ͸-ɊɄɋɍȌ ɈȽɇ σɓɋɇσɒəɒȽɇ ɋȽ ɀɜɋɂɒȽɇ Ɋɟɋɍ σɂ ɂɌɂɇɁɇɈɂɓɊɚɋȽ / ɎɇσɒɍɎɍɇɄɊɚɋȽ ɂɏɀȽσɒɛɏɇȽ. ȟɂɋ ɎɏȽɀɊȽɒɍɎɍɇɂɜɒȽɇ ɀɇȽ ɁɇȽɀɋɘσɒɇɈɍɠς σɈɍɎɍɠς ɂɎɜ ɊɄ ɁɇȽɀɋɘσɊɚɋɘɋ ȽσɅɂɋώɋ.   

 
- ȮȽɈɒɇɈɛ ɈɉɇɋɇɈɛ ɋɂɓɏɍɉɍɀɇɈɛ ɂɈɒɜɊɄσɄ ɂɎɜ ȽɎɍɓσɜȽς σɓɊɎɒɘɊəɒɘɋ Ƚɋə ͳ-ʹ ɖɏɟɋɇȽ ɈȽɇ ɂɎɜ ɠɎȽɏɌɄς σɖɂɒɇɈɛς σɓɊɎɒɘɊȽɒɍɉɍɀɜȽς σɓɖɋɟɒɂɏȽ, ȽɋəɉɍɀȽ Ɋɂ ɒɄɋ ɚɋɁɂɇɌɄ. ȧɎɍɏɂɜ ɋȽ σɓɊɎɉɄɏώɋɂɒȽɇ Ɋɂ ɒɍɋ ɈȽɒə ɎɂɏɜɎɒɘσɄ ɂɋɁɂɇɈɋɓɟɊɂɋɍ ɎȽɏȽɈɉɇɋɇɈɟ ɚɉɂɀɖɍ ȋɄɉɂɈɒɏɍɂɀɈɂɔȽɉɍɀɏəɔɄɊȽ, MRI ɂɀɈɂɔəɉɍɓ, ɎɏɍɈɉɄɒə ɁɓɋȽɊɇɈə, ɄɉɂɈɒɏɍɋɂɓɏɍɀɏəɔɄɊȽ ɈɉɎȌ. 

 
- Έɉɂɀɖɍς ɎɋɂɓɊɍɋɇɈɛς ɉɂɇɒɍɓɏɀɜȽς: ȥɉɇɋɇɈɛ ɎɋɂɓɊɍɋɍɉɍɀɇɈɛ ɂɈɒɜɊɄσɄ, σɎɇɏɍɊɚɒɏɄσɄ ɁɇəɖɓσɄ, ȽɚɏɇȽ ȽɏɒɄɏɇȽɈɍɠ ȽɜɊȽɒɍς ɈȽɇ ɉɍɇɎɟς ɂɌɂɇɁɇɈɂɓɊɚɋɍς ɚɉɂɀɖɍς ɂɎɜ ɓɎəɏɌɂɘς ɈɉɇɋɇɈώɋ σɄɊɂɜɘɋ ɎɏɍσȾɍɉɛς ɎɋɂɓɊɟɋɘɋ ɈȽɇ ɟɖɇ σɒȽ ɎɉȽɜσɇȽ ɒȽɈɒɇɈɍɠ ɂɉɚɀɖɍɓ   

 

