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Pravilna diagnoza pomeni, da lahko pravocasno ) - ) ([ [ ® DIAGNOZA
dobite pomo¢ ustreznih strokovnjakov. Zaradi O——D Nacionalna kontaktna tocka za redke bolezni Prrarlo i noncrao podiete e
narave dedovanja Gaucherjeve bolezni lahko

diagnoza poleg pomembnih posledic za vase
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ali strokovnjakom za genetiko o pripravi D G A U C H E RJ E VA B O I_ E Z E N

druzinskega drevesa.

Ceprav to ni diagnosti¢no orodie, lahko analiza druZinskega drevesa pomaga pri odloéitvi, ali bi bilo l N VA S A D R U Z I N A

potrebno testirati katerega od vasih sorodnikov. Vas zdravnik bo pripravil druZinsko drevo s kvadrati,
ki predstavljajo moske, in krogi, ki predstavljajo Zenske. Osenceni simboli so osebe z mutiranim
genom, medtem ko na pol osenceni simboli predstavljajo prenaSalce mutiranega gena. Ta preprosta Literatura
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Obvescanije clanov druzine, da jih morda ogroZa Gaucherjeva bolezen, je lahko nespodbudno. Vas
zdravnik, medicinska sestra ali svetovalec za genetiko vam lahko pomagajo poiskati najboljsi nacin,
kako obvestiti druzino. Da bi bili pripravljeni na iskren in uvideven pogovor s svojo druzino, se pred
pogovorom posvetuijte s temi zdravstvenimi delavci. Tako lahko pomagate do zgodnje diagnoze
tistih, ki so izpostavlieni tveganju. Obstajajo Stevilna zdruZenja bolnikov, ki lahko zagotovijo dodatne
informacije in podporo.

Gaucherjeva bolezen je redka dedna bolezen.

Ali obstaja zdravljenje Gaucherjeve bolezni? Upamo, da bo fa broura odgovorila na

N nekatera vprasania, ki jih morda imate o
Gaucherjeve bolezni ni mogoce pozdraviti, vendar so na voljo zdravila, ki lahko pomagaijo pri Vzr0k|hj ,ZnOk'h In S|mpfrom|h Gaucherijeve
nadzoru nad boleznijo. Va3 zdravnik lahko poizve, ali je zdravilo primerno za vas in katero zdravilo bo'?zn'l In o te_m: 'quo [E pOdedOVGr"O- V' .
bi bilo ustrezno. brosuri so tudi priporocila o tem, kaj storiti, ce

je vam ali vasemu druzinskemu ¢lanu
diagnosticirana ta bolezen.
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Simptomi Gaucherjeve bolezni se razlikujejo od osebe do osebe.' Pri nekaterih je Gaucherjeva bolezen
lahko blaga ali brez simptomov."? Najpogostejsi simptomi so:

o Povecan ali obcutljiv trebuh oz. abdomen®*

« Trajna krvavitev ali pogoste podplutbe?*

Simptomi, ki jih imajo nekateri bolniki z Gaucherjevo boleznijo*

Upocasnjena rast
(pri otrocih)**

Povecan ali obcutljiv
trebuh zaradi
povecane vranice
(znan kot
splenomegalija)**

Nepojasnjena trajna
krvavitev ali pogoste
podplutbe (zaradi
nizkega Stevila
trombocitov, znanega
kot trombocitopenija)**

Jetra so prav tako
lahko povecana
(znano kot
hepatomegalija)?

)
ki

BolecCine v
kosteh/sklepih
ali zlomi kosti**

*Ti simptomi niso specificni za Gaucherjevo bolezen in morda ne bodo potrdili diagnoze Gaucherjeve bolezni.
Ce ste v skrbeh, se posvetujte s svojim zdravnikom.

Kaj povzroca Gaucherjevo bolezen?

