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�|Ì�Y��¬¿��Y�Ê�Z¿�µZ»Á�Á�Ì·�Ã�Ìy}�É�Z¼Ì]�®Ë��]�Z§�É�Z¼Ì]
�Y|Ì»Y���Ê»�¶¬fÀ»�[Â¸¤»� µZ»Á�ÂeY� Ä¯� Ã{Â]��{{�³��É�Z¼Ì]�¾ËY�

��¼ne��Y�Ê�Z¿�Ä¯�|����Y�³�½Y�Z°¼Å�Á��]�Z§���Âe��Z]�¾Ì·ÁY
Ê»� µZ»Á�Á�Ì·� �Y|Ì»Y���dÌ·Z §��¬¿� �Y� Ê�Z¿� |Ì»Y���|�Z]������

� ºWÔ�ÊÀÌ·Z]É�Z¼Ì]��¿� P ·̂Z£� Á� É|¸m� �Ë�� ÉZÆ·Á|¿� ¶»Z��{�®Ë
ZÅ��¿ÓZ§�f¿Y��{��¯�¼e�¾Ë�f�Ì]�Z]�¶�Z¨»�,�d�{�p»�l¿�M�,��Za�p»�Á�,

Ê»��Z�§�dve�ÊuYÂ¿��{��f�Ì]�Á��Ã{Â]�­Z¿{�{�cY�ÅZ�e�¾ËY�|�Z]
�PfËZÆ¿�Á�Êf¯�u�dË{Á|v»�Á�¶�Z¨»�Êf¨��Ä]��nÀ»�d§��Ìa�Z]�Á

Ê]�Ê»�¶�Z¨»�½ÂÌ�Z»�Â§{�Á�Êf¯�u�{{�³�  
�Y�ÉÔf]Y� �Y� Ê�Z¿� Y|�� Ê´f§�³� É�Z¼Ì]� �´Ë{� cZ�z�»�

Ê»�Ã�nÀu�|�Z]���,���  
É|¸m�Ë��ÉZÆ·Á|¿� {ZË�e� ¶»Z��É�Z¼Ì]� �ËZ�Á� Ã|¼�� ºWÔ���,

Ê»�Y|��Ê´f§�³�Á�¶�Z¨»�¹�Âe��ÉY�Y{�É�Z¼Ì]�Ê·Á�|�Z]��`ÌeÂÀ§�

Ê»�É�Z¼Ì]�c|����¿� �Y� Ä¯� Ã{Â]�ÉÂË��É�Zf§�³� Ä]� �nÀ»�|¿YÂe��,
Ê^���ºf�Ì����Á�\¸«�,e��ºf�ÌÌ{{�³�µZÌ¸eÁ|¿MÂ·Â°�����  

��ÅZ��Ê³|¿��µÁY�µZ�� Ze� |·Âe�½Z»�� �Y�É�Z¼Ì]� ºWÔ��¾Ì·ÁY
Ê»�� Ì̀e�¦Ì¨y�¹�§��{�{{�³�¾°¼»�Y���Y�É�Z¼Ì]��Á���d����

|�Z]� Ê´ÅZ»�� Ì̀e� �{� É�Z¼Ì]�cY�ÅZ�e���Ê^��� ºf�Ì�� µYÁ��
�Ä¯�d�Y�É�¯�»¾°¼»Y��d���Y��Ze��
�{Â���Á���Ê´·Z�������  
¦¸fz»��YÂ¿Y�]�Z§�É�Z¼Ì]��  

� �Â¿��� ��ÉZÆ·Á|¿� {ZË�e� Z]� Á� Ã{Â]� É�Z¼Ì]� ®Ì�Ô¯� ¶°�
��{Á��É|¸m�Ë���c�|¿� Ä]� Y|��d¿Â�y� Á�¶�Z¨»�É�Zf§�³� ,

�ÉÂË��Á�Ê^���É�Zf§�³¾°¼»Y�d�{Â��Ã|Ë{���½Y�Z¼Ì]�¾ËY�PfËZÆ¿�
�ÉZÅ� Ê¿Â»ÂÀa� �Y� Ê�Z¿� ÉÂË�� É�Zf§�³� d¸ ]� ¹Á{� ÄÅ{� �{

Ê»�cÂ§�¶Ì�Ìf��f¿Y�|ÀÀ¯�  

1. Acid ceramidase 
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��Â¿��Á������É�Z¼Ì]�Ê·Á�¦Ì¨y�Ê^���É�Zf§�³�½Á|]� ZË� Z]
��Ë��ÉZÆ·Á|¿� Ä]� �nÀ»� Ä¯� �ÂeZ»Â·Â¿Y�³�Ê]ZÆf·Y�cZ ËZ�� Z]� |Ë|�

É|¸m�Êf¨�� Z]� ÃY�¼Å� ¶�Z¨»� ¹�Âe� Á� {�{� ,��Á� Y|�� d¿Â�y� ,
�ÉÂË��É�Zf§�³�Á�|���ÊWZ��Z¿{{�³�Ê»�  

� �Â¿��� ��Á� É�¯�»� Ê^��� ºf�Ì�� |Ë|�� É�Zf§�³� Z]
Y�|Ë|��Ê·Z´»ÂÀ¸b�YÂeZbÅ�É{Y�Â¿�Ã�Á{���Ä¯�¾ËY��{�Â¿�½ÂÌ�Y�f¸Ì¨¿Y�

�Z§Á�¯Z»��¼ne� Z]� ��fÀ»��ÂeZ»Â·Â¿Y�³��{|£�Á�µZv��Á�|^¯� �{� ZÅ
d�Y�ÃY�¼Å�ÄË��Á��Â¼Ìe�Á�ÉÁZ¨À·�  

��Â¿�����{�°¸¼��µÔfyY�d§��Ìa�É�Z¼Ì]��Â¿�¾ËY�cZ�z�»��Y
��Y��Á���Z]�É�¯�»�Ê^���ºf�Ì�� -�
��l¸§�cY�ÅZ�e�Z]�Ê´·Z��

¹Y|¿Y��ZÆq�,��Yº¸°e�¾f§��¾Ì]��Ê³|¿Z»�\¬��Á�®Ì¿Â¸¯ÂÌ»�cZnÀ�e�,
ÊÀÅ}d�Y��  

�Â¿�����É�Z¼Ì]�Z]�ÃY�¼Å�®Ë��Â¿��Y�Ê^Ì¯�eSandhoff�d�Y�Ä¯�
��Y�Ê�Z¿�µZ»Á�Á�Ì·� Ã�Ìy}�ÉZÅ�É�Z¼Ì]� �ËZ�� Z]�É�Z¼Ì]�ÊÅY�¼Å

�ÉZÅ�ºË�¿M��¬¿Hexosaminidase A ,BÊ»��|�Z]�  
��Â¿������Â¯Â¸³��¬¿��Y�Ê^Ì¯�e�¶»Z��Á��{Z¿�Ä¯�Y|Ë�Á�]˺�Á�

�Y|Ë�Á�]��Âf¯ÓZ³˻�Y|Ì»Y��� Á� �� d�Y�½ÂÌ�ZeÂ»� �Y� Ê�Z¿� Ä¯
¾ÌXeÁ�a Prosaposin�Ã|ÀÀ¯� µZ §� �Â��Â¯Á�a� ¶»Z�� ¾ËY� Ä¯� Ã{Â]�

Ê»�|ÌbÌ·Â´À¨�Y�¾ÌXeÁ�a��|�Z]�� -���  
�Z¼Ì]�Ê§� »  

��fy{�
��Z]�ZÆf�{�p»�¹�Âe�Z]�Ä·Z��ÉZÆ·Á|¿�{| f»�É|¸m�Ë��
p»��,½Zf�´¿Y�,�½Zf�´¿Y�­Â¿��{d�{���\·Z£�¥Y��Y��{�Á�ZÅ�Za�Á�ZÅ

��Y� Y|��Ê´f§�³� Z]� ÃY�¼Å�¶�Z¨»�[Â�À»�¾Ë|·YÁ� Z]�Ê´ÅZ»��Ä]�
|��Ã{�ÁM�ÃZ´¿Z»�{�  

,d�Âa�Ä]�Ã|Ì^�q�ZÆ·Á|¿�ÄÀËZ »��{���d¨� �½Á|]�¹�Âe�Z]�ÃY�¼Å
d�{�p»��{�ºfË�Y�Za�p»�Á�ZÅ��­Z¿{�{�d¯�u��{�Ä¯�ZÅ{Â]��Â¿Z³�ÁY�

Ê^��� cZÀËZ »� �{� Á� Äf�Y|¿� Ê·Z´»Ê»� µZ»�¿����Zq{� �Z¼Ì]� |�Z]
��Y�Y|��d¿Â�y��Ê´ÅZ»��Ã{Â]�ÊaÂ°�Â´¿�Ó�dve�½Z»��½M�Ä¯

�Z]� ÃY�¼Å� cÂ¸³� ÄÌuZ¿� ¦Ì¨y� [ZÆf·Y� ½M� lËZf¿� Ä¯� Äf§�³� �Y�«
�¾Ì� Ȳ|]M��µÁ|¿��Y�Ê�aÂÌ]�Ä¯�Ã|����Y�³�µÁ|¿�Á�ÊeÂ��ÉZÅ�Ze

d�Y�Ã{Â]��ÂeZ»Á�^Ì§Á�Â¿�Ä]�­Â°�»�  
Zf¿ËlÊ���]��ÉZÅY�� Á� ÊÅZ´�ËZ»�M���Ë�� s��� Ä]� ®Ë�Â·ÂË{
Ê»��Z]À|�  

Za� Á� d�{� p»� �Y� Ê§Y�³ÂË{Y��ZÅ����Ä ËZ�� �¨¿� Ä]� Ê¼WÔ�
�Ã|Ë{�¶�Z¨»�¥Y��Y�¹�¿�d§Z]��{�¹�Âe�Á�Äf�Y|¿�{ÂmÁ�Ê¿YÂzf�Y

Ê»�{Â�� |�¿� Ã|Ë{� Ê Ì^�� �Ì£� Äf§ZË� ÊÅZ´�ËZ»�M� Ê���]� �{��
d¿Zf¯Y� {Zu��Z§�ÉZÅ��(ESR, CRP ,PLT)�¶Ì§Á�a� ,��Á�Ê]�q�ÉZÅ
ÁY�|Ì�Y®Ë� Êf¿M��X¸¯Â¿�Êf¿M�Á�µZ»�¿� ��Âf¯Z§�|ÌWÂeZ»Á��Á�É{Z]
{Â]�Ê¨À»�  

��Y�Ê�aÂÌ]�lËZf¿��Y�Ê°Ë·Á|¿�½Zf� ¿́Y�ÉZÆ��Â»Âe�Z]�É�Z³�Z�
Glumos�{{�³�Ê»���Y�³���ÉZÅ�µÁ|¿�{ÂmÁ�ÊÀ Ë�É�Z¼Ì]�{ZË�e

d�Âa� �{�É|¸m�Ë��¶�Z¨»� ¹�Âe� ,��Ã|ÀÀ¯� s��»� Y|��d¿Â�y� ,
�®Ì�Ô¯�É�Z¼Ì]�®Ë��Â¿��É�Z¼Ì]Ê»��]�Z§��|�Z]���¶°���{�Á���

�Á�Ê¸�¨»�É�Zf§�³ÉZÆ·Á|¿Z¼Ì]�É|¸m��Ë���{Â��Ê»�Ã|Ë{�� 
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hv]  

Á� É�Z¼Ì]� �ËZ�� Á� ®Ì�Ô¯� ¶°�� �{��� {ZË�e� {ÂmÉZÆ·Á|¿�
É|¸m�Ë���Y�� �Ìz�e� Ã�nÀu� É�Zf§�³� Á� ¶�Z¨»� É�Zf§�³� ,
»��z�»Ê�|À¯���,�,������{��Y� Y|��d¿Â�y�Z»��Z¼Ì]��Ê´ÅZ»�

�Ê�aÂÌ]� Z]� Á� Ã|�� ÊaÂ°�Â´¿�Ó� Ä]� �nÀ»� Ä°Ë�Â�]� Ã|�� �Á��
Ã{Â¼¿� s��»� Y�� �ÂeZ»Á�^Ì§Á�Â¿� µZ¼fuY� Ã�nÀu� �Y� µÁ|¿�|¿Y��Ä]�

�lË�|eÉZÆ·Á|¿�¹�Âe��Ìa� µZ��®Ë� �Y� Á� Ã|�� �ÅZ��É|¸m�Ë��
»��Y��Á���Z]�¶�Z¨»pd�{���Ã|Ë{�³��Á���ZÅ�Á�]ZÀ]��Ä]�ÄmÂe�Z]�¾ËY