͵.ȣȠȬȜȫȠȯȮȤȥȢ ȜȨȮȤȧȠȮΩȫȤȭȢ ȮȢȭ ȨȪȭȪȯ GAUCHER ȭɂ ɈəɅɂ ȽσɅɂɋɛ ɅȽ ɎɏɚɎɂɇ ɋȽ ɒɜɅɂɋɒȽɇ σɓɀɈɂɈɏɇɊɚɋɍɇ ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈɍɜ σɒɟɖɍɇ, Ɋɂ ɒɄɋ ɓɇɍɅɚɒɄσɄ ɈȽɒɂɓɅɓɋɒɛɏɇɘɋ ɍɁɄɀɇώɋ.  
 Ȣ σɘσɒɛ ɁɇȽɖɂɜɏɇσɄ ɒɄς ɋɟσɍɓ ɎɂɏɇɉȽɊȾəɋɂɇ ɒɄɋ ȽɋȽɃɛɒɄσɄ ɈȽɇ əɉɉɘɋ ɍɇɈɍɀɂɋɂɇȽɈώɋ Ɋɂɉώɋ, ɁɓɋɄɒɇɈə ɎȽσɖɟɋɒɘɋ, ɈȽɅώς ɈȽɇ ɒɄɋ ɎȽɏɍɖɛ ɀɂɋɂɒɇɈɛς σɓɊȾɍɓɉɛς ɈȽɇ ɎɏɍɀɂɋɋɄɒɇɈɛς ɁɇəɀɋɘσɄς. Ȧɟɀɘ ɒɄς σɎȽɋɇɟɒɄɒȽς ɒɄς ɋɟσɍɓ ɈȽɇ ɒɘɋ ɂɌɂɇɁɇɈɂɓɊɚɋɘɋ ɀɋώσɂɘɋ Ɏɍɓ ȽɎȽɇɒɍɠɋɒȽɇ ɀɇȽ ɒɍɋ ɖɂɇɏɇσɊɟ ɒɄς, σɂ Ɏɍɉɉɚς ɖώɏɂς ɚɖɍɓɋ ȽɋȽɎɒɓɖɅɂɜ ɂɇɁɇɈə ɈɚɋɒɏȽ ɎȽɏȽɈɍɉɍɠɅɄσɄς ȋɈɚɋɒɏȽ ȽɋȽɔɍɏəςȌ.  
 ȭɓɊɎɒɘɊȽɒɇɈɛ / ɓɎɍσɒɄɏɇɈɒɇɈɛ Ƚɀɘɀɛ, Ɏɍɓ ɛɒȽɋ Ʉ ɊɍɋȽɁɇɈɛ ɅɂɏȽɎɂɜȽ Ɋɚɖɏɇ ɒɍ ͳͻͻͲ, ɂɋɁɂɜɈɋɓɒȽɇ Ɏəɋɒɍɒɂ ɈȽɇ ɎɂɏɇɉȽɊȾəɋɂɇ ɒɄɋ ȽɋɒɇɊɂɒώɎɇσɄ ɒɄς ȽɋȽɇɊɜȽς, ɒɘɋ ɍσɒɇɈώɋ Ƚɉɀώɋ, ɒɘɋ σɈɂɉɂɒɇɈώɋ ȽɋɘɊȽɉɇώɋ ɈȽɇ ɒɄς σɎɉɄɋɍɊɂɀȽɉɜȽς.  
 ȭɎɉɄɋɂɈɒɍɊɛ ɎɏɚɎɂɇ ɋȽ ȽɎɍɔɂɠɀɂɒȽɇ ɀɇȽɒɜ ȽɓɌəɋɂɇ ɒɍɋ ɈɜɋɁɓɋɍ ɉɍɇɊώɌɂɘɋ, əσɄɎɒɄς ɋɚɈɏɘσɄς ɊɄɏɇȽɜɘɋ ɈɂɔȽɉώɋ, ɎɋɂɓɊɍɋɇɈɛς ɓɎɚɏɒȽσɄς ɈȽɇ ɍσɒɇɈώɋ ɂɎɇɎɉɍɈώɋ. ȭɛɊɂɏȽ ɂɔȽɏɊɟɃɂɒȽɇ Ɋɟɋɍ σɂ ɎɂɏɇɎɒώσɂɇς ɂɈσɂσɄɊȽσɊɚɋɄς σɎɉɄɋɍɊɂɀȽɉɜȽς Ɋɂ ɎɇɂσɒɇɈə ɔȽɇɋɟɊɂɋȽ ɈȽɇ σɓɊɎɒώɊȽɒȽ ɓɎɂɏσɎɉɄɋɇσɊɍɠ, σɎȽɋɇɟɒȽɒȽ ɂɎɜ ɊɄ ɈȽɉɛς ȽɋɒȽɎɟɈɏɇσɄς σɒɄ ɅɂɏȽɎɂɜȽ ɂɋɃɓɊɇɈɛς ɓɎɍɈȽɒəσɒȽσɄς, ɂɎɜ ɏɛɌɄς ɒɍɓ σɎɉɄɋɟς ɈȽɇ σɂ ɓɎɍɗɜȽ ɠɎȽɏɌɄς ɉɂɊɔώɊȽɒɍς.  
 ȭɂ σɍȾȽɏɚς ɍσɒɇɈɚς Ɉɏɜσɂɇς, ɟɎɍɓ ɒȽ σɓɋɛɅɄ ɎȽɓσɜɎɍɋȽ ȽɋɂɎȽɏɈɍɠɋ, Ʉ ɋɍσɍɈɍɊɂɇȽɈɛ ɎɂɏɜɅȽɉɗɄ ɂɜɋȽɇ ȽɎȽɏȽɜɒɄɒɄ ɀɇȽ ɒɄɋ ɂɋɓɁəɒɘσɄ ɈȽɇ ɒɄ ɖɍɏɛɀɄσɄ ɊɂɇɃɟɋɘɋ ȽɋȽɉɀɄɒɇɈώɋ.  
 ȠɎɜ ȽɏɋɄɒɇɈώɋ ȽɇɊɍɈȽɉɉɇɂɏɀɂɇώɋ σɓɋɇσɒəɒȽɇ σɓɋɒɄɏɄɒɇɈɛ ȽɋɒɇɊɂɒώɎɇσɄ, Ƚɉɉə ɉɟɀɘ ɓɗɄɉɍɠ ɈɇɋɁɠɋɍɓ ȾȽɈɒɄɏɇȽɈɛς ɍσɒɂɍɊɓɂɉɜɒɇɁȽς, ɟɒȽɋ Ʉ ɓɎɍɗɜȽ ɀɇȽ ɉɍɜɊɘɌɄ ɂɜɋȽɇ ɊɂɀəɉɄ, ɎɏɚɎɂɇ Ʉ ɎɏɍσȾɂȾɉɄɊɚɋɄ Ɏɂɏɇɍɖɛ ɋȽ ɓɎɟɈɂɇɒȽɇ σɂ ȾɇɍɗɜȽ ɈȽɇ ɈȽɉɉɇɚɏɀɂɇȽ.  
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ȭɓɋɛɅɂɇς ɛ ɓɗɄɉɚς Ɂɟσɂɇς ɈɍɏɒɇɈɍɂɇɁώɋ ȽɋȽɈɍɓɔɜɃɍɓɋ ɒɇς ɍσɒɇɈɚς Ɉɏɜσɂɇς ɈȽɇ Ʉ ɎɍɇɟɒɄɒȽ Ƀɘɛς ȾɂɉɒɇώɋɂɒȽɇ σɄɊȽɋɒɇɈə Ɋɂ ɒɄɋ ɈȽɒəɉɉɄɉɄ ɍɏɅɍɎɂɁɇɈɛ ɎȽɏɚɊȾȽσɄ ȋɎ.ɖ. ɍɉɇɈɛ ȽɏɅɏɍɎɉȽσɒɇɈɛ ɒɍɓ ɇσɖɜɍɓ ɛ ɒɍɓ ɀɟɋȽɒɍςȌ.  
 Ȣ ɖɏɛσɄ ɁɇɔɘσɔɍɋɇɈώɋ σɓɊȾəɉɉɂɇ σɒɄ ȾɂɉɒɜɘσɄ ɒɄς ɍσɒɇɈɛς ɋɟσɍɓ ɈȽɇ ɚɖɍɓɋ ȽɋȽɔɂɏɅɂɜ ɇɈȽɋɍɎɍɇɄɒɇɈə ȽɎɍɒɂɉɚσɊȽɒȽ Ɋɂ ɖɏɛσɄ ɎȽɊɇɁɏɍɋəɒɄς, σɒɄɋ ȽɋȽɈɍɠɔɇσɄ ȽɎɟ ɒɍɋ Ɏɟɋɍ, ɒɄɋ ȽɠɌɄσɄ ɒɄς ɍσɒɇɈɛς ɎɓɈɋɟɒɄɒȽς ɈȽɇ ɒɄɋ ɊɂɜɘσɄ ɒɄς σɓɖɋɟɒɄɒȽς ɒɘɋ ɈȽɒȽɀɊəɒɘɋ. 
 ȞɇȽ ȽɎɍɔɓɀɛ ȽɇɊɍɏɏȽɀɇɈώɋ ɂɈɁɄɉώσɂɘɋ ɍɇ ȽσɅɂɋɂɜς ɎɏɚɎɂɇ ɋȽ ɂɉɚɀɖɍɋɒȽɇ ɀɇȽ ɁɇȽɒȽɏȽɖɚς ɒɄς ɎɛɌɄς, ɇɁɜɘς Ɏɏɇɋ ȽɎɟ ɖɂɇɏɍɓɏɀɇɈɚς, ɍɁɍɋɒɇȽɒɏɇɈɚς ɈȽɇ ɀɓɋȽɇɈɍɉɍɀɇɈɚς ɂɎɂɊȾəσɂɇς.  
 Ȯɚɉɍς ɈȽɅώς Ʉ ɋɟσɍς ɂɜɋȽɇ ɖɏɟɋɇȽ ɈȽɇ ɈɉɄɏɍɋɍɊɇɈɛ ɅȽ ɎɏɚɎɂɇ ɋȽ ɓɎəɏɖɂɇ ɁɜɈɒɓɍ ɗɓɖɍɉɍɀɇɈɛς ɈȽɇ ɈɍɇɋɘɋɇɈɛς ɓɎɍσɒɛɏɇɌɄς ȋɗɓɖɍɉɟɀɍς, σɠɉɉɍɀɍɇ ɓɎɍσɒɛɏɇɌɄς ȽσɅɂɋώɋ, Ɉ.Ƚ.Ȍ 

 ȟɠɍ ɂɜɋȽɇ ɍɇ Ɉɠɏɇɂς ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈɚς Ɏɏɍσɂɀɀɜσɂɇς σɒɄɋ GD: Ʉ ɅɂɏȽɎɂɜȽ ɂɋɃɓɊɇɈɛς ɓɎɍɈȽɒəσɒȽσɄς ȋERTȌ ɈȽɇ Ʉ ɅɂɏȽɎɂɜȽ ɂɉəɒɒɘσɄς σɖɄɊȽɒɇσɊɍɠ ɓɎɍσɒɏώɊȽɒɍς ȋSRT).  

