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Lysozomalni stradavé onemocnéni
autozomalne recesivni dedicnost
3 hlavni typy

Vyskyt: v celé populaci, ale nejCasteji u vychodoevropskych
Zidu s incidenci az 1:2500

Priina: defekt lysozomalniho enzymu glukocerebrosidazy,
ktery je zodpovedny za hydrolyticke stépeni glukosylceramidu
na glukozu a ceramid - dochazi k hromadéni
glukocerebrosidu (glukosylceramidu) v bunkach
retikuloendotelialniho systému (RES) jater, sleziny a kostni
drené

Symptomy: zvétSeni jater a sleziny, anémie a
trombocytopenie, poruchy kosterniho systemu




e Typ 1
90 % pfipadu
ne-neurologicka forma

organomegalie (slezina, jatra), kostni anomalie (bolest,
osteonekroza, patologické zlomeniny) a cytopenie

« Typ 2
akutni neurologicka forma
casny nastup
rychle se rozvijejici dysfunkce mozku a organomegalie
vede k umrti do véku 2 let

« Typ3
Subakutni neurologicka forma
Postihuje deti nebo dospivajici

progresivni encefalopatie (okulomotoricka aprakie, epilepsie a
ataxie) se systémovymi projevy vidénymi u typu 1



Diagnostika: méereni hladiny glukocerebrosidazy v
cirkulujicich leukocytech, nalezy na zobrazovacich
metodach (UZ, RTG, MRI)

Lecba: protyp 1 a 3 (typ 2 I&Cit nelze):
- enzymaticka terapie (imigluceraza nebo velagluceraza)
- substratova redukcni terapie (miglustat)

Prognéza: typ 1 — dobra s léCbou

typ 2 — Spatna, umrti obvykle do veku 2 let
typ 3 — bez specifické [éCby umrti do nékolika let



Kostni dren u nemocného s
Gaucherovou chorobou

Growth Retardation, 34%

Anemia, 40%

Moderate to Severe
Moderate to Severe Splenomegaly, 95%

Hepatomegaly, 87%

Bone Disease

Bone Pain, 27%

Bone Crisis, 9%
Radiologic Evidence, 81%

Moderate to Severe ——
Thrombocytopenia, 50%

Typ 1