Gaucherjeva bolezen je redka dedna bolezen, ki jo povzroca pomanikanje, odsotnost ali
nepopolno delovanije encima, imenovanega glukocerebrozidaza.® Scasoma lahko to
povzroci kopicenje mascobnih snovi v celicah, imenovano glukocerebrozid. ¢

Gen, odgovoren za Gaucherjevo bolezen, se lahko prenese prek vec generacij in tako
lahko vpliva na Stevilne bliznje in daljne sorodnike.

Kako diagnosticiramo Gaucherjevo bolezen?

Simptomi Gaucherjeve bolezni so zelo razlicni in so lahko podobni Stevilnim drugim, bolj
pogostim stanjem.* To pomeni, da zdravniki ne morejo vedno zlahka diagnosticirati
Gaucherjeve bolezni, zato je postopek diagnoze pri nekaterih bolnikih lahko dolgotrajen.?
Ce pa vas zdravnik sumi, da bi lahko imeli Gaucherjevo bolezen, je diagnozo mogoce
potrditi s preprostim krvnim testom.

Kako se Gaucherjeva bolezen prenasa v druzini?

Gaucherjeva bolezen ni nalezljiva, temvec dedna bolezen, ki se lahko prenese s starSev na
otroke. Vsaka celica v cloveskem telesu vsebuje kromosome - strukture, podobne nitkam,
ki nosijo genetske informacije. Kromosomi obstajajo v parih. Za vsak par je eden od
kromosomov podedovan od matere in drugi od oceta.

Gen, odgovoren za Gaucherjevo bolezen, je na kromosomu 1.° Za razvoj Gaucherjeve
bolezni mora otrok podedovati dve kopiji kromosoma 1, ki vsebujeta mutirano razlicico
gena za Gaucherjevo bolezen (po enega od vsakega starsa).” Zato je Gaucherjeva
bolezen znana kot avtosomna recesivna bolezen.’”

Druge osebe so lahko prenasalci Gaucherjeve bolezni, ce imajo en kromosom, ki vsebuje
mutirani gen za Gaucherjevo bolezen, in en kromosom, ki vsebuje normalni gen.’”
Gaucherjeva bolezen se ne more razviti pri prenasalcu mutiranega gena, lahko pa
prenasalec prenese mutirani gen na svoje ofroke.”
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Avtosomno recesivho dedovanje

Ce sta oba star3a prenasalca - vsak ima en ®
mutirani gen za Gaucherjevo bolezen
(a)in en normalni gen ( A) - obstaja @

verjetnost 1 proti 4, da se bo pri njihovem
otroku razvila Gaucherjeva bolezen’

Oce

r kot j
prenasalec
AA Aa
. r-> @ Zdrav Otrok kot
ofrok prenasalec
Mati
@ kot

prenasalka
Aa aa
Otrok kot Obolel
prenasalec otrok

1 proti 4 (25-odstotna) verjetnost,
da bo otrok podedoval dve kopiji
mutiranega gena za Gaucherjevo
bolezen ( a) in se bo zato pri

njem razvila Gaucherjeva bolezen’

1 proti 4 (25-odstotna)
verjetnost, da bo otrok
podedoval normalni
kopiji gena (A) in se
zato pri njem ne bo
razvila Gaucherjeva AA
bolezen?’

Aa

2 proti 4 (50-odstotna) verjetnost,
da bo otrok podedoval samo eno kopijo mutiranega
gena za Gaucherjevo bolezen ( a ) zato bo prenasalec.”

escccccce

Te verjetnosti so enake pri vsaki nosecnosti.” Ce Ze imate tri otroke brez Gaucherjeve bolezni,
to ne pomeni, da se bo pri Cetrtem otroku zagotovo razvila bolezen.

Tudi Ce otrok podeduije dve kopiji mutiranega gena za Gaucherjevo bolezen,
se lahko resnost simptomov znatno razlikuje, zato nekateri nimajo ocitnih simptomov Gaucherjeve bolezni.