 Ȯɍ ͳͻͻͳ ɚɀɇɋɂ ɁɓɋȽɒɛ Ʉ IV ɖɍɏɛɀɄσɄ ɒɍɓ ɂɉɉɂɜɎɍɋɒɍς ɂɋɃɠɊɍɓ σȽɋ ȽɉɀɉɍɓσɂɏəσɄ, ɎɉȽɈɍɓɋɒɇȽɈɍɠ Ɏɏɍϊɟɋɒɍς ɁɏȽσɒɇɈɍɠ σɒȽ ɊȽɈɏɍɔəɀȽ, Ɋɂ σɄɊȽɋɒɇɈə ȽɎɍɒɂɉɚσɊȽɒȽ. ȜɏɀɟɒɂɏȽ ɒɍ ɚɋɃɓɊɍ ɎȽɏȽσɈɂɓəσɅɄɈɂ ȾɇɍɒɂɖɋɍɉɍɀɇɈə σɂ ȽɋȽσɓɋɁɓȽσɊɚɋɄ Ɋɍɏɔɛ σȽɋ ɇɊɇɀɉɍɓσɂɏəσɄ σɈɂɓəσɊȽɒɍς ɇσɍɁɠɋȽɊɍɓ ɒɍɓ ɔɓσɇɈɍɠ ɂɋɃɠɊɍɓ, Ɏɍɓ ɂɀɈɏɜɅɄɈɂ ȽɎɟ ɒɍɋ 
FDA ɒɍ ͳͻͻͶ ɈȽɇ ɒɍɋ ȠȧȜ ɒɍ ͳͻͻ͹. Ȣ ɇɊɇɀɉɍɓσɂɏəσɄ ɖɍɏɄɀɍɠɊɂɋɄ ɈəɅɂ ʹ ɂȾɁɍɊəɁɂς σɂ ɁɟσɄ ͵Ͳ-60 U/kg Ɋɂɇώɋɂɇ ɒɄɋ ɍɏɀȽɋɍɊɂɀȽɉɜȽ ɈȽɇ ɒɍɓς ɍσɒɇɈɍɠς Ɏɟɋɍɓς ɈȽɇ Ⱦɂɉɒɇώɋɂɇ ɒɇς ȽɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɚς ɎȽɏȽɊɚɒɏɍɓς, ɒɄɋ ɍσɒɇɈɛ ɎɓɈɋɟɒɄɒȽ ɈȽɇ ɒɄɋ ɎɍɇɟɒɄɒȽ Ƀɘɛς. ȭɒȽ ɎȽɇɁɇə ȽɎɍɈȽɅɇσɒə ɒɄ σɘɊȽɒɇɈɛ ȽɋəɎɒɓɌɄ ɈȽɇ ɁɇɍɏɅώɋɂɇ ɒɄɋ ɍσɒɂɍɎɟɏɘσɄ. ȟɂɋ ɁɇɍɏɅώɋɂɇ ɒɇς ɋɂɓɏɍɉɍɀɇɈɚς ɂɈɁɄɉώσɂɇς σɒɍɋ ɒɠɎɍ-͵ ɀɇȽɒɜ Ɂɂɋ ɁɇɚɏɖɂɒȽɇ ɒɍɋ ȽɇɊȽɒɍɂɀɈɂɔȽɉɇɈɟ ɔɏȽɀɊɟ.  
 Ȯɍ ʹͲͲͶ ȽɎɟ ɊɇȽ σɓɋɂɏɀȽɒɇɈɛ ɍɊəɁȽ ɂɇɁɇɈώɋ ɎɏɍɒəɅɄɈȽɋ ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈɍɜ σɒɟɖɍɇ ɈȽɇ ɈȽɒɂɓɅɓɋɒɛɏɇɂς ɍɁɄɀɜɂς ɀɇȽ ɒɄɋ ɎȽɏȽɈɍɉɍɠɅɄσɄ ɒɄς GD ȋȫɜɋȽɈȽς ͳȌ. ȠɎɇɎɏɟσɅɂɒɍɇ ɒɘɋ ȽɋȽɔɂɏɟɊɂɋɘɋ σɒɍɋ ȫɜɋȽɈȽ ͳ σɒɟɖɍɇ Ɏɍɓ Ƚɔɍɏɍɠɋ ɒɄɋ ɎɋɂɓɊɍɋɇɈɛ σɓɊɊɂɒɍɖɛ ɂɜɋȽɇ Ʉ ȾɂɉɒɜɘσɄ ɒɄς ɎɋɂɓɊɍɋɇɈɛς ɓɎɚɏɒȽσɄς ȋɊȽɃɜ Ɋɂ σɓɊɎɉɄɏɘɊȽɒɇɈɚς-ȾɍɄɅɄɒɇɈɚς ɅɂɏȽɎɂɜɂςȌ ɈȽɇ Ʉ ȽɎɍɔɓɀɛ ɍɌɂɜȽς ɂɎɇɁɂɜɋɘσɄς ɒɄς ɎɋɂɓɊɍɋɇɈɛς ɋɟσɍɓ ɈȽɇ ȽɇɔɋɇɁɜɍɓ ɅȽɋəɒɍɓ. ȞɇȽ ɒɄ ȾɂɉɒɜɘσɄ ɒɄς ɎɍɇɟɒɄɒȽς Ƀɘɛς ɒɘɋ ȽσɅɂɋώɋ ɍɇ σɒɟɖɍɇ ɂɜɋȽɇ Ʉ ɊɂɜɘσɄ/ɂɌȽɔəɋɇσɄ ɒɍɓ Ɏɟɋɍɓ, ɒɄς ɁɓσȽɋɂɌɜȽς ɈȽɇ ɒɄς ɈɟɎɘσɄς, Ʉ ȾɂɉɒɜɘσɄ/ȽɎɍɈȽɒəσɒȽσɄ ɒɄς ɔɓσɇɈɛς ɁɏȽσɒɄɏɇɟɒɄɒȽς ɀɇȽ ɈȽɅɄɊɂɏɇɋɚς Ƚσɖɍɉɜɂς ɈȽɇ Ʉ ȾɂɉɒɜɘσɄ σɓɀɈɂɈɏɇɊɚɋɘɋ ɎȽɏȽɊɚɒɏɘɋ, ɖɏɄσɇɊɍɎɍɇώɋɒȽς ɂɇɁɇɈə ɂɏɀȽɉɂɜȽ ȽɌɇɍɉɟɀɄσɄς, ȽɋəɉɍɀȽ Ɋɂ ɒɍ ȽɏɖɇɈɟ «ɔɍɏɒɜɍ» ɒɄς ɋɟσɍɓ, ɒɄɋ ɄɉɇɈɜȽ ɈȽɇ ɒɍ ɔɠɉɍ.  
 ȫɏɟσɔȽɒȽ ȽɋȽɈɍɇɋώɅɄɈȽɋ ɈȽɇ ɋɚɂς ɈȽɒɂɓɅɓɋɒɛɏɇɂς ɍɁɄɀɜɂς ȽɎɟ ɒɄɋ ȠɓɏɘɎȽϊɈɛ ɍɊəɁȽ ɂɏɀȽσɜȽς ɒɄς ɋɟσɍɓ Gaucher (EWGGDȌ Ɏɍɓ ɎɏɍσɁɇɍɏɜɃɍɓɋ ɈȽɇ ɊȽɈɏɍɎɏɟɅɂσɊɍɓς ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈɍɠς σɒɟɖɍɓς ɘς Ɏɏɍς ɒɄɋ ɈɇɋɄɒɇɈɟɒɄɒȽ, ɂɎɇɎɉɍɈɚς ȽɎɟ ɒɍ ɛɎȽɏ ɈȽɇ ɒɄɋ ɚɀɈȽɇɏɄ ȽɋɜɖɋɂɓσɄ ȽɎώɒɂɏɘɋ ɂɎɇɎɉɍɈώɋ ȋȫɜɋȽɈȽς ʹȌ. Ȫɇ ɋɚɍɇ σɒɟɖɍɇ ɎɂɏɇɉȽɊȾəɋɍɓɋ ɈȽɇ ɎȽɏȽɊɚɒɏɍɓς ɎɍɇɟɒɄɒȽς Ƀɘɛς, ɟɎɘς ɊɂɜɘσɄ ɒɄς ɈɟɎɘσɄς ɈȽɇ ɈɍɇɋɘɋɇɈɛ σɓɊɊɂɒɍɖɛ. ȞɇȽ ɎɏώɒɄ ɔɍɏə ɊəɉɇσɒȽ σɓɊɊɂɒɚɖɍɓɋ ɈȽɇ ȽσɅɂɋɂɜς σɒɄɋ ɅɚσɎɇσɄ ɒɘɋ σɒɟɖɘɋ ɒɄς ɅɂɏȽɎɂɜȽς ɒɍɓς ɈȽɇ ɓɎɍɉɍɀɜɃɂɒȽɇ σɄɊȽɋɒɇɈə Ʉ əɎɍɗɄ ɒɍɓς. 
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H ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈɛ σɒɏȽɒɄɀɇɈɛ σɒɍɖɂɠɂɇ σɒɄ σɄɊȽɋɒɇɈɛ ɊɂɜɘσɄ ɒɍɓ ɔɍɏɒɜɍɓ ɒɄς ɋɟσɍɓ.  
 Ȣ ȽɏɖɇɈɛ ɁɟσɄ ɒɍɓ ɂɋɃɠɊɍɓ ȋɁɟσɄ ɂɔɟɁɍɓȌ ɂɌȽɏɒəɒȽɇ ȽɎɟ ɒɄ ȾȽɏɠɒɄɒȽ ɒɄς ɍσɒɇɈɛς ɈȽɇ σɎɉȽɀɖɋɇɈɛς ɋɟσɍɓ ɈȽɇ ɒɄɋ ɎɇɅȽɋɟɒɄɒȽ ɂɌɚɉɇɌɄς ɈȽɇ ɂɊɔəɋɇσɄς ɋɚɘɋ ɂɎɇɎɉɍɈώɋ. ȵɒσɇ Ʉ ɁɍσɍɉɍɀɜȽ ɈȽɅɍɏɜɃɂɒȽɇ σɠɊɔɘɋȽ Ɋɂ ɒɄɋ ɍɊəɁȽ ɈɇɋɁɠɋɍɓ.  
 Ȣ σɓɋɇσɒώɊɂɋɄ ȽɏɖɇɈɛ ɁɟσɄ ɀɇȽ ɎȽɇɁɇə ɈȽɇ ɂɋɛɉɇɈɂς ɓɗɄɉɍɠ ɈɇɋɁɠɋɍɓ ɂɜɋȽɇ ͸Ͳ U/kg ɈȽɇ ɀɇȽ ɖȽɊɄɉɍɠ ɈɇɋɁɠɋɍɓ ͵Ͳ-Ͷͷ U/kg Ƚɋə ʹ ɂȾɁɍɊəɁɂς.  
 ΌɒȽɋ Ʉ ɋɟσɍς σɒȽɅɂɏɍɎɍɇɄɅɂɜ Ʉ ɁɟσɄ ɊɎɍɏɂɜ ɋȽ ɊɂɇώɋɂɒȽɇ ɓɎɟ ɎȽɏȽɈɍɉɍɠɅɄσɄ ȋȫɜɋȽɈɂς 
3,4).  

