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GAUCHERI TOBI (TUUP 1)

ORPHA: 355 OMIM: 230800
Esinemissagedus 1: 57 000

Ulevaade
Gaucher’ tdbi on harvaesinev parilik haigus, mis pdhjustab kroonilist ja progresseeruvat

organkahjustust. Kdige sagedasemad haiguse ilmingud on organmegaalia, hematoloogilised
muutused ja luuhaigus. Erinevalt tlilp 1 ja 2 haiguse vormist, ei mdjuta tilip 1 Gaucheri tobi
kesknarviststeemi.

Tekkepohjused

Parilik informatsioon on kirjapandud ja kokku pakitud kromosoomidesse, mis asuvad kdikides
keharakkudes. Geen on DNA 16ik kromosoomis, mis maarab pariliku tunnuse. Gaucheri tobe
pOhjustab muutus 1. kromosoomis asuvas GBA geenis. Muutus tingib lisosomaalse ensttimi
beeta-glikosidaasi puudulikkuse, mistdttu kuhjub makrofaagidesse gliikosiiltseramiid (GL-
1). Neid rakke nimetatakse Gaucher’ rakkudeks.

Esinemissagedus
Gaucheri tdve esinemissagedus on ligikaudu 1 juht 57 000 elaniku kohta ning see esineb
vordselt nii meestel kui naistel.

Kliiniline pilt

Kliiniline pilt ja kulg on varieeruvad, mis tdhendab, et mdnel on haiguse raskema, teisel aga
kergema kuluga. Gaucheri tovega patsientidel vib areneda valja maksa ja pérna suurenemine
(hepatosplenomegaalia), trombotsiiiitide arvu vahenemine, aneemia ja luustiku muutused.
Trombotsilidid ehk vereliistakud on rakufragmendid, mis osalevad vere hiilibimisprotsessis ja
nende pohililesanne on veresoonte terviklikkuse tagamine. Mida vdaiksem on trombotsiitide
arv veres, seda suurem on veritsusrisk. Trombotsitopeenia avaldub kdige sagedamini
iseeneslikult tekkivate tappverevalumitena voi nahaaluste verevalumitena, mis kujutavad
endast vaikseid iimaraid lamedaid punaseid tapikesi, mis viitavad verejooksule kapillaaridest.

Luustiku kahjustus avaldub 70%-100% Gaucheri tdvega isikutest ja vdib viia invaliidistumiseni.
Patsientidel voib esineda luuvalusid, pseudoosteomiieliit ja osteonekroos. Luustiku kahjustuse
hulka kuuluvad veel osteopeenia ja osteoporoos, patoloogilised luumurrud. Patsientidel on
kirjeldatud ka kasvupeetust. Osteoporoos ehk luude hérenemine haarab kogu skeletti,
luutiheduse vahenemise téttu muutuvad luud hapraks ning suureneb luumurruoht.

Parandumine

Gaucheri tobi parandub autosoom-retsessiivselt. Autosoomne tahendab, et muutus on
autosoomses kromosoomis, mis on olemas nii mehel kui naisel ning seetéttu mojutab haigus
mdlemat sugu vordselt. Retsessiivne tdhendab, et haigus avaldub, kui haigestunu mélemad
geenialleelid kannavad muutust GBA geenis. Sellisel juhul kannab patsiendi kumbki vanem
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Jalgimine ja ravi

Gaucher’ tove ravi eesmark on GL-1 slinteesi ja Idhustumise tasakaalu saavutamine. Eestis on
voimalik ensliimasendusravi, mida viiakse labi veenisiseste infusioonidena haiglates iga kahe
nadala jarel. GL-1 siinteesi parssimine ehk substraadi reduktsiooni teraapia (SRT) on
alternatiivne raviviis, mis voimaldab labi viia suukaudset ravi kodus. SRT ravi eesmark on
viahendada GL-1 siinteesi ja valtida glikosilltseramiidi kuhjumist. Eliglustaat on suukaudne
GL-1 suntaasi inhibiitor, takistades gliiksosuiltseramiidi slinteesi ja valtides sellega GL-1
kuhjumist ning Gaucher’ haiguse valjakujunemist v6i vdimaldades juba valjakujunenud
simptomite leevendumist.

Oluline on kaia regulaarselt arsti juures kontrollis, hinnata haigusele iseloomulike simptomite
kulgu ajas ja jalgida verenaite (hGlUbimisstisteem, hemoglobiin, maksaenstimid jt markerid).

Prognoos
Gaucheri slindroomiga inimesed voivad 0Gige ravi ja meditsiinilise jalgimisega elada

taisvaartuslikku elu. Tavapopulatsiooniga vorreldes voib eluiga olla sama. Prognoos sdltub
haiguse raskusastmest ja kaasuvatest haigustest.
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