ostabienie; uczucie

X postac ostra postac¢ podostra R 0
typ nieneuronopatyczny neuronopatyczna neuronopatyczna Zmeczenia,
(postac dorostych) (postaé niemowleca) (postaé mtodziericza)

zaburzenia

CHOROBA GAUCHERA  -....>,

narzgdu wzroku

Jest chorobg ultrarzadka (wystepuje rzadziej, niz z czestotliwoscig 1 na 50 000 urodzen).

Jest uwarunkowana genetycznie i dziedziczona

W sposob autosomalny recesywny. ataki

(MATKA 0JCIEC, "

Nalezy do lizosomalnych NOS|CIEI‘KA NOS|CIEI-
M DZIECKO DZIECKO ZDROWE CHORE ()

NOQICIEL NOSICIEL DZIECKO DZ'ECK0 &
niedokrwistos¢
\ ( (anemia)

chromosom 1 z kopiami genu wadliwie kodujgcego enzym

powiekszenie watroby
i/lub $ledziony
(organomegalia)

V

beta-glukocerebrozydaze od obydwojga rodzicow I
X’ ; ,%%‘ zaburzenia e
gromadzenie si¢ nieroztozonych substancji ttuszczowych w narzgdach ma’rop’rytkowosc krzepniecia

/

krwawienia,
wylewy podskorne,
obfite miesigczki
(hypermenorrhoea)

boéle kostne,
tamliwosc¢
kosci

9% U niektérych pacjentéw,
w zaleznosci od typu choroby.