 Ȣ ɅɂɏȽɎɂɜȽ σɓɋɒɛɏɄσɄς ɂɔȽɏɊɟɃɂɒȽɇ Ɋɂ ɒɄ ɊɇɈɏɟɒɂɏɄ ɁɟσɄ Ɏɍɓ ɊɎɍɏɂɜ ɋȽ ɁɇȽɒɄɏɂɜ σɒȽɅɂɏə ɒȽ σɓɊɎɒώɊȽɒȽ ɓɎɟ ɒȽɈɒɇɈɛ ɎȽɏȽɈɍɉɍɠɅɄσɄ.  
 ȟɇȽɈɍɎɛ ɒɄς ɅɂɏȽɎɂɜȽς ɍɁɄɀɂɜ ɎəɋɒȽ σɂ ɓɎɍɒɏɍɎɛ ɈȽɇ ɂɌɚɉɇɌɄ ɒɄς ɋɟσɍɓ.  
 ȟɂɋ ɚɖɍɓɋ ɁɇɂɌȽɖɅɂɜ Ɋɂɉɚɒɂς ɀɇȽ ɒɄɋ ɂɎɜɁɏȽσɄ ɒɍɓ ɂɋɃɠɊɍɓ σɒɄɋ ɈɠɄσɄ, ɒɄɋ ɁɇɚɉɂɓσɄ ɒɍɓ ɎɉȽɈɍɠɋɒȽ, ɈȽɇ ɒɄɋ ȽɋəɎɒɓɌɄ ɒɍɓ ɂɊȾɏɠɍɓ ɈȽɇ ɒɍɓ Ⱦɏɚɔɍɓς. ȟɂɁɍɊɚɋɍɓ ɟɊɘς ɟɒɇ ɈȽɒə ɒɄɋ ɈɠɄσɄ, Ʉ ɂɎɇɁɂɜɋɘσɄ ɒɘɋ ɎȽɏȽɊɚɒɏɘɋ ɒɄς ɋɟσɍɓ ȋȽɋȽɇɊɜȽς, ɅɏɍɊȾɍɎɂɋɜȽς, ɍɏɀȽɋɍɊɂɀȽɉɜȽςȌ ɂɜɋȽɇ ȽɏɈɂɒə σɄɊȽɋɒɇɈɛ, ɚɖɍɓɋ ȽɋȽɔɂɏɅɂɜ ȽɏɈɂɒɚς ɎɂɏɇɎɒώσɂɇς ɖɍɏɛɀɄσɄς ɇɊɇɀɉɍɓσɂɏəσɄς σɂ ɟɉɄ ɒɄ ɁɇəɏɈɂɇȽ ɒɄς ɈɠɄσɄς Ɋɂ Ɏɍɉɠ ɈȽɉə ȽɎɍɒɂɉɚσɊȽɒȽ. ȵɒσɇ σɂ ɀɓɋȽɜɈɂς Ɏɍɓ Ɂɂɋ ɚɖɍɓɋ ɉəȾɂɇ ɅɂɏȽɎɂɜȽ σɓɋɇσɒəɒȽɇ ɋȽ ɉȽɊȾəɋɂɒȽɇ ɓɎ’ ɟɗɄ ɒɍ 

ɸʆɷɸʖόʅɸʆο έʆαʌʇɻς θɸʌαʋɸίας ʋʌιʆ ʏɻ σύʄʄɻʗɻ, ɶια βɸʄʏίʘσɻ ʏɻς ʃαʏάσʏασής ʏοʐς. ɇɸ 
ɶʐʆαίʃɸς ʋοʐ ήɷɻ ʄαʅβάʆοʐʆ ERT θα ʋʌέʋɸι αʐʏή ʆα σʐʆɸʖίɺɸʏαι σɸ όʄɻ ʏɻʆ ʃύɻσɻ. ɇʏɻ 

βιβʄιοɶʌαφία ʃαʏαɶʌάφɸʏαι σɻʅαʆʏιʃή ɸʅʋɸιʌία αʋό ɸʇέʄιʇɻ ʃʐήσɸʘʆ ʐʋό θɸʌαʋɸία ʅɸ 

ιʅιɶʄοʐσɸʌάσɻ, ʋοʐ ɸʋιβɸβαιώʆɸι όʏι ɻ ʖʌήσɻ ʏɻς ɸίʆαι ασφαʄής ʃαι αʆʏισʏʌέφɸι όʄɸς ʏις 
ʃʄιʆιʃές ɸʃɷɻʄώσɸις ʏɻς ʆόσοʐ. Η ERT ɸίʆαι ʃαʄά αʆɸʃʏή. Πɸʌίʋοʐ ϭϱ% ʏʘʆ ασθɸʆώʆ 
αʆαʋʏύσσοʐʆ αʆʏισώʅαʏα έʆαʆʏι ʏɻς ιʅιɶʄοʐσɸʌάσɻς, ʋοʐ όʅʘς ɷɸʆ ɸʋɻʌɸάɺοʐʆ ʏɻʆ 
αʋοʏɸʄɸσʅαʏιʃόʏɻʏά ʏɻς. Αʄʄɸʌɶιʃές αʆʏιɷʌάσɸις έʖοʐʆ αʆαφɸʌθɸί σʏο ϲ,ϲ% ʏʘʆ ασθɸʆώʆ. 
Ɉέʄος ɻ ιʅιɶʄοʐσɸʌάσɻ βɸʄʏιώʆɸι ʏɻ σʐσʏɻʅαʏιʃή σʐʅʅɸʏοʖή σʏοʆ ʖʌόʆιο ʆɸʐʌοʋαθɻʏιʃό ʏύʋο 
ʏɻς ʆόσοʐ Gaucher ;ʏύʋος-ϯͿ, ʖʘʌίς ʆα ʐʋάʌʖοʐʆ ɷɸɷοʅέʆα αʆ αʆασʏʌέφɸι, σʏαθɸʌοʋοιɸί ɻ 
ɸʋιβʌαɷύʆɸι ʏις ʆɸʐʌοʄοɶιʃές ɸʋιʋʄοʃές. Ɂɸόʏɸʌα σʃɸʐάσʅαʏα ERT ɸίʆαι ɻ βɸʄαɶʄοʐσɸʌάσɻ 
ʋοʐ ʋαʌάɶɸʏαι βιοʏɸʖʆοʄοɶιʃά σɸ αʆθʌώʋιʆɻ ʃʐʏʏαʌιʃή σɸιʌά ʃαι έʄαβɸ έɶʃʌισɻ αʋό ʏοʆ FDA 

