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ghid de diagnostic §i tratament

serologici pentru fibroza, steatoza, rezonanta migs :
: BOALA GAUCHER

¢lroscopia, elastometrie tranzitorie);
84 de trialuri clinice, cu consimtamantul informal il
lul, in scopul imbunatatirii metodelor de %mm::.;__
plol NAFLD/NASH.
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EFINITIE

~_ Boala Gaucher este o boald metabolica, transmisa genetic auto-
1l recesiv, determinata de un deficit de glucocerebrozid aza (enzima
tol in degradarea glucocerebrozidei, componentd cu structura
lipidica a peretelui celular).
~ Este cea mai frecventd maladie de stocaj lizozomal, consecintele
fiind determinate in special de acumularea intracelulara a
ratului enzimei deficitare la nivel hepato-splenic, renal, pulmonar,

Bhral si al maduvei osoase.

SIFICARE

e descriu trei tipuri de boala Gaucher:
. tipul 1, nonneuronopat, fir3 afectare a sistemulul nervos

central;

tipul 2, neuronopat acut, cu afectare precoce
progresiva a sistemului nervos central;

tipul 3, neuronopat cronic, cu afectare tardiva si
progresiva a sistemului nervos central.

si rapid

mai lent

Boala Gaucher are O prevalenta globala de aproximativ 1/75,000

nascutl,

Cea mai frecventda forma (90% din totalul cazurilor de boala
har) este cea nonneuronopatd, cu prevalenta generala de
DO, dar mai mare in randul evreilor ashkenaz = de provenienta
in cadrul acestora se estimeaza o
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