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Gaucherova choroba

ÂAutoz·movo reces²vne dediļn® metabolick® 
ochorenie

ÂNajļastejġie sa vyskytuj¼ce lyzoz·mov® 
ochorenie

Â Incidencia: 1:50 000 - 100 000



Biochemick§ pr²ļina

ÂDeficiencia enzĨmu ȁ-glukozid§zy



GBA

Â1q21

Â11 ex·nov, 10 intr·nov

Âop²sanĨch pribliģne 300 mut§cii

Lieļba

ÂPod§vanie chĨbaj¼ceho enzĨmu- enzĨmov§ 
substituļn§ terapia (ERT)



Ciele pr§ce

ZabezpeļiŠ komplexn¼ diagnostiku pacientov s 
Gaucherovou chorobou

Â UskutoļniŠ biochemick¼ diagnostiku pomocou vyġetrenia 
aktiv²t ȁ-glukozid§zy v leukocytoch

Â Na kontrolnĨch vzork§ch stanoviŠ referenļn® hodnoty 
enzĨmu chitotriozid§zy a zistiŠ ļi s¼ zmeny v z§vislosti 
od veku a pohlavia jedincov

Â UrļiŠ aktivitu chitotriozid§zy u pacientov a sledovaŠ 
aktivity u pacientov s ERT

Â ZaviesŠ molekul§rno-genetick® met·dy na identifik§ciu 
mut§ci² v GBAg®ne



VĨsledky ïbiochemick§ 

diagnostika

Pacient ļ.ȁ-glukozid§za 

(nmol.hod.mg -1)

ȁ-galaktozid§za 

(nmol.hod.mg -1)

1. 0,01 139

2. 1,7 132

3. 0,37 69

4. 0,3 149

5. 0,5 48

6. 1,0 73,2

7. 0,77 110

8. 0,45 136

Nameran® aktivity u pacientov s Gaucherovou chorobou

(referenļn® hodnoty: 4 �±12 nmol.hod.mg-1)