ʃαι ʏοʆ ΕɀΑ ʏο ϮϬϭϬ ʃαι ɻ ʏαʄιɶʄοʐσɸʌάσɻ ʋοʐ ʋαʌάɶɸʏαι αʋό ʃύʏʏαʌα ʃαʌόʏοʐ ʃαι έʄαβɸ 
έɶʃʌισɻ αʋό ʏοʆ FDA ʏο ϮϬϭϮ. 
 ȨɂɟɒɂɏɄ ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈɛ ɎɏɍσɚɀɀɇσɄ ɂɜɋȽɇ Ʉ ɊɂɜɘσɄ ɒɍɓ ɏɓɅɊɍɠ σɠɋɅɂσɄς ɒɍɓ ɓɎɍσɒɏώɊȽɒɍς 
(SRTȌ, Ɋɚσɘ ȽɋȽσɒɍɉɛς ɒɄς σɓɋɅɂɒəσɄς ɒɍɓ ɀɉɓɈɍσɂɏɂȾɏɍσɇɁɜɍɓ. Ȣ ɎɏȽɈɒɇɈɛ Ƚɓɒɛ ɂɌɇσɍɏɏɍɎɂɜ ɒɄ ɊɂɇɘɊɚɋɄ ȽɎɍɁɟɊɄσɄ ɒɍɓ ɓɎɍσɒɏώɊȽɒɍς Ɋɂ ɒɄ ɂɉəɒɒɘσɄ ɒɄς ɎȽɏȽɀɘɀɛς ɒɍɓ, ɂɎɇɒɏɚɎɍɋɒȽς σɒɄɋ ɓɎɍɉɂɇɎɟɊɂɋɄ ɁɏȽσɒɇɈɟɒɄɒȽ ɒɄς ɊɂɒȽɉɉȽɀɊɚɋɄς ɀɉɓɈɍσɂɏɂȾɏɍσɇɁəσɄς ɋȽ ȽɎɍɁɍɊɛσɂɇ ɒɍ GC, ώσɒɂ ɋȽ ȽɎɍɔɂɓɖɅɂɜ Ʉ σɓσσώɏɂɓσɛ ɒɍɓ. ȠɋɁɂɜɈɋɓɒȽɇ σɒɄɋ ɋɟσɍ ɒɠɎɍɓ-ͳ, ɛɎɇȽς ɚɘς ɊɚɒɏɇȽς ȾȽɏɠɒɄɒȽς, σɂ ɎɂɏɇɎɒώσɂɇς σɓɊɎɒɘɊȽɒɇɈώɋ ȽσɅɂɋώɋ, ɀɇȽ ɒɍɓς ɍɎɍɜɍɓς Ʉ ɂɋɃɓɊɇɈɛ ɅɂɏȽɎɂɜȽ Ɂɂɋ ɂɔȽɏɊɟɃɂɒȽɇ. ȯɎəɏɖɍɓɋ Ɂɠɍ ɁɇȽɅɚσɇɊȽ ɔəɏɊȽɈȽ, Ʉ ɊɇɀɉɍɓσɒəɒɄ ɈȽɇ Ʉ ɂɉɇɀɉɍɓσɒəɒɄ. Ȣ ɁɏȽσɒɇɈɟɒɄɒə ɒɍɓς ɚɖɂɇ ɒɂɈɊɄɏɇɘɅɂɜ Ƚɉɉə Ɂɂɋ σɓɋɇσɒώɋɒȽɇ σɂ ɎȽɇɁɇə, ɂɔɛȾɍɓς ɈȽɇ ɂɀɈɠɍɓς. ȠɎɇσɄɊȽɜɋɂɒȽɇ ɟɒɇ Ɂɂɋ ɓɎəɏɖɍɓɋ σɓɀɈɏɇɒɇɈɚς Ɋɂɉɚɒɂς ȽɎɍɒɂɉɂσɊȽɒɇɈɟɒɄɒɍς ɊɂɒȽɌɠ ɒɘɋ Ɏɏɍϊɟɋɒɘɋ ɈəɅɂ ɈȽɒɄɀɍɏɜȽς, Ƚɉɉə σɂ ɀɂɋɇɈɚς ɀɏȽɊɊɚς ɍɇ ȽɋȽσɒɍɉɂɜς σɖɄɊȽɒɇσɊɍɠ ɓɎɍσɒɏώɊȽɒɍς ɊɎɍɏɍɠɋ ɋȽ ɖɏɄσɇɊɍɎɍɇɄɅɍɠɋ σɂ ɂɉȽɔɏɟɒɂɏɂς Ɋɍɏɔɚς ɒɄς ɋɟσɍɓ ɛ Ɋɂɒə 
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ȽɎɟ σɒȽɅɂɏɍɎɍɜɄσɄ ɖȽɊɄɉɍɠ ɔɍɏɒɜɍɓ ɈȽɇ ɁɇɟɏɅɘσɄ ɒɘɋ ɂɈɁɄɉώσɂɘɋ ɒɄς ɋɟσɍɓ Ɋɂ ERT. ȵɖɂɇ ɂɎɜσɄς ɖɏɄσɇɊɍɎɍɇɄɅɂɜ σɓɋɁɓȽσɊɚɋɄ ɅɂɏȽɎɂɜȽ ȋERT + SRTȌ σɂ ȽσɅɂɋɂɜς Ɋɂ ɋɟσɍ ɒɠɎɍɓ-͵ ɂɎɂɇɁɛ ɍɇ ȽɋȽσɒɍɉɂɜς σɖɄɊȽɒɇσɊɍɠ ɓɎɍσɒɏώɊȽɒɍς ɊɎɍɏɍɠɋ ɈȽɇ ɂɇσɚɏɖɍɋɒȽɇ σɒɍ ȥȨȭ. ȠɇɁɇɈə Ʉ ɂɉɇɀɉɍɓσɒəɒɄ σɂ ɊɜȽ σɓɀɈɏɇɒɇɈɛ ɊɂɉɚɒɄ ȽɎɍɒɂɉɂσɊȽɒɇɈɟɒɄɒȽς ȽɎɍɁɂɜɖɒɄɈɂ ɒɍ ɜɁɇɍ ɁɏȽσɒɇɈɛ Ɋɂ ɒɄɋERT σɒɄɋ ȾɂɉɒɜɘσɄ ɟɉɘɋ ɒɘɋ ɂɈɁɄɉώσɂɘɋ ɒɄς ɋɟσɍɓ ɈȽɇ ɂɋɁɂɜɈɋɓɒȽɇ ɀɇȽ ɒɄ ɊȽɈɏɍɖɏɟɋɇȽ ɅɂɏȽɎɂɜȽ ȽσɅɂɋώɋ Ɋɂ ɋɟσɍ ɒɠɎɍɓ-ͳ, ɍɇ ɍɎɍɜɍɇ ɎȽɏɍɓσɇəɃɍɓɋ ɎɂɏɇɍɏɇσɊɚɋɄ, ɂɋɁɇəɊɂσɄ ɛ ɂɈɒɂɋɛ ɊɂɒȽȾɍɉɇɈɛ ɇɈȽɋɟɒɄɒȽ ɒɍɓ ɈɓɒɒɍɖɏώɊȽɒɍς CYP2D6. ȭɒɍɋ ɎɜɋȽɈȽ ͷ ɎȽɏȽɒɜɅɂɋɒȽɇ ɟɉɂς ɍɇ ɁɇȽɅɚσɇɊɂς ɅɂɏȽɎɂɜɂς ɀɇȽ ɒɄ 
GD Ɏɍɓ ɚɖɍɓɋ ɉəȾɂɇ ɚɀɈɏɇσɄ ȽɎɟ ɒɍɋ ȠɓɏɘɎȽϊɈɟ ȪɏɀȽɋɇσɊɟ ȰȽɏɊəɈɘɋ ȋȠȧȜȌ. 
 Ȯɚɉɍς ȽɎɟ ɒɇς Ƚɏɖɚς ɒɍɓ ͳͻͺͲ ɚɖɂɇ ɂɎɇɖɂɇɏɄɅɂɜ ɎɏɍσɎəɅɂɇȽ ɂɈɏɜɃɘσɄς ɒɄς ɋɟσɍɓ Ɋɂ Ƚɉɉɍɀɂɋɛ ɊɂɒȽɊɟσɖɂɓσɄ Ɋɓɂɉɍɠ ɒɘɋ ɍσɒώɋ. Ȣ ɚɋɁɂɇɌɄ ɚɖɂɇ Ɏɂɏɇɍɏɇσɒɂɜ ɀɇȽ ɒɍɋ ɒɠɎɍ ͵ σɂ ɎɂɏɇɎɒώσɂɇς ɠɎȽɏɌɄς HLA σɓɊȾȽɒɍɠ σɓɀɀɂɋɇɈɍɠ ɁɟɒɄ. 
 