É�Z¼Ì]�{ZË�e�Ê»�¶n�»��Z¼Ì]��{��]�Z§�É�Z¼Ì]�,�|�Z]����¶�Z¨»�¹�Âe
Ê»�|ÌWÂeZ»Á��dË�e�M�Ä]Z�»�|�Z].�½|��s��»�c�Â���{�¾ËY��]ZÀ]�

�{ÂmÁ�Á�½M�ÊÅZ´�ËZ»�M�ºWÔ��{Â^¿�Á�|ÌWÂeZ»Á��dË�e�MÉZÆ·Á|¿�
{Â]��]�Z§�É�Z¼Ì]��°§�Ä]�|ËZ]�Y|��d¿Â�y�Á�É|¸m��Ë������  

��{µZ°�Y��Ìz�e�¶]Z«��Ì£�ÊÀÌ·Z]Ì e�Ì�|Ì�Y�ºË�¿M�dÌ·Z §�¾
d�Ô]Á�^Ì§�d�¯� �{� �Y|Ì»Y���µÂ^¸³� ,Êf�Âa�ÉZÅ��Á� |Ì¨��ÉZÅ

AmniocytesÊ»��Ë~a�½Z°»Y��|�Z]�����  

1. Glucocerebrosidase 
2. Galactocerebrosidase 
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� �Y� Ê�aÂÌ]� �{ÉZÆ·Á|¿�Z§Á�¯Z»� É|¸m� �Ë�����Y� Â¸¼»� ÉZÅ
�®Ì¼�ÔaÂfÌ��|ÌbÌ·�ÉZÅ�½ÂË�Â¸°¿Y|�Z^Ì»���,���  

É�Z¼Ì]�½Z»�{{�{�½Z»�{�¶»Z��Á�Ã{Â]�ÊfËZ¼u�½Z»�{�¶»Z����,
�Âr Ȳ�fÀ¯� ÊuY�m� sÔ�Y� Á� ÊaY�eÂË�Ì§��Á� Ê¸�¨»� |Ë|�� ÉZÅ

Ê»�Ê]ZÆf·Y�|��ÉZÅÁ�Y{�|�Z]���,�,���  
� |¿ÂÌaHematopoetic stem cell�½Z»�{� �{� � ®Ì¿�Â·M�
Ê¼Ìy|]�É�Z¼Ì]�Ê� ]�Á�ZÅ��Ì£�ÉZÅ��ÄÌ·ÁY�ÊÀ¼ËY�µÔfyY�|À¿Z»�ºÌy|]

}�ÉZÅ�É�Z¼Ì]� �Á�µZ»Á�Á�Ì·� Ã�Ìy�d�Y� Ã{Â]�ª§Â»���Y�|¿ÂÌa�¾ËY�
Z]�Á�Ã|��Ê§Z¯�ºË�¿M�{ZnËY�Ä]��nÀ»�º·Z��Ã|ÀÅ{��Y�h��¾f§��¾Ì]�,�

Ê»�É�Z¼Ì]�¾ËY� �{�ºWÔ��½|¿Z»�d]Zi� ZË�Á��ÅZ¯�{{�³���� -����
Ê���]�Ã{Y{�½Z�¿�Ã|��¹Zn¿Y�ÉZÅ��ºWÔ��Z]��]�Z§�É�Z¼Ì]��{�|¿ÂÌa�Ä¯�

Á� d�Y� Äf�Y|¿� Ê]Ây� lËZf¿� Ê^���½{�]� ¾Ì]� �Y� Ä]� �{Z«�
�|�Z]�Ê¼¿�Ê^���ºf�Ì���{�|Ì»Y����¼ne��Y�Ê�Z¿�ÄfÌ�Ì�¯ÂeÁ�Â¿
�½Á|]�ÉZÅ��]�Z§�{�YÂ»��{�d�Y��f¼¯�½M�Ä]�ne��ÂÀÅ�Ä¯�|¿ÂÌa�Y~·

Ê»�ÄÌ�Âe�Ê^���É�Zf§�³�{{�³���� -����  
0ÓÂ¼ »�±�»��Z]�Ê�¨Àe� ÃZ´f�{� �{� ¹Â·Â¿Y�³�¶Ì´�e��Y�Ê�Z¿

ÊWZ��Z¿�Á�Ê¿Â»ÂÀa���°»�cÔ¼u�| ]�Ä]��¼��¹Á{�ÄÅ{��Y�Ê�¨Àe�
Ê»�w��|Å{�  
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