
266 Encyklopédia zriedkavých chorôb

Morbus Gaucher
MUDr. Anna Hlavatá, PhD., MPH, MUDr. Katarína Juríčková 
Detská klinika LF UK a NÚDCH, Centrum dedičných metabolických porúch, Bratislava

Pediatr. prax, 2020;21(6):266-268

Úvod
Morbus Gaucher (z angl. Gaucher 

disease – GD) je vrodené metabolic-
ké ochorenie na úrovni lyzozómov. 
Lyzozómové ochorenia (LSDs) patria 
medzi zriedkavé, vrodené, dedične pod-
mienené choroby spôsobené nedosta-
točnou aktivitou niektorého z lyzozó-
mových enzýmov, poruchou transport-
ného proteínu či enzýmového aktivátora 
v lyzozóme. Prvé príznaky ochorenia sa 
môžu objaviť kedykoľvek od novorode-
neckého obdobia až po dospelosť. Včasné 
formy mávajú ťažký priebeh s rýchlou 
progresiou a infaustnou prognózou (1). 
V dospelosti môže mať začiatok choroby 
miernejší priebeh, ktorý však bez liečby 
ústi do závažného ochorenia. V dôsledku 
deficitu či nedostatočnej funkcie kľúčo-
vých proteínov dochádza k hromadeniu 
(tezaurácii – odtiaľ starší názov chorôb 
tezaurizmózy) produktov metabolizmu 
v organizme. Postihnutie je multisysté-
mové, s trvalou progresiou klinických 
ťažkostí, s postihnutím najmä metabo-
licky aktívnych tkanív a orgánov – kost-
ná dreň, pečeň, kosti, kostrové svalstvo, 
myokard či centrálny nervový systém. 
Gaucherova choroba je najrozšírenejšia 
sfingolipidóza s autozómovo recesívnou 
formou dedičnosti. V židovskej populácii 
je choroba veľmi častá – 1 : 450 – 1 500, 
prenášači 1 : 17, inak sa incidencia udáva 
podľa jednotlivých typov od 1 : 40 000 
do 100 000 (2, 3).

Etiológia
Pri Gaucherovej chorobe do-

chádza k akumulácii glukozylceramidu 
v bunkách makrofágového pôvodu v dô-
sledku deficitu β-glukocerebrozidázy. 
Nedegradovaný substrát sa hromadí 
v  bunkách monocyto-makrofágové-
ho systému a vznikajú tzv. Gaucherove 
bunky, ktoré sa nachádzajú v  jednotli-
vých tkanivách a orgánoch. Väčšinou ide 
o metabolicky aktívne orgány. Prvotne 
býva postihnutá kostná dreň, potom re-

tikuloendotel sleziny, Kuppferove bunky 
v pečeni, osteoklasty, ale aj ktorýkoľvek 
orgán či tkanivo, ako aj CNS, pľúca či 
oko (3, 4). 

Klinický obraz
Podľa orgánového postihnutia 

a  klinických príznakov rozdeľujeme 
Gaucherovu chorobu na 3 základné typy. 
Najčastejší typ 1 – non-neuronopatická 
forma, ktorý sa vyskytuje až v 94 %, bol 
nesprávne nazývaný tiež adultný typ. 
Prvé príznaky sa najčastejšie manifestujú 
už počas detstva, respektíve puberty. 
V detskom veku býva typickým prízna-
kom neprospievanie, nižší vzrast, ne-
skorší nástup puberty. Pacienti sa sťažujú 
na únavu, ľahkú tvorbu modrín, bolesti 
kostí, bolesti brucha. Splenomegália či 
kombinovaná hepatosplenomegália patrí 
k jedným z typických príznakov. Zvýšená 
krvácavosť je spôsobená útlakom červe-
nej kostnej drene ukladajúcim sa gluko-
cerebrozidom s následným poklesom kr-
votvorby. Prvé bývajú postihnuté trom-
bocyty potom erytrocyty a leukocyty (5). 
Akumulácia nedegradovaného materiálu 
v kostiach spôsobuje ich remodeláciu 
a útlak cievneho zásobenia. Dôsledkom 
bývajú intenzívne bolesti kostí, takzvané 
kostné krízy. Tento stav býva sprevá-
dzaný celkovými prejavmi ako zvýšená 
teplota, leukocytóza, zvýšenie zápalo-
vej aktivity. Kostné krízy sa nesprávne 
interpretujú ako akútna osteomyelitída, 
avšak hemokultúra býva opakovane ne-
gatívna. Môžu vznikať patologické frak-
túry (3). Mentálny vývoj je bez patológie. 
Typ 2 – akútna neuronopatická forma 
je najzávažnejšou formou GD. Príznaky 
sa objavujú už prenatálne či perinatálne, 
najneskôr v prvých mesiacoch života. 
Patrí k nim hepatosplenomegália, kache-
xia, retroflexia krku, rýchlo progredu-
júce neurologické postihnutie v zmysle 
bulbárneho syndrómu, myoklonickej 
epilepsie či atypický očný pohyb. Kožné 
postihnutie má väčšinou charakter kož-