4.ȥȦȤȨȤȥȢ ȥȜȤ ȠȬȞȜȭȮȯȢȬȤȜȥȢ ȫȜȬȜȥȪȦȪȯȣȢȭȢ ȮΩȨ ȜȭȣȠȨΩȨ    Ȣ ɒȽɈɒɇɈɛ ɎȽɏȽɈɍɉɍɠɅɄσɄ ɒɘɋ ȽσɅɂɋώɋ ɎɂɏɇɉȽɊȾəɋɂɇ ɈɉɇɋɇɈɛ ɂɌɚɒȽσɄ ɈȽɇ ɂɏɀȽσɒɄɏɇȽɈɟ ɚɉɂɀɖɍ ɒɍɓɉəɖɇσɒɍɋ ͳ-Ͷ ɔɍɏɚς ɂɒɄσɜɘς, ȽɋȽɉɟɀɘς ɒɄς ɂɋɂɏɀɟɒɄɒɍς ɒɄς ɋɟσɍɓ ɈȽɇ ɒɄς ȽɎɍɒɂɉɂσɊȽɒɇɈɟɒɄɒɍς ɒɄς ɅɂɏȽɎɂɜȽς.  
 ȭɒɍɋ ɂɏɀȽσɒɄɏɇȽɈɟ ɚɉɂɀɖɍ ɎɂɏɇɉȽɊȾəɋɍɋɒȽɇ ȽɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɚς ɈȽɇ ȾɇɍɖɄɊɇɈɚς ɂɌɂɒəσɂɇς, ɚɉɂɀɖɍς ɒɘɋ ɂɇɁɇɈώɋ ɁɂɇɈɒώɋ ɒɄς ɋɟσɍɓ ȋɖɇɒɍɒɏɇɍσɇɁəσɄ, ɟɌɇɋɄ ɔɘσɔȽɒəσɄ, SACEȌ ɈȽɇ ȽɎɂɇɈɍɋɇσɒɇɈɟς ɚɉɂɀɖɍς ɒɄς ɍɏɀȽɋɍɊɂɀȽɉɜȽς ɈȽɇ ɒɄς ɍσɒɇɈɛς ɋɟσɍɓ.  
 Ȯɚɉɍς ɎɂɏɇɉȽɊȾəɋɂɒȽɇ ȾȽσɇɈɛ ɋɂɓɏɍɉɍɀɇɈɛ ɂɈɒɜɊɄσɄ ɈȽɇ ɎȽɏȽɈɍɉɍɠɅɄσɄ.  
 Ȫ ɎɜɋȽɈȽς ͸ Ɏɂɏɇɀɏəɔɂɇ ɒɍɓς əɌɍɋɂς ɎȽɏȽɈɍɉɍɠɅɄσɄς ɒɘɋ ȽσɅɂɋώɋ. 
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ͷ.ȫȜȬȜȬȮȢȧȜ 

ȫɜɋȽɈȽς 1. ȣɂɏȽɎɂɓɒɇɈɍɜ σɒɟɖɍɇ σɒɄ ɋɟσɍ Gaucher 

 

                       ȣɂɏȽɎɂɓɒɇɈɍɜ σɒɟɖɍɇ  ȱɏɍɋɍɁɇəɀɏȽɊɊȽ ȜɇɊȽɒɍɉɍɀɇɈɍɜ  

      ȜɎɍɈȽɒəσɒȽσɄ ɒɄς ȽɋȽɇɊɜȽς ɖɘɏɜς ɊɂɒȽɀɀɜσɂɇς:  
       ȜɠɌɄσɄ ȽɇɊɍσɔȽɇɏɜɋɄς Hbηͳʹg/dl ȋəɋɁɏɂςȌ,   Hbηͳͳg/dl ȋɀɓɋȽɜɈɂς, ɎȽɇɁɇəȌ                                                                                    
      ȝɂɉɒɜɘσɄ ɒɄς ɅɏɍɊȾɍɎɂɋɜȽς 

       ȭɂ ȾȽɏɇə ɅɏɍɊȾɍɎɂɋɜȽ, ȽɠɌɄσɄ ȽɇɊɍɎɂɒȽɉɜɘɋ σɂ ɒɇɊɚς ɂɎȽɏɈɂɜς  
       ɋȽ ȽɎɍɒɏɚɗɍɓɋ ȽɇɊɍɏɏȽɀɜȽ, σɓɋɛɅɘς η ͵Ͳ ×ͳͲ9/L        

       ȭɂ ɊɚɒɏɇȽ ɅɏɍɊȾɍɎɂɋɜȽ, ȽɠɌɄσɄ ȽɇɊɍɎɂɒȽɉɜɘɋ ×ͳ,ͷ-ʹ ɔɍɏɚς 

       ȜɎɍɈȽɒəσɒȽσɄ ɔɓσɇɍɉɍɀɇɈɍɠ ȽɏɇɅɊɍɠ ȽɇɊɍɎɂɒȽɉɜɘɋ  
       ȋσɂ σɎɉɄɋɂɈɒɍɊɄɅɚɋɒɂς ȽσɅɂɋɂɜςȌ 

 

1-ʹ ɚɒɄ 

 

1-ʹ ɚɒɄ 

 

1ɍ ɚɒɍς 

1ɍ ɚɒɍς 

ȭɎɉȽɀɖɋɇɈɍɜ  ȧɂɜɘσɄ ɒɍɓ ɟɀɈɍɓ ɛɎȽɒɍς 

       - ɈȽɒə ʹͲ% - 30% 

       - ɈȽɒə ͵Ͳ% - 40% 

      ȧɂɜɘσɄ ɒɍɓ ɟɀɈɍɓ σɎɉɄɋɟς 

 - ɈȽɒə ͵Ͳ% - 50% 

 - ɈȽɒə ͷͲ% - 60% 

 

1-ʹ ɚɒɄ 

3-ͷ ɚɒɄ 

 

1ɍ ɚɒɍς 

2-ͷ ɚɒɄ 

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

Hematol. 2004;41:4–14 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

ȪσɒɇɈɍɜ  

      ȧɂɜɘσɄ ɛ ɂɌəɉɂɇɗɄ ɍσɒɇɈɍɠ Ɏɟɋɍɓ 

       ȫɏɟɉɄɗɄ ɍσɒɇɈώɋ Ɉɏɜσɂɘɋ, ɍσɒɂɍɋɚɈɏɘσɄς  
       ȝɂɉɒɜɘσɄ ɒɄς ɍσɒɇɈɛς ɎɓɈɋɟɒɄɒȽς ȋσɂ ɂɋɛɉɇɈɂςȌ 

1-ʹ ɚɒɄ 

1-ʹ ɚɒɄ 

3-ͷ ɚɒɄ 

       ȠɎɜɒɂɓɌɄ ɔɓσɇɍɉɍɀɇɈɛς ɍσɒɇɈɛς ɊəɃȽς ȋσɂ ɎȽɇɁɇəȌ 

       ȜɎɍɈȽɒəσɒȽσɄ ɔɓσɇɍɉɍɀɇɈɛς ȽɋəɎɒɓɌɄς ȋσɂ ɎȽɇɁɇəȌ 

       ȠɎɜɒɂɓɌɄ ɔɓσɇɍɉɍɀɇɈɛς ɚɋȽɏɌɄς ɒɄς ɂɔɄȾɂɜȽς 

2ɍ ɚɒɍς 

3ɍ ɚɒɍς 
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ȫɜɋȽɈȽς ʹ. ȧȽɈɏɍɎɏɟɅɂσɊɍɇ ɅɂɏȽɎɂɓɒɇɈɍɜ σɒɟɖɍɇ ɀɇȽ ɋɟσɍ Gaucher   
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ȫɜɋȽɈȽς 3. ȠɋɛɉɇɈɂς (>18 ɂɒώɋ) Ɋɂ ɋɟσɍ Gaucher: ɈɏɇɒɛɏɇȽ ɈɇɋɁɠɋɍɓ 

