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GAUCHEROVA BOLEST
- DIFERENCIJALNA DIJAGNOZA U PEDIJATRIJSKOJ REUMATOLOGUI

GAUCHER DISEASE
- A DIFFERENTIAL DIAGNOSIS IN PAEDIATRIC RHEUMATOLOGY

Lana Tambié-Bukovac' ¢ Marija Jelu$i¢' ¢ Kristina Poto¢ki? ® Ivan Mal¢ié¢' * lvo Barié¢'

Gaucherova bolest javlja se u tri oblika kojima su
zajednicki manjak lizosomne glukocerebrozidaze i na-
kupljanje glukocerebrozida u visceralnim organima. Tip
1 (kroni¢ni tip) klinicki se ocituje hepatosplenomegali-
jom, anemijom, trombocitopenijom, sklonosti krvarenju,
promjenama na kostima, te katakad leukopenijom i pluc-
nom bolescu.

Prikazujemo djevojcicu u dobi od 8 godina u koje
je postavljena dijagnoza Gaucherove bolesti tip 1 nakon
gotovo pet godina obrade u razli¢itim bolnicama. U dobi
od 2,5 godine po prvi put je lijeCena u nasoj Klinici zbog
limfadenitisa na vratu i ubrzane sedimentacije. Od trece
godine zZivota redovito se kontrolira u Hematoloskoj am-
bulanti zbog anemije i splenomegalije, uz ubrzanu sedi-
mentaciju nedokazane etiologije, zbog ¢ega je u jednom
navratu 2001. godine obradivana i na naSem Reumatolos-
kom odjelu, pod sumnjom na mezenhimopatiju. U¢inje-
nom obradom nije nadeno elemenata za postavljanje tak-
ve dijagnoze. Na redovitim kontrolama kod hematologa
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perzistira blaza anemija, umjereno ubrzana sedimenta-
cija, bez sigurnih parametara za talasemiju (koja anamnes-
ticki postoji u obiteljskoj anamnezi). U dobi od 8 godina
djevojcica je po treéi puta hospitalizirana radi znacajne
anemije (Hb 82, Hct 0,23), trombocitopenije (103x10°/1),
limfocitoze (ly 80%) uz ubrzanu sedimentaciju (110 mm/h)
inormalnu vrijednost C-reaktivnog proteina (<2,0 mg/1).
U punktatu kostane srzi nadu se karakteristi¢ne stanice za
Gaucherovu bolest. Snizena kataliticka koncentracija b-
glukozidaze u homogenatu leukocita i izrazito visoka kata-
liticka koncentracija serumske hitotriozidaze potvrdile su
dijagnozu Gaucherove bolesti.

Smatramo da bi Gaucherova bolest tip 1 trebala
biti ukljucena u diferencijalnu dijagnozu u pedijatrijskoj
reumatologiji buduéi da se o¢ituje anemijom, tromboci-
topenijom, hepatomegalijom i promjenama na kostima
koji su uobicajeni znaci reumatoloskih bolesti u djece.

Kljucne rijeci: Gaucherova bolest, pedijatrijska
reumatologija
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