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Nevysvětlitelná trombocytopenie 
nebo splenomegalie?
Tento pacient Vás potřebuje
k určení správné diagnózy

Gaucherova choroba je dědičné lysosomální střádavé onemocnění (LSD) vyvolané defi citem nebo 
absencí lysosomálního enzymu glukocerebrosidázy.1

Typ a závažnost symptomů se u jednotlivých pacientů značně liší od téměř asymptomatického průběhu 
až po ohrožení života.1, 3

Gaucherova choroba

První typ Gaucherovy choroby se začíná projevovat v různém věku, s rozličnou závažností a progresí příznaků.4–8

HEMATOLOGIE 4, 6, 9

Trombocytopenie 
(destičky <100 x 10 9/l)

sklon ke krvácení
a tvorbě hematomů

Anémie 
(Hb <135 x g/dl u mužů,

Hb <116 x g/dl u žen)
únava

Leukopenie 
(< 4 x 10 9/l)

časté infekce

ANTROPOMETRICKÝ  VÝVOJ
 – DĚTI 8

Menší vzrůst 
Hmotnostní neprospívání 

Opožděný nástup puberty 

ORGÁNY 4, 6, 9

 Slezina
 splenomegalie
 velikost sleziny může narušovat příjem potravy
 infarkt sleziny

 Játra
 hepatomegalie
 poruchy funkce jater (odchylky v proteosyntéze)
 fi bróza až cirhóza, jícnové varixy při portální hypertenzi

KOSTI 6, 7

 Chronická bolest kostí nebo kloubů
 Kostní krize – může být doprovázena horečkou

 Osteonekróza, avaskulární nekróza
 Osteopenie, osteoporóza
 Ztenčení kortikální kosti
 Patologické fraktury
 Kompresivní fraktury obratlů
 Aseptické nekrózy hlavic velkých kloubů

Klinické příznaky v době diagnózy Gaucherovy choroby často zahrnují hematologické abnormality, ze-
jména pak trombocytopenii, anémii a vysoké koncentrace feritinu.13 Další obvyklé laboratorní abnorma-
lity zahrnují zvýšené sérové koncentrace angiotenzin konvertujícího enzymu (angiotensin-converting 
enzyme, ACE) a nízké sérové koncentrace HDL (high-density lipoprotein) cholesterolu.13


