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Streszczenie

Wstep. Choroba Gauchera jest jedna z rzadkich choréb wystepujacych na $wiecie. Polega na braku lub matej
aktywnosci enzymu glukocerebrozydu. Mozemy wyrdznic jej trzy typy. Leczenie typu 1 i 3 polega na dozylnej
enzymatycznej terapii zastepczej. Objawy, w zaleznos$ci od typu, maja zréznicowany charakter. Material i metody.
Przeanalizowano nastepujace bazy danych: PubMed, Google Scholar, Mendeley. Przedstawiono schematy PRISMA
do poszczegoélnych powiklan w chorobie Gauchera. Wrioski. Ratownik medyczny, podczas badania fizykalnego
pacjenta z chorobg Gauchera musi wykaza¢ si¢ niezwykla czujno$cia, poniewaz objawy daja obraz nieswoistej
jednostki chorobowej. Postepowanie w przypadku objawdw choroby nie rézni si¢ znaczaco od postepowania
zgodnego z aktualnymi wytycznymi. Anestezjologia i Ratownictwo 2020; 14: 18-27.

Stowa kluczowe: choroba Gauchera, ratownictwo medyczne, choroba rzadka
Abstract

Background. Gaucher’s disease is one of the rare diseases occurring in the world. We can distinguish three
types. It consists in the lack or low activity of the glucocerebroside enzyme. Treatment types 1 and 3 consist of
intravenous enzyme replacement therapy. Symptoms, depending on the type, have a different nature. Material
and methods. The following databases were analyzed: PubMed, Google Scholar, Mendeley. PRISM A diagrams for
individual complications in Gaucher disease are presented. Results. The paramedic, during a physical examination
of a patient with Gaucher’s disease, must be extremely vigilant, because the symptoms give a picture of a non-
specific disease entity. Management of symptoms of the disease is not significantly different from management
according to current guidelines. Anestezjologia i Ratownictwo 2020; 14: 18-27.
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Wstep sklasyfikowanych jako choroby rzadkie. Dotycza one
okoto 6-8% mieszkancéw Unii Europejskiej. Dane

Pojecie choroby rzadkiej mozemy scharakteryzo- statystyczne moéwia, ze u 1 na 17 mieszkancéw Unii
wa¢ jako zjawisko dotyczace niewielkiej liczby populacji Europejskiej zostanie zdiagnozowana choroba rzadka
[1]. Zgodnie z wytycznymi europejskimi, przypadlosé [2]. Dlugo$¢ zycia pacjentéw z rozpoznana rzadka
mozemy zakwalifikowa¢ jako chorobe rzadka, gdy choroba w wiekszosci przypadkow zostanie skrocona
dotyka 1 osoby na 2000 mieszkancéw. W pismien- - okoto 60% chorych cierpigcych z powodu rzadkiej
nictwie zostalo scharakteryzowanych 5000 choréb choroby umrze wczeéniej, niz osoby niecierpiace
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z tego powodu. Gléwnymi przyczynami wystepowa-
nia chorob rzadkich sg czynniki genetyczne, ktérych
przebieg kliniczny jest stosunkowo ci¢zki. Choroby
te najczedciej ujawniaja swoje symptomy w wieku
dziecigcym [1].

Choroby rzadkie czesto byly okreslane jako
»choroby sieroce”. Poczatkowe nikle zainteresowanie
pacjentami z tym rodzajem choréb powodowalo, ze
czuli si¢ oni odrzuceni przez spoleczenstwo, politykow,
a takze systemy opieki zdrowotnej. Okreslenie takie
wynikalo réwniez z tego, ze koncerny farmaceutyczne
poczatkowo nie byly zainteresowane opracowywaniem
skutecznych lekéw i terapii, poniewaz mala liczba
chorych nie dostarczataby odpowiednich dochodow
[3]. Nie wszystkie choroby rzadkie sa chorobami
pochodzenia genetycznego, jednak zdecydowana
wiekszo$¢ choréb uwarunkowanych genetycznie sta-
nowi choroby rzadkie. Charakteryzuja si¢ one swoim
postepem w ciagu zycia, sg ciezkie i stosunkowo trudne
w leczeniu. Ujawniajg si¢ one najczesciej w wieku dzie-
cigcym, jednak w przypadku okoto 50% choréb objawy
kliniczne ujawniaja sie dopiero w wieku dorostym [3].

