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Znamy obecnie ponad 45 chordb spichrzeniowych (lysosomal
storage disorders; LSDs). Wystepuja one z czestoscig 1:5000
os6b. Najczestsza chorobg spichrzeniowsg jest choroba Gau-
chera, ktéra spotykana jest u 1:40 000 mieszkancéw Europy
i u 1:2000 mieszkancéw na niektérych terenach Izraela,
zwlaszcza w populacji Zydéw Aszkenazyjskich. Drugg
z choréb spichrzeniowych wystepujaca czesciej w populacji
Zydéw Aszkenazyjskich jest choroba Niemanna-Picka. Obie

choroby, pomimo ze kojarzone s3g przede wszystkim
z okresem dziecinstwa, mogg wystgpi¢ u oséb dorostych.
Wspélnym objawem klinicznym jest powiekszenie $le-
dziony. W badaniach laboratoryjnych moze wystapié niedo-
krwistosé, leukopenia lub matoplytkowosé o réznym stopniu
nasilenia. Wszystkie te objawy sklaniajg chorego do wizyty
u hematologa. Jednym z czedciej wykonywanych badan
diagnostycznych jest histopatologiczna ocena preparatéw
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szpiku pobranych metodg trepanobiopsji. Stwierdzenie obec-
nosci komoérek piankowatych moze sugerowac kazdg z tych
choréb, ale nie stanowi podstawy ich rozpoznania. Obie
choroby rozpoznawane sg na podstawie badan enzymatycz-
nych [1, 2]. Powodem, dla ktérego choroby spichrzeniowe
rozpoznawane sg zbyt rzadko, jest niedostateczna wiedza na
ich temat. Efektem tego jest do$¢ czeste opdznienie prawidto-
wej diagnozy od 1 do nawet 10 lat lub niepostawienie jej
wcale, co ma miejsce zwlaszcza w przypadku choroby Nie-
manna-Picka. W przypadku choroby Gauchera opdznienie
diagnozy i rozpoczecia leczenia doprowadza do znaczacego
nasilenia objawéw, mimo ze w wiekszos$ci sg one odwracalne
w przypadku wlaczenia enzymatycznego leczenia substytu-
cyjnego. W celu poprawy diagnostyki tych choréb zostaty
wprowadzone badania przesiewowe za pomocy testu suchej
kropli (dried blood spot test; DBS test).

Celem pracy byto oméwienie gtéwnych aspektéw doty-
czacych obrazu klinicznego i diagnostyki choroby Gauchera
i Niemanna-Picka oraz zaprezentowanie wstepnych wyni-
kéw zastosowania testu suchej kropli w diagnostyce tych
choréb.

Choroba Gauchera [3]

Choroba Gauchera jest najczesciej wystepujaca chorobg spi-
chrzeniowa spowodowang defektem genetycznym dziedzi-
czonym autosomalnie recesywnie polegajacym na deficycie
aktywnosci enzymu B-glukocerebrozydazy. Uniemozliwia to
rozktad glukocerebrozydu do glukozy i ceramidu. W efekcie
dochodzi do gromadzenia glukocerebrozydu wraz z agregujg-
cymi z nim lipidami i biatkami w lizosomach makrofagéw
tkankowych. Makrofagi tkankowe obecne sg przede wszyst-
kim w $ledzionie, watrobie, szpiku, kosciach, plucach
i w wezlach chtonnych. Zmienione patologicznie komoérki -
nazwane komoérkami Gauchera naciekajg narzady. Na

rycinie 1 przedstawiono komérke Gauchera w rozmazie
.v
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Ryc. 1 - Komérka Gauchera w rozmazie szpiku chorego
zdiagnozowanego w Klinice Hematoonkologii i
Transplantacji Szpiku UM. Barwienie H+E. Powiekszenie
1000 razy
Fig. 1 — Gaucher cell in the bone marrow aspirates of patient
with Gaucher disease diagnosed in Hematology Department in
Lublin. H&E staining. Magnification X 1000

szpiku kostnego u chorego zdiagnozowanego w Klinice
Hematoonkologii i Transplantacji Szpiku UM w Lublinie.

Postacie kliniczne

Obecnosc¢ lub brak objawdéw neurologicznych jest najwazniej-
szym kryterium podziatu klinicznego choroby Gauchera na
postac nieneuronopatyczng (typ I) i posta¢ neuronopatyczng
(typ II i III). Choroba Gauchera typu I wystepuje czesciej
w populacji kaukaskiej. W przeciwienstwie do postaci neuro-
nopatycznej, w typie I objawy kliniczne mogg wystgpic
w kazdym wieku, zwykle jednak po okresie dziecinstwa.
Choroba Gauchera typu II jest rzadsza (1:100 000) charaktery-
zuje ja szybki postep zmian neurologicznych, jak réwniez
zajecie narzadéw wewnetrznych, co doprowadza do zgonu
w ciggu pierwszych dwdch lat zycia. Objawy kliniczne typu III
choroby (wystepujgcego z czestoSciag podobng do typu II
choroby) narastajg wolniej, sg posrednie pomiedzy typem I
111, pojawiajg sie¢ w okresie dziecinistwa i prowadzg do zgonu
w 2. lub 4. dekadzie zycia.

Obraz kliniczny

Objawem klinicznym wysuwajacym sie na plan pierwszy jest
splenomegalia. Sledziona w przebiegu choroby moze powiek-
szy¢ sie wielokrotnie. Watroba powigksza sie zwykle 1,5-2-
krotnie. Wérdéd objawdéw hematologicznych wymienia sie
niedokrwisto$¢, matoplytkowos¢, leukopenie,
krzepniecia, podwyzszony poziom ferrytyny i niski poziom
witaminy B12. Nasilenie wiekszosci objawéw w typie I zwykle
jest niewielkie, wynika z obecnosci splenomegalii, hipersple-
nizmu i nacieczenia szpiku przez komoérki Gauchera. Obja-
wem mato charakterystycznym, ale w odczuciach chorych
bardzo wucigzliwym, jest zmeczenie. Wystepowanie tego
objawu najprawdopodobniej zwigzane jest z faktem, ze
u oséb cierpigcych na chorobe Gauchera spoczynkowe zuzy-
cie energii jest o 40% wieksze niz u zdrowych. Objawy kostne
wystepujg u okoto 80% chorych z typem I choroby. Moga one
by¢ réznorodne: poza przewleklymi lub napadowymi bélami
kostnymi stwierdza sie osteopenie, martwice kosci, obecnosc
ognisk osteolitycznych, zlamania patologiczne. Charaktery-
stycznymi zmianami kostnymi obserwowanymi w chorobie
Gauchera s3 znieksztalcenia dystalnego odcinka kosci udo-
wych przypominajace ksztatt kolby Erlenmeyera. Objawy
kostne majg zwykle charakter postepujacy i mogg doprowa-
dzi¢ do kalectwa. Czasami zwlaszcza w okresie wzrostu moga
wystapic¢ aseptyczne ,,kryzy bélowe kostne” dotyczace dystal-
nego odcinka kosci udowej i proksymalnego odcinka
piszczeli.

zaburzenia

Diagnostyka

Podstawg rozpoznania choroby Gauchera sg badania enzy-

matyczne:

1. Badanie aktywnosci glukocerebrozydazy w leukocytach.
U chorych aktywno$é enzymu wynosi <30% normy.

2. Badanie aktywnos$ci chitotriozydazy w surowicy krwi.
Aktywno$¢ chitotriozydazy, ktéra u chorych moze byé
nawet kilkaset razy wyzsza niz u zdrowych, odzwier-
ciedla  stopien  nagromadzenia  glukocerebrozydu
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