nej ichtyózy typu collodion-baby. Časté 
sú dysmorfné rysy. K úmrtiu dochádza 
včasne, často do dvoch rokov (1). Typ 3 
– chronická neuronopatická forma sa 
vyskytuje približne u 5 % pacientov s GD. 
Manifestuje sa v skorom detstve podob-
nými príznakmi ako u pacientov s GD 
typ 1. Postupne sa však rozvíja aj neu- 
rologické postihnutie. V predškolskom 
či školskom veku sa objavujú atypické 
pohyby hlavy a očí, strabizmus, nystag-
mus, sekundárna epilepsia, myoklonic-
ké kŕče, tremor, dystónie, spomalenie 
psychomotorického vývoja až demencia 
(2). U niektorých pacientov sa rozvíjajú 
deformity hrudníka a chrbtice, tvorí sa 
až gibus. U ďalších je najzávažnejšie po-
stihnutie myokardu, chlopní aorty, často 
s masívnymi kalcifikáciami (4). 

Diagnostika
Výskyt Gaucherových buniek 

v kostnej dreni alebo v pečeni nie je pre 
diagnózu jednoznačne patognomický. 
Tieto bunky možno nájsť aj pri iných he-
matologických chorobách, pri malígnych 
lymfómoch a pri juvenilnej forme GM1 
gangliozidózy. U pacientov sledujeme 
elevovanú aktivitu chitotriozidázy, ktorá 
hovorí o narušenom makrofágovom sys-
téme. V prípade fyziologických hodnôt 
je dôležité určenie genotypu, či nejde 
o mutáciu v géne pre chitotriozidázu. 
Skríningovým testom je stanovenie en-
zýmovej aktivity zo suchej kvapky krvi. 
Na potvrdenie diagnózy je potrebné vy-
šetrenie enzýmovej aktivity glukocereb-
rozidázy v leukocytoch alebo fibroblas-
toch. Dopĺňa sa molekulárno-genetické 
vyšetrenie na určenie genotypovo-feno-
typovej korelácie. Je možná prenatálna 
diagnostika (5).

Terapia 
V minulosti sa využívala trans-

plantácia kostnej drene. Niektorí pacienti 
boli splenektomovaní. Odstránenie slezi-
ny sa v súčasnosti využíva len pri refrak-
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Je spôsobená genetickou mutáciou vedúcou k nedostatku, 
chýbaniu alebo porušenej funkcii lyzozómového enzýmu 
glukocerebrozidázy1. Nezmetabolizovaný substrát 
(glukocerebrozid) sa hromadí v lyzozómoch, čo vedie 
k progresívnemu poškodzovaniu tkaniva a orgánov.1

Gaucherova choroba
– ochorenie detí aj dospelých

Diagnostika pomocou suchej kvapky krvi
– genetické potvrdenie choroby
– stanovenie aktivity enzýmu glukocerebrozidázy
– stanovenie miery hromadenia (lyso-Gb1)
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Klinické prejavy Príznaky

Ľahké krvácanie a tvorba modrín2, 
krvácanie z nosa6

Anémia a únava2

Hepato/splenomegália
brušný diskomfort3

Bolesti kĺbov, kostí a chrbta, 
kompresívne zlomeniny4,
predčasná artróza. 
U detí – rastová retardácia, 
oneskorený nástup puberty.5

Znížený počet
krvných doštičiek

Znížená koncentrácia 
hemoglobínu

Zväčšenie pečene 
a sleziny

Zníženie hustoty 
kostnej hmoty

Odhaľme, čo je skryté
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térnom hypersplenizme a masívnej sple-
nomegálii. Pre pacientov s Gaucherovou 
chorobou bola ako prvá dostupná enzý-
mová substitučná liečba (ERT). ERT má 
podobu intravenózne podávaného enzý-
mu vyrobeného rekombinantnou tech-
nológiou. Upravuje hepatosplenomegá-
liu, zmierňuje postihnutie kostí, infiltrá-
ciu kostnej drene, osteopéniu a kostné 
bolesti, zlepšuje trombocytopéniu, ané-
miu a celkovú slabosť chorých. Najlepší 
efekt liečby sledujeme u pacientov bez 
postihnutia CNS, t. j. pri type 1. U pa-
cientov s typom 2 nie je ERT indikovaná. 
Ďalšou možnosťou liečby je aj perorál-
ne podávaná substrát redukujúca liečba 
(SRT – subtrate reduction therapy), ktorá 
využíva princíp redukcie patologického 

substrátu. Účinná látka je inhibítor a zni-
žuje glykolipidovú biosyntézu. Zložením 
patrí medzi malé molekuly, môže pre-
chádzať hematoencefalickou bariérou, 
reverzibilne inhibuje glukozylcerami-
dovú syntézu a tým znižuje akumuláciu 
patologického substrátu. Je indikovaná 
len pre dospelých pacientov (6).

Autor nie je v konflikte záujmov.
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