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Gaucher-kór

 Az elsőként leírt lizoszómális betegség

– Philippe Gaucher, 1882

 A leggyakoribb lizoszómális betegség

– Prevalencia 1:100000  (Askenázi zsidókban 1:400-2500)

– Magyarországon 35 ismert beteg (Gaucher-regiszter)

– A prevalencia alapján kb. 100 beteg feltételezhető

 Első enzimpótló kezelés

– Placentából kivont algluceráz, 1991 (Ceredase)

– Rekombináns imigluceráz, 1994 (Cerezyme)



Gaucher-kór patofiziológiája

 Glükocerebrozidáz enzim (savi β-glükozidáz) veleszületett defektusa

 Membránok felépítésében szerepet játszó szfingolipidek lebontása károsodik

 Glükocerebrozid felhalmozódás a makrofágokban

 Kóros makrofág aktiváció (Gaucher-sejtek)

 Aktivált makrofágok okozta szövet/szervkárosodás

 Több szervet érintő, krónikus progresszív betegség

Gaucher-sejt
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Glükocerebrozidáz gén (GBA) mindkét allélján kóroki mutáció
Kb. 300 mutáció, a leggyakoribbak: N370S, L444P*, 84GG, IVS2+1, D409H*

Csökkent enzimaktivitás, ↑-↑↑↑ glükocerebrozid

Klinikai tünetek

1-es típus
Nem neuropathiás

3-as típus
Krónikus neuropathiás*

2-es típus
Akut neuropathiás

– Nagyon ritka (1%)
– Csecsemőkor
– Gyors progresszió
– Súlyos idegrendszeri 

és visceralis tünetek

– Ritka (5%)
– Gyermekkor
– Lassú progresszió
– Horizontális szupranukleáris

tekintésbénulás
– Görcs, demencia, spaszticitás, 

extrapyramidális mozgászavar
– Változó súlyosságú visceralis

és csont tünetek

– Gyakori (> 90%)
– Gyermek-/felnőttkor
– Lassú progresszió
– Változó súlyosságú 

visceralis és csont tünetek
– Idegrendszeri tünetek 

nincsenek

Gaucher-kór klinikai formái



Charrow J et al. Arch Intern Med. 2000;160(18):2835-2843. 

Az esetek 1/3-a felnőttkorban kerül felismerésre

Diagnosztikus késés átlagosan 10-15 év
– Ritkán gondolunk rá
– Az enyhébb formákat nehéz felismerni

irreverzibilis komplikációk 



Hasi zsigeri szervek eltérései

 Splenomegalia (95%)
– Jelentős mértékű lehet (15x)
– Hypersplenia (thrombocytopenia)
– Infarktus, nekrózis, fibrózis

 Hepatomegalia (63%)
– Később jelentkezik, kisebb fokú (2-3x)
– Enyhe májenzim emelkedés lehet
– Infarktus, fibrózis (20%), epekő
– Ritkán cirrózis, HCC

 Belek érintettsége (ritka)
– Nyálkahártya Gaucher-sejt infiltráció
– Bármely bélszakasz érintve lehet
– Hasi fájdalom, emésztési zavarok, fogyás, hasmenés, véres széklet

Tapintható splenomegalia

Elődomborodó has

Hasi fájdalom

Haspuffadás, teltségérzet

Hasmenés/gyakori székürítés





Duodenalis mucosa Gaucher-sejt infiltrációja
Yoo-Mi Kim et al. BMC Med Genet 2017; 18: 55.



 Cytopenia a hypersplenia és csontvelő infiltráció miatt

– Thrombocytopenia (50%) – vérzékenység (petechiák,

zúzódások, menstruáció, műtétek)

– Anaemia (40%)

– Leukopenia

– Alvadási faktor hiány – vérzékenység

Hematológiai eltérések



Csontbetegség

Tünetek

– Krónikus csontfájdalom (27%) 

– Akut csontkrízis (9%)

– Patológiás törés

– Csigolya kompresszió

– Degeneratív arthritis

– Csontnövekedés elmaradása

Csontpatológia, 

radiológiai eltérések (81%)

– Infiltrált csontvelő

– Erlenmeyer-deformitás (47%)

– Osteopenia

– Csont infarktus 

– Osteonecrosis

– Osteosclerosis

– Osteolysis





Egyéb eltérések

 Fokozott anyagcsere – növekedésbeli elmaradás (34%)

 Nyirokcsomó megnagyobbodás 

– mesenterialis lymphadenopathia

 Tüdő
– alveoláris és intersticiális Gaucher-sejt szaporulat
– légúti fertőzések
– restriktív tüdőbetegség
– pulmonalis hipertenzió

 Hematológiai malignitások – myeloma multiplex

 Szív (ritka) – CMP, billentyű meszesedés

 Szem – pinguecula, corneahomály



Splenomegalia
± Hepatomegalia

Splenomegalia
egyéb okai?

Az alábbi eltérések értékelése
• Erlenmeyer-deformitás
• Szemmozgás zavar
• Növekedésbeli elmaradás
• Emelkedett ferritin-szint
• Emelkedett TRAP-szint

≥ 1 kritérium jelen van?

Gaucher-kór

Enzimhiány?

Csontvelő biopszia
(Gaucher-sejtek?)

Diagnosztikus algoritmus a Gaucher-kór koari felismerésére gyermekkorban
Di Rocco M. et al. Pediatric Blood Cancer 2014; 61 (11):1905-1909
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Gaucher-kór fő tünetei

Splenomegalia

Hepatomegalia

Hasi fájdalom 

(felhas, oldalsó szúró)

Haspuffadás, teltségérzet

Hasmenés/gyakori székürítés

Mesenterialis lymphadenopathia

Thrombocytopenia
következményei
(zúzódások, bőrvérzések, 
hypermenorrhoea)

Csontfájdalom

Növekedésbeli elmaradás

Fáradékonyság



 Splenomegalia esetén (enyhe esetben is!) gondoljunk Gaucher-kór

lehetőségére, különösen ha bármilyen fokú thrombocytopenia társul

hozzá, esetleg egyéb jellemző eltérések kíséretében (hepatomegalia,

hasi panaszok, csontérintettség)

 Gyanú esetén szűrő jellegű enzimaktivitás vizsgálat végzendő (SE I. sz.

Gyermekklinika, Anyagcsere laboratórium)

 A korai felismerés és kezelés fontos az irreverzibilis komplikációk

(avascularis csont nekrózis, máj, lép és csontvelő fibrózis, pulmonális

hipertenzió) megelőzésére

Összefoglalás





Masszív splenomegalia
>8 cm vagy >1000 g

CML

CLL

Limfóma

Hajas sejtes leukémia

Mielofibrózis

Trópusi fertőzések (leishmaniasis, krónikus malária)

Gaucher-betegség

Szarkoidózis

Autoimmun hemolítikus anémia

Diffúz lép hemangiómatózis





 Szupportív/palliatív
– Fájdalomcsillapítás
– Vérkészítmények
– Ortopédiai beavatkozások, ízületi protézis
– Splenectomiára már nincs szükség (hematológiai tünetek javulnak, de

fertőzésekre, osteonecrosisra, pulmonalis hipertenzióra hajlamosít)

 Enzimpótlás (elsőként választandó)
– Rekombináns DNS technológiával előállított glükocerebrozidáz
– Hematológiai-, visceralis- és csont tünetek jelentős javulása

– Tünetmentes állapot érhető el
– Biztonságos, kedvező mellékhatás profil

 Szubsztrát redukció (csak ha az enzimpótlás nem alkalmazható)

Gaucher-kór kezelése
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