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Chotoba Gauchera
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Mowi sie, ze we Krwi nosimy przyzwyczajenia, a w kosciach przeczucia.
W rzeczywistosci mozemy wyczytac z nich znacznie wiecej. Okoto 60 0s6b
w Polsce we krwi i kosciach ma takze rozpoznang chorobe Gauchera.

CHOROBA GAUCHERA

To schorzenie o podtozu genetycznym, a jednoczeénie jedna z najczesciej wystepujacych lizosomalnych
choréb spichrzeniowych. Zwigzana jest z brakiem, niskim poziomem lub istotnie obnizong aktywnoscia
jednego z naturalnie wytwarzanych w organizmie cztowieka enzyméw - glukocerebrozydazy. Enzym ten
odpowiada za rozktad substancji nalezacej do grupy ttuszczéw (glukocerebrozydu). Nieroztozona substancja
tluszczowa gromadzi sie w narzadach wewnetrznych ( m.in. w $ledzionie, watrobie, czy szpiku kostnym)
prowadzac do ich uszkodzenia i zaburzen czynnosci. Wyréznia sie kilka postaci klinicznych choroby: typ 1
nieneuropatyczny o przewlekltym przebieqgu, typ 2 ostry neuropatyczny niemowlecy, typ 3 podostry
neuropatyczny’.

Gtéwnymi objawami choroby sg matoptytkowos¢ (obnizona ilos¢ ptytek we krwi), anemia, splenomegalia,
utrzymujace sie ostabienie, krwotoki i czesto pojawiajgce sie siniaki, a takze béle kostne, czy trudne do
wyjasnienia ztamania kosci2. Podobne objawy moga towarzyszy¢ chorobom hematologicznym, takim jak
biataczki, chtoniaki czy szpiczak. Dlatego blisko 90% pacjentéw z chorobg Gauchera na etapie diagnostyki
trafia do hematologa - specjalisty od choréb krwi3.

Choroba Gauchera wystepuje u 1 na 50 000 oséb. Cho¢ jej nazwa moze brzmiec dla wielu oséb zupetnie obco,
wbrew pozorom nie jest to bardzo rzadka choroba. Czestotliwo$¢ jej wystepowania nie odbiega od
niektérych nowotworéw hematologicznych. Zaktada sie takze, Zze Srednio 3 na 100 pacjentéw z
nierozpoznanymi chorobami krwi moze zmagac sie z chorobg Gauchera. Biorgc pod uwage liczebnos¢
polskiej populacji mozemy przypuszczaé, ze choroba Gauchera dotknietych moze by¢ okoto 200 Polakéw.
Wiekszos¢ z nich prawdopodobnie do tej pory nie zostata zdiagnozowana. Dlatego od czujnosci
hematologéw, do ktérych trafiajg pacjenci, zalezy odréznienie Choroby Gauchera od innych choréb
hematologicznych.



DIAGNOSTYKA

Pominiecie przesiewowej diagnostyki choroby Gauchera u pacjentéw hematologicznych moze odsungé
postawienie prawidtowego rozpoznania choroby nawet o 10 lat, a to doprowadzi¢ moze do zagrazajacych
zyciu powiktan2. Doktadne rozpoznanie choroby Gauchera moze by¢ wykonane za pomoca prostego badania
krwi, ktére mierzy aktywnos¢ enzymu glukocerebrozydazy. Lekarz moze takze wykonac biopsje skory,
poniewaz niektére jej komérki moga by¢ uzyte do pomiaru aktywnosci glukocerebrozydazy.

LECZENIE

W leczeniu choroby stosuje sie enzymatyczng terapie zastepcza, ktéra od 1995 r. jest refundowana dla
polskich pacjentéw z typem I i III choroby Gauchera. Jej celem jest zapewnienie odpowiedniej ilosci
brakujacego enzymu poprzez regularne podawanie go w formie infuzji dozylnej. Stosowane leczenie hamuje
gromadzenie sie substancji ttuszczowych w narzgdach, a takze powoduje usuniecie ich nadmiaru, co
prowadzi do normalizacji rozmiaréw watroby i sledziony. W wyniku leczenia moga réwniez zmniejszy¢ sie lub
zupetnie ustapic dolegliwosci ze strony ukfadu kostnego. Tego typu leczenie trwa do konca zycia.

1. Marina Jmoudiak, Anthony H. Futerman, Gaucher disease: pathological mechanisms and modern

management, ,British Journal of Haematology”, 129 (2), 2005, s. 178-188
2. Gaucher registry annual report. Genzyme Corp. 2006
3. Mistry PK, Sadan S, Yang R, Yee ], Yang M. Consequences of diagnostic delays in type 1 Gaucher

disease: the need for greater awareness among hematologists-oncologists and an opportunity for
early diagnosis and intervention. Am ] Hematol. 2007;82(8):697-701