Cel pracy

Celem pracy bylo okreslenie i oméwienie najczest-
szych objawdéw choroby Gauchera, z ktérymi moze
spotka¢ sie ratownik medyczny w swojej praktyce
zawodowe;j.

Materiat i metody

Usystematyzowano dostepng wiedz¢ w oparciu
o dostepne pis$miennictwo. Ponizej przedstawiono
schematy PRISMA do poszczegdlnych powiktan w cho-
robie Gauchera. Przeanalizowano nastgpujace bazy
danych: PubMed, Google Scholar, Mendeley. Schematy
wyszukiwania wg PRISMA zostaly przedstawione
w konkretnych powiktaniach przy ich omawianiu.

Wprowadzenie

Choroba Gauchera jest zaliczana do grupy choréb
heterogennych. Jej najci¢zsza posta¢ moze prowa-
dzi¢ do $mierci w lonie matki lub jako ciezka, ostro
postepujaca choroba degeneracyjna osrodkowy uktad
nerwowy (OUN) prowadzi do $mierci w pierwszych
latach Zycia. Ponadto u czeéci pacjentéw choroba ma
przebieg niezwykle fagodny, w niektérych przypad-
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kach bezobjawowy nawet do osiagniecia dorostosci [4].
Jest to wrodzona choroba lizosomalna spichrzeniowa,
ktdrej przyczyna jest zbyt mata aktywnos¢ enzymu glu-
kocerebrozydazy, ktory jest zalezny od dziedziczonych
mutacji genu autosomalnie recesywnie GBAL. Enzym
ten ma za zadanie rozktad glukocerebrozydu, ktory jest
waznym budulcem bfon komérkowych. Na skutek cho-
roby Gauchera dochodzi do kumulacji nierozlozonego
glukocerebrozydu w komoérkach, poniewaz enzym glu-
kocerebrozydazy wykazuje swoje obnizone dzialanie.
Zjawisko to zachodzi w réznorakich tkankach i orga-
nach o innym stopniu nasilenia, natomiast najbardziej
w ukladzie monocytéw-makrofagdw, jako nastepstwo
ich aktywnosci fagocytarnej. Komoérkami Gauchera
mozemy okresli¢ makrofagi wypelnione glukocere-
brozydem. Charakterystyczne powigkszenie organdw
(np. Sledziony czy watroby), wystepujace w tym scho-
rzeniu jest spowodowane naciekaniem tych komorek.
Komoérki Gauchera powodujg réwniez niewydolnosé
szpiku kostnego czy ukiadu kostnego [4,5]. W tym
momencie znanych jest okoto 300 mutacji genow, ktore
powoduja chorobe Gauchera. Objawy gtéwnie zaleza
od dysfunkcji ukltadu monocytéw-makrofagéw, jednak
podzial na typy kliniczne choroby wyréznia si¢ na
podstawie wystepujacych zaburzen neurologicznych.
Mozemy wyrdzni¢ 3 typy choroby: typ I charaktery-
zuje si¢ brakiem objaw6w neurologicznych, natomiast
w chorobie typu II i III te objawy wystepuja. Do
pozostalych objawow klinicznych choroby mozemy
zaliczy¢: hepatomegalie, hiperspemizm, maloplytko-
wos¢, niedokrwisto$é, a takze dolegliwo$ci zwiazane
z ukfadem kostnym [4].

= Typl

Jest to najcze$ciej wystepujacy typ choroby,
nazywany czesto typem dorostych, gdyz jego objawy
manifestuja sie w wieku 10-70 lat, w zalezno$ci od
stopnia zaawansowania choroby. Resztkowa aktywno$¢
enzymu jest zachowana, co powoduje, ze przebieg
choroby jest najtagodniejszy w poréwnaniu z innymi
typami. Dzieki temu pacjenci z tym typem choroby
nie wyrdzniaja sie na tle 0oséb nieleczonych z powodu
choroby Gauchera. Typowymi objawami sa: prze-
wlekte zmeczenie, maloptytkowos¢, niedokrwistosé,
powigkszenie $ledziony i watroby, a takze objawy ze
strony ukladu kostnego. U pacjentéw z tym typem
choroby moze doj$¢ do zawatu $ledziony czy marsko-
$ci watroby. Dolegliwoéci ze strony ukladu kostnego
moga wystepowaé w