ɈȽɇ ɁɟσɄ 

 ȯɗɄɉɍɠ ɈɇɋɁɠɋɍɓ ȋɒɍɓɉəɖɇσɒɍɋ ɚɋȽ ȽɎɟ ɒȽ ȽɈɟɉɍɓɅȽȌ 

ȱȽɊɄɉɍɠ ɈɇɋɁɠɋɍɓ ȋɟɉȽ ɒȽ ɎȽɏȽɈəɒɘ ɈɏɇɒɛɏɇȽȌ 

ȜɏɖɇɈɛ ɁɟσɄ 60 U/kg ɈəɅɂ Ɂɠɍ ɂȾɁɍɊəɁɂς 30 U/kg ɈəɅɂ Ɂɠɍ ɂȾɁɍɊəɁɂς ȥɏɇɒɛɏɇȽ ȭɓɊɎɒɘɊȽɒɇɈɛ ȽɋȽɇɊɜȽ ɛ ɂɎɜɎɂɁȽ 
Hb ζͺ g/dl ȜɇɊɍɎɂɒəɉɇȽζ60.000/mm3 ɛ ɒɂɈ-ɊɄɏɇɘɊɚɋɄ ɎȽɅɍɉɍɀɇɈɛ ȽɇɊɟσɒȽσɄ Ƞɋɂɏɀɛ ɍσɒɇɈɛ ɋɟσɍς ȟɇȽɒȽɏȽɖɚς ɄɎȽɒɇɈɛς ɉɂɇɒɍɓɏɀɜȽς ɛ ȽɠɌɄσɄ ɟɀɈɍɓ>2,5 x ɔɓσɇɍɉɍɀɇɈɟ ȜɠɌɄσɄ ɟɀɈɍɓ σɎɉɄɋɟς>ͳͷ ɔɍɏɚς ɒɍɓ ɔɓσɇɍɉɍɀɇɈɍɠ ȫɋɂɓɊɍɋɇɈɚς ɁɇȽɒȽɏȽɖɚς ȨɂɔɏɇɈɛ ɋɟσɍς 

ȧɚɀɇσɒɄ ɒɇɊɛ Hb ɈȽɒə ʹg/dl ɊɇɈɏɟɒɂɏɄ ɒɍɓ ɈȽɒώɒɂɏɍɓ ɔɓσɇɍɉɍɀɇɈɍɠ ɍɏɜɍɓ ɈȽɒə ɔɠɉɍ ɈȽɇ ɄɉɇɈɜȽ ȜɏɇɅɊɟς ȜɇɊɍɎɂɒȽɉɜɘɋ>60.000/mm3 σɂ ͵ Ɋɂɒɏɛσɂɇς ȪσɒɇɈɛ ɋɟσɍς Ɏɍɓ ɎɂɏɇɍɏɜɃɂɒȽɇ σɂ ɍσɒɂɍɎɂɋɜȽ ɈȽɇ ɁɇɛɅɄσɄ ɒɍɓ Ɋɓɂɉɍɠ ɒɘɋ ɍσɒώɋ ΌɀɈɍς ɛɎȽɒɍς<ʹ,ͷ ɔɍɏɚς ɒɍɓ ɔɓσɇɍɉɍɀɇɈɍɠ ΌɀɈɍς σɎɉɄɋɟς<ͳͷ ɔɍɏɚς ɒɍɓ ɔɓσɇɍɉɍɀɇɈɍɠ ȰɓσɇɍɉɍɀɇɈɛ ɄɎȽɒɇɈɛ, ɈȽɏɁɇȽɈɛ, ȽɋȽɎɋɂɓσɒɇɈɛ ɈȽɇ ɋɂɔɏɇɈɛ ɉɂɇɒɍɓɏɀɜȽ  
Andersson HC, Charrow J, Kaplan P, et al, Individualization of long-term enzyme replacement therapy 

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

ȫɜɋȽɈȽς Ͷ. ȫȽɇɁɇə ɈȽɇ ɂɔɛȾɍɇ ȋ<ͳͺ ɂɒώɋȌ Ɋɂ ɋɟσɍ Gaucher: ɈɏɇɒɛɏɇȽ 

ɈɇɋɁɠɋɍɓ ɈȽɇ ɁɟσɄ 

 ȯɗɄɉɍɠ ɈɇɋɁɠɋɍɓ ȋɒɍɓɉəɖɇσɒɍɋ ɚɋȽ ȽɎɟ ɒȽ ȽɈɟɉɍɓɅȽ 

ȱȽɊɄɉɍɠ ɈɇɋɁɠɋɍɓ ȋɟɉȽ ɒȽ ȽɈɟɉɍɓɅȽ ɈɏɇɒɛɏɇȽȌ ȜɏɖɇɈɛ ɁɟσɄ 60 U/kg ɈəɅɂ Ɂɠɍ ɂȾɁɍɊəɁɂς 30 U/kg ɈəɅɂ Ɂɠɍ ɂȾɁɍɊəɁɂς ȥɏɇɒɛɏɇȽ Hbη2g/dl ɊɇɈɏɟɒɂɏɄ ɒɍɓ ɈȽɒώɒɂɏɍɓ ɔɓσɇɍɉɍɀɇɈɍɠ ɈȽɒə ɔɠɉɍ ɈȽɇ ɄɉɇɈɜȽ ȜɇɊɍɎɂɒəɉɇȽζ60.000/mm3 ɛ ɒɂɈɊɄɏɇɘɊɚɋɄ ɎȽɅɍɉɍɀɇɈɛ ȽɇɊɟσɒȽσɄ ȜɋȽɎɒɓɌɇȽɈɛ ɓσɒɚɏɄσɄ Ƞɋɂɏɀɛ ɍσɒɇɈɛ ɋɟσɍς ȟɇȽɒȽɏȽɖɚς ɄɎȽɒɇɈɛς ɉɂɇɒɍɓɏɀɜȽς ɛ ȽɠɌɄσɄ ɟɀɈɍɓ>2,5 x ɔɓσɇɍɉɍɀɇɈɟ ΌɀɈɍς σɎɉɄɋɟς>ͳͷx ɔɓσɇɍɉɍɀɇɈɍɠ ȫɋɂɓɊɍɋɍɉɍɀɇɈɚς ɁɇȽɒȽɏȽɖɚς ȨɂɔɏɇɈɛ ɋɟσɍς 

Hb<2g/dl ɊɇɈɏɟɒɂɏɄ ɒɍɓ ɈȽɒώɒɂɏɍɓ ɔɓσɇɍɉɍɀɇɈɍɠ ɍɏɜɍɓ ɈȽɒə ɔɠɉɍ ɈȽɇ ɄɉɇɈɜȽ ȜɏɇɅɊɟς ȜɇɊɍɎɂɒȽɉɜɘɋ>60.000/mm3 σɂ ɒɏɂɜς Ɋɂɒɏɛσɂɇς 

 ȪσɒɇɈɛ ɋɟσɍς Ɏɍɓ ɎɂɏɇɍɏɜɃɂɒȽɇ σɂ ɍσɒɂɍɎɂɋɜȽ ɈȽɇ ɁɇɛɅɄσɄ ɒɍɓ Ɋɓɂɉɍɠ ɒɘɋ ɍσɒώɋ ΌɀɈɍς ɛɎȽɒɍς < 2,5 x ɔɓσɇɍɉɍɀɇɈɟ ΌɀɈɍς σɎɉɄɋɟς < ͳͷ x ɔɓσɇɍɉɍɀɇɈɟ ȰɓσɇɍɉɍɀɇɈɛ ɄɎȽɒɇɈɛ, ɈȽɏɁɇȽɈɛ, ȽɋȽɎɋɂɓσɒɇɈɛ ɈȽɇ ɋɂɔɏɇɈɛ ɉɂɇɒɍɓɏɀɜȽ  
 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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ȫɜɋȽɈȽς ͷ.  ȠɀɈɂɈɏɇɊɚɋɂς ɅɂɏȽɎɂɜɂς ɀɇȽ ɋɟσɍ Gaucher ȽɎɟ ɒɍɋ 

