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Nevysvétlitelna trombocytopenie
nebo splenomegalie?

Tento pacient Vas potrebuje
k uréeni spravné diagnozy

Klinické p¥iznaky v dobé diagn6zy Gaucherovy choroby ¢asto zahrnuji hematologické abnormality, ze-
jména pak trombocytopenii, anémii a vysoké koncentrace feritinu.’* Dal$i obvyklé laboratorni abnorma-
lity zahrnuji zvySené sérové koncentrace angiotenzin konvertujiciho enzymu (angiotensin-converting
enzyme, ACE) a nizké sérové koncentrace HDL (high-density lipoprotein) cholesterolu.”

Prvni typ Gaucherovy choroby se zacina projevovat v rizném véku, s rozliCnou zavaznosti a progresi pfiznak(.4

HEMATOLOGIE *¢° ORGANY #6.9
Trombocytopenie N B Slezina
(desticky <100 x 10¥1) splenomegalie
sklon ke krvaceni velikost sleziny mdze narugovat prijem potravy
a tvorbé hematomi infarkt sleziny
Anémie N B Jatra

(Hb <135 x g/dl u muzd, hepatomegalie

Hb <116 x g/dl u zen) poruchy funkce jater (odchylky v proteosyntéze)

Unava fibréza az cirhdza, jicnové varixy pfi portalni hypertenzi

Leukopenie N
(<4 x 10¥) T~  KOSTI®’
Casté infekce

Chronicka bolest kosti nebo kloubl
Kostni krize — mize byt doprovazena horeckou
ANTROPOMETRICKY VYVOJ Osteonekréza, avaskularni nekréza
- DETI®

Osteopenie, osteoporoza
Mensi vzrist W Ztenéeni kortikalni kosti
Hmotnostni neprospivani M Patologické fraktury

Opozdény nastup puberty H Kompresivni fraktury obratll

Aseptické nekrdzy hlavic velkych kloubU

Gaucherova choroba

Gaucherova choroba je dédiéné lysosomalni stradavé onemocnéni (LSD) vyvolané deficitem nebo
absenci lysosomalniho enzymu glukocerebrosidazy.'

Typ a zavaznost symptomu se u jednotlivych pacientii znaéné lidi od témér asymptomatického prabéhu
az po ohrozeni zivota."®
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