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Abstrakt: Wprowadzenie:
Choroba Gauchera jest najczęstszą lizosomalną chorobą spichrzeniową. Jest spowodowana niedoborem enzymu glukocerebrozydazy, który rozkłada glukocerebrozyd, składnik błony komórkowej. Niedobór tego enzymu prowadzi do gromadzenia się glukocerebrozydu w lizosomach makrofagów w całym organizmie. Jest to 
choroba dziedziczona autosomalnie recesywnie. Prowadzi do choroby wieloukładowej, której częstość występowania waha się od 1:30 000 do 1:50 000 w większości krajów. Dlatego tylko niewielka część lekarzy jest świadoma tej diagnozy, objawów, które powinny prowadzić do jej rozważenia, oraz dostępności konkretnych 
testów, które ją potwierdzają.
Cel:
Przedstawienie powikłań choroby Gauchera w aspekcie okulistycznym.
Materiały i metody:
Przegląd wiedzy z wykorzystaniem artykułów medycznych ze strony pubmed.
Analiza literatury:
Objawy kliniczne i objawy choroby Gauchera są niejednorodne. Rozpoznano ponad 30 mutacji w genie glukocerebrozydazy, a niektóre mutacje wydają się być powiązane z ekspresją konkretnego fenotypu choroby. Współczesną diagnostykę choroby Gauchera przeprowadza się albo poprzez określenie aktywności 
enzymatycznej w leukocytach krwi obwodowej, albo na podstawie analizy DNA. Istnieją trzy typy choroby Gauchera: typ 1- najczęstszy- objawia się głównie objawami trzewnymi, hematologicznymi i kostnymi. Typy 2 i 3 są rzadsze i częściej wiążą się z dodatkowymi objawami neurologicznymi. Typowymi objawami są 
powiększenie wątroby i śledziony, choroby hematopoetyczne i dysfunkcje szkieletu spowodowane naciekiem śledziony i szpiku kostnego przez makrofagi obciążone glukocerebrozydami. Choroba Gauchera może wiązać się z następstwami okulistycznymi. Obejmują one zakres od zmian wewnątrzgałkowych do chorób 
obejmujących przydatki, nerwy obwodowe i mózg.
Wnioski: Choroba Gauchera jest również związana z chorobą Parkinsona i może zwiększać ryzyko nowotworów złośliwych. W związku z tym, że choroba ta zajmuje różne układy i narządy sprawia trudności zarówno diagnostyczne jak i terapeutyczne. Dokonaliśmy przeglądu literatury i w naszej pracy przedstawimy sposób 
postępowania z pacjentami z chorobą Gauchera w zależności od głównej manifestacji klinicznej, a także u pacjentek w ciąży.
Słowa kluczowe: choroba Gauchera,enzym glukocerebrozydazy, powikłania okulistyczne.

Definicja
Choroba Gauchera jest najczęstszą lizosomalną chorobą spichrzeniową* Jest 
spowodowana niedoborem enzymu glukocerebrozydazy, który rozkłada 
glukocerebrozyd, składnik błony komórkowej. Niedobór tego enzymu 
prowadzi do gromadzenia się glukocerebrozydu w lizosomach makrofagów w 
całym organizmie,

W efekcie dochodzi do pojawienia się objawów takich jak łatwe powstawanie 
siniaków, skłonność do krwawień, niedokrwistość, przewlekłe zmęczenie, 
małopłytkowość. hepato- i/lub splenomegalia. powiększenie węzłów 
chłonnych, nieprawidłowości w układzie kostnym, opóźnienie wzrastania, 
komplikacje neurologiczne, rozdęcie brzucha, brązowy odcień skóry oraz 
obecność żółtych depozytów tłuszczu na twardówce oka.

Pierwszego opisu choroby 
dok o n ał fran cuski lekarz 
Ph ilippe Gaucherw r. 1382

autosomalnie recesvwnie.Jest to choroba dziedziczona
Prowadzi do choroby wieloukładowej, której 
występowania waha się od 1:30 000 do 1:50 000 w 
większości krajów.

Objawy kliniczne i objawy choroby Gauchera są nie są 
jednorodne u każdego pacjenta.

Przyczyna choroby leży w mutacjach genu GBA. kodującego 
beta-glukocerebrozydazę. Do tej pory rozpoznano ponad 30 
mutacji tego genu.
Zadaniem beta-glukocerebrozydazy jest rozkład substancji o 
relatywnie dużych rozmiarach cząsteczki-glukozylocerebrozydu 
do glukozy oraz ceramidu (prostego lipidu).

0 mutacji genu GBA

• Ogólna patogeneza choroby:
• Najczęstsza lizosomalną choroba spichrzeniową (średnio 1/57 000 urodzeń)

Wszystkie 3 znane typy choroby Gauchera są powodowane 
przez mutację w tym samym genie kodującym enzym.

Dziedziczenie choroby we wszystkich 3 przypadkach zachodzi 
autosomalnie recesywnie. Oboje rodziców chorego musi być 
nosicielami wadliwego genu.

Ogółem znanych jest do tej pory ok. 80 kombinacji w jakich może być zmutowany gen GR4. Przydzielono 
je do 3 typów choroby (w nawiasie najczęstsza mutacja).

- typ 1 (N3 7OS. zamiana asparaginy na serynę w pozycji 370 w obu allelach),
- typ 2 (L444P w jednym lub obu allelach)
- typ 3 (L44P tak samo-w jednym lub obu allelach, rozwój i nasilenie choroby są opóźnione 

prawdopodobnie dzięki zjawisku polimorfizmu).

Typy choroby:
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Typ choroby Gauchera TypI Typ H Typ III

Częstość występowania 94% <1% 5%

Wiek pojawienia się 
objawów

w każdym wieku ni e m owię ctwo / wcz e sne 
dzieciństwo

dzieciństwo

Przeżycie do późnej starości <2 (lat) 10 - 30 (lat)

Manifestacje 
układowe / narząd owe

układ nerwowy 
płuca
serce
narzad ruchu■fc

nie występuje 
występuje 
nie występuje 
występuje

w ciężkiej postaci 
występuje 
nie występuje 
nie występuje

w postaci podostrej 
występuje 
nie występuje 
występuje

o najczęstszy (1 '50 000 urodzeń); w większości źródeł opisywany jako nie-
neuronopatyczny. Wywołuje jednak wiele objawów poza układem nerwowym, powodując 
zmiany kości i krwi, meczliwość oraz powiększenie śledziony.

o typ 2, rzadsza (1/100 000) i cięższa postać, występująca u najmłodszych dzieci. Objawy 
obejmują te same zaburzenia co w typie I, jednak typowo z wńększym nasileniem. Dodatkowo 
dochodzi do uszkodzenia mózgu i innych części układu nerwowego, co może się przejawiać 
sztywnością rąk i nóg, zaciskaniem powiek, drgawkami i trudności z połykaniem. Prowadzi do 
zgonu przed ukończeniem 2. roku życia.

o typ 3, występujący 1 na 100 000 urodzeń, również manifestujący się uszkodzeniem układu 
nerwowego. Nieco łagodniejszy od typu 2. Objawy mogą się ujawnić w okresie nie mówię cym, 
ale także w późniejszym wieku. Obecne są zaburzenia ruchówT gałki ocznej.

Manifestacja choroby Gauchera w badaniach okulistycznych
Wszystkie typy choroby mogą być powiązane z funkcjonalnymi i 
strukturalnymi zaburzeniami oka.

Najczęstsze nieprawidłowości dotyczące narządu wTzroku w GD: 
apraksja okoruchowa (spowolnienie ruchów sakk ad owych), 
horyzontalne i lub pionowo nadjądrowo porażenie spojrzenia 
(supranudear gazę palsy) oraz zez.
Dodatkowo stosunkowo często występują: oftalmoplegia, oczopląs, 
zaburzenia odruchu przedsionkowo-oczne go, zmniejszenie maksymalnej 
szybkości ruchu gałki ocznej oraz faz szybkich oczopląsu 
opt oki nety cz ne go.

Opisywano także: Upośledzenie odruchu źrenicznego, zmniejszenie 
w-z rok owych potencjałów wywołanych, zmniejszenie mierzonych 
potencjałów w elektroretinografii a także ptozę i drgania powieki.