ȠɓɏɘɎȽϊɈɟ ȪɏɀȽɋɇσɊɟ ȰȽɏɊəɈɘɋ 

ȟɏȽσɒɇɈɛ 
ɍɓσɜȽ 

ȤɊɇɀɉɍɓɈɂɏəσɄ ȧɇɀɉɍɓσɒəɒɄ ȝɂɉȽɀɉɍɓɈɂɏəσɄ 
əɉɔȽ 

ȠɉɇɀɉɍɓσɒəɒɄ 

ȣɂɏȽɎɂɓɒɇɈɛ 
ɚɋɁɂɇɌɄ 

ȠɋɁɂɜɈɋɓɒȽɇ  ɘς ɊȽɈɏɍɖɏɟɋɇȽ ɅɂɏȽɎɂɜȽ ɂɋɃɓɊɇɈɛς ɓɎɍɈȽɒəσɒȽσɄς σɂ ɒɠɎɍɓ-ͳ ɛ -3 

GD Ɏɍɓ Ɂɂɋ ɎȽɏɍɓσɇəɃɍɓɋ σɍȾȽɏɚς ɋɂɓɏɍɉɍɀɇɈɚς ɂɈɁɄɉώσɂɇς 

ȠɋɁɂɜɈɋɓɒȽɇ ɂɎɜ ɂɋɄɉɜɈɘɋ ȽσɅɂɋώɋ Ɋɂ ɛɎɇȽ-ɊɚɒɏɇȽ ɒɠ-Ɏɍɓ ͳ GD, ɟɒȽɋ Ʉ ɅɂɏȽɎɂɜȽ ɂɋɃɓɊɇɈɛς ɓɎɍɈȽɒəσɒȽσɄς Ɂɂɋ ɊɎɍɏɂɜ ɋȽ ɖɍɏɄɀɄɅɂɜ 

ȠɋɁɂɜɈɋɓɒȽɇ ɀɇȽ ɊȽɈɏɍɖɏɟɋɇȽ ɅɂɏȽɎɂɜȽ ɂɋɃɓɊɇɈɛς ȽɋɒɇɈȽɒəσɒȽσɄς  ɀɇȽ ȽσɅɂɋɂɜς Ɋɂ ɋɟσɍ Gaucher ɒɠɎɍɓ 
1 

ȠɋɁɂɜɈɋɓɒȽɇ ɀɇȽ ɒɄ ɊȽɈɏɍɖɏɟɋɇȽ ɅɂɏȽɎɂɜȽ ɂɋɄɉɜɈɘɋ Ɋɂ GD ɒɠɎɍɓ ͳ ɍɇ ɍɎɍɜɍɇ ɎȽɏɍɓσɇəɃɍɓɋ ɎɂɏɇɍɏɇσɊɚɋɄ, ɂɋɁɇəɊɂσɄ ɛ ɂɈɒɂɋɛ ɊɂɒȽȾɍɉɇɈɛ ɇɈȽɋɟɒɄɒȽ ɒɍɓ 
CYP2D6. 

Έɒɍς 
ɚɀɈɏɇσɄς 
ȋȠȧȜȌ 

1997 2002 2010 2015 

ȮɏɟɎɍς 
ɖɍɏɛɀɄσɄς 

ȞɇȽ ɖɏɛσɄ Ɋɂ ɂɋɁɍɔɉɚȾɇȽ ɚɀɖɓσɄ Ɋɟɋɍ 

Ȯɍ Zavesca ɊɎɍɏɂɜ ɋȽ ɉɄɔɅɂɜ Ɋɂ ɛ ɖɘɏɜς ɒɏɍɔɛ 

ȞɇȽ ɖɏɛσɄ Ɋɂ ɂɋɁɍɔɉɚȾɇȽ ɚɀɖɓσɄ Ɋɟɋɍ 

ȥȽɗəɈɇȽ per os ȧɎɍɏɂɜ ɋȽ ɉɄɔɅɂɜ Ɋɂ ɛ ɖɘɏɜς ɒɏɍɔɛ 

ȟɍσɍɉɍɀɜȽ H ɁɍσɍɉɍɀɜȽ ɂɌȽɒɍɊɇɈɂɠɂɒȽɇ Ɋɂ ȾəσɄ ɒɄɋ ɂɈɒɜɊɄσɄ ɒɘɋ ɂɈɁɄɉώσɂɘɋ ɒɄς ɋɟσɍɓ 

100 mg x 3 ɄɊɂɏɄσɜɘς 

Ȣ σɓɋɇσɒώɊɂɋɄ ɁɟσɄ ɂɜɋȽɇ ͸Ͳ ɊɍɋəɁɂς/kg ɖɍɏɄɀɍɠɊɂɋɄ ɈəɅɂ ɁɂɠɒɂɏɄ ɂȾɁɍɊəɁȽ 

84 mg x 2 ɄɊɂɏɄσɜɘς σɂ ɂɋɁɇəɊɂσɄ ɈȽɇ ɂɈɒɂɋɛ ɊɂɒȽȾɍɉɇɈɛ ɇɈȽɋɟɒɄɒȽ ɒɍɓ 
CYP2D6  

84 mg x ͳ σɂ ɎɂɏɇɍɏɇσɊɚɋɄ ɊɂɒȽȾɍɉɇɈɛ ɇɈȽɋɟɒɄɒȽ 

ȧɄɖȽɋɇσɊɟς  

ȟɏəσɄς 

Ȣ ɇɊɇɀɉɍɓσɂɏəσɄ ȽɋɒɇɈȽɅɇσɒə ɒɄɋ ɂɉɉɇɎɛ ɂɋɃɓɊɇɈɛ ɂɋɂɏɀɟɒɄɒȽ, ɓɁɏɍɉɠɍɋɒȽς ɒɍ 
GC, ɁɇɍɏɅώɋɍɋɒȽς ɚɒσɇ ɒɄɋ ȽɏɖɇɈɛ ɎȽɅɍɔɓσɇɍɉɍɀɜȽ ɈȽɇ ɂɊɎɍɁɜɃɍɋɒȽς ɒɄɋ ɂɊɔəɋɇσɄ ɁɂɓɒɂɏɍɎȽɅɍɠς ɎȽɅɍɉɍɀɜȽς 

ȜɋȽσɒɍɉɚȽς ɒɄς σɓɋɅɂɒəσɄς ɒɍɓ 
GC. ȧɂɇώɋɂɇ ɒɄɋ ɎɍσɟɒɄɒȽ ɒɍɓ ɓɎɍσɒɏώɊȽɒɍς 

ȭɓɊɎɉɄɏώɋɂɇ ɛ ȽɋɒɇɈȽɅɇσɒə ɒɄ Ⱦ-

GBA, ɒɍ ɚɋɃɓɊɍ Ɏɍɓ ɈȽɒȽɉɠɂɇ ɒɄɋ ɓɁɏɟɉɓσɄ ɒɄς GC ɁɇɍɏɅώɋɍɋɒȽς ɚɒσɇ ɒɄɋ ȽɏɖɇɈɛ ɎȽɅɍɔɓσɇɍɉɍɀɜȽ ɈȽɇ ɂɊɎɍɁɜɃɍɋɒȽς ɒɄɋ ɂɊɔəɋɇσɄ ɁɂɓɒɂɏɍɎȽɅɍɠς ɎȽɅɍɉɍɀɜȽς 

ȠɇɁɇɈɟς ȽɋȽσɒɍɉɚȽς ɒɄς σɓɋɅɂɒəσɄς ɒɍɓ 
GC, Ɋɂɇώɋɂɇ ɒɄɋ ɎȽɏȽɀɘɀɛ ɓɎɍσɒɏώɊȽɒɍς 
(SRT). H SRT σɓɋɁɓȽɃɟɊɂɋɄ Ɋɂ ɁɇȽɒɛɏɄσɄ ɈəɎɍɇȽς ɁɏȽσɒɇɈɟɒɄɒȽς ɒɄς GPA ȽɎɍɒɏɚɎɂɇ ɒɄ σɓσσώɏɂɓσɄ GC ɈȽɇ ȽɊȾɉɠɋɂɇ ɒɇς ɈɉɇɋɇɈɚς ɂɈɁɄɉώσɂɇς 
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ȫɜɋȽɈȽς ͸. ȥȽɒɂɓɅɓɋɒɛɏɇɂς ɍɁɄɀɜɂς ɀɇȽ ɒɄ σɓɋɂɖɇɃɟɊɂɋɄ 
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ȭɖɛɊȽ ͳ. ȟɇəɀɏȽɊɊȽ Ɋɂ ɒɄ σɒɏȽɒɄɀɇɈɛ ȽɋɒɇɊɂɒώɎɇσɄς ɒɄς ɋɟσɍɓ 
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