Projekt aktivneho vyhl’adavania pacientov s Gaucherovou chorobou

Gaucherova choroba je zriedkavé metabolické ochorenie. Je to dedi¢na lysozomalna thezaurismoéza, ktorej
pri¢inou je geneticky defekt lysozomalneho enzymu glukocerebrosidazy. Tento enzym je zodpovedny za
hydrolytické Stiepenie glukosylceramidu na glukdzu a ceramid.

Ochorenie je v SR vyznamne poddiagnostikované a pacienti byvaji c¢asto vedeni roky pod inymi
diagn6zami. Nakolko je ochorenie Vv dneSnej dobe lieCitelné a 0 Gispechu lieCby rozhoduje vcasna
diagnoza, je potrebné aktivne pristupovat’ k vyhl'adavaniu pacientov s tymto ochorenim.

Podra registra Gaucherovej choroby az 86% pacientov bolo diagnostikovanych hematologom na zaklade
dvoch najcastejsich priznakov: splenomegalie a trombocytopénie. Hematoldg tak zohrava kl'aicova tlohu
v procese diagnostiky. Je vel'mi pravdepodobné, Ze pacient S Gaucherovou chorobou navstivi prave Vasu
ambulanciu.

Slovensky projekt, ktorého garantom je doc. MUDr. Martin Mistrik, hlavny odbornik pre hematologiu
vySetrenych pacientov so splenomegaliou a/alebo trombocytopéniou bolo zachytenych spolu 7 pacientov
s Gaucherovou chorobou, ¢o predstavuje 3,6 % zachyt. Rovnako orientované projekty prebiehaji po celom
svete.

Na vysetrenie jedného pacienta je potrebné objednat’ si jeden skriningovy set. Sety st zdarma a objednat’ si
ich mézete prostrednictvom internetovej stranky:

www.spravnadiagnoza.cz

uzivatelské meno: spravna, heslo: diagnoza

Odobraté vzorky sa posielaji postou MUDr. Michaele MartiSovej z hematologickej kliniky v nemocnici sv.
Cyrila a Metoda v Bratislave.



http://www.spravnadiagnoza.cz/

