
    เป็นโรคทางพนัธุกรรมแบบดอ้ยทีม่คีวามผดิปกตขิองการเกบ็ของสารในไลโซโซมโดยเกดิจาก
การกลายพนัธุข์องยนีทีผ่ลติเอนไซม ์ β-glucocerebrosidase จงึเกดิการพรอ่งของเอนไซม ์ 
β-glucocerebrosidase  ส่งผลให ้มกีารคัง่ของสารไขมนัไกลโคลปิิดภายในไลโซโซมของเซลล ์
กลุ่มmacrophages ในระบบเนื้อเยื่อของร่างกายเกดิการสะสมของสารกลุ่มนี้ส่งผลต่อหลาย ๆ
ระบบของร่างกายโดยเฉพาะอย่างยิง่ ในไขกระดกู ตบั มา้ม และปอด 

  Philippe Charles Ernest Gaucher เป็นแพทย ์ผวิหนัง  
ชาวฝรัง่เศส เกดิในเมอืง Nievre. คน้พบความผดิปกตทิี ่เรยีกว่า 
โรค Gaucher ในปี  ค.ศ. 1882 ในผูห้ญงิคนหนึ่งอายุ 32 ปี  ซึง่มี
มา้มโต  Gaucher  เขาไดเ้ผยแพรผ่ลการวจิยัของเขาใน
วทิยานิพนธ ์ปรญิญาเอก ในหวัขอ้ De l'epithelioma primitif de 
la rate, hypertrophie idiopathique de la rate sans leucemie.   

โลหติจาง เมด็เลอืดขาวต ่ากว่าปกต ิ 
ตบัมา้มโต การตายของกระดกูเนื่องจากการ
ขาดเลอืด เกลด็เลอืดต ่า  กระดกูพรนุ 
กระดกูหกั ความดนัสงูในเสน้เลอืดในปอด 

ทดสอบโดยการวเิคราะห ์ตวัอยา่งเลอืดเพื่อดรูะดบัของเอนไซม ์ 
ทีเ่กีย่วของกบัโรค Gaucher คอืการวเิคราะห ์ยนีในระดบัโมเลกุล 

- การรกัษาประคบัประคอง เช่น ดแูลการหายใจและ
ออกซเิจนให ้เลอืดและเกลด็เลอืด                              
- ใหย้าเอนไซม ์ทดแทน                                              
- การปลกูถ่ายสเตม็เซลล ์จากไขกระดกู 

ลกัษณะและอาการของโรค 
 Gaucher disease  

การวินิจฉัย 

การรกัษา  

ประวติั Gaucher disease 

Philippe Charles Ernest Gaucher 
http://en.wikipedia.org/wiki/Philippe Gaucher 

Enlarged spleen and liver in a child  
http://www.gauchercare.com/healthcare/informat 
ion/SignsAndSymptoms.aspx 

Photomicrograph of Gaucher cell 
http://www.nlm.nih.gov/medlineplus/gauchersdisease.html 

http://en.wikipedia.org/wiki/Philippe_Gaucher
http://en.wikipedia.org/wiki/Philippe_Gaucher
http://en.wikipedia.org/wiki/Philippe_Gaucher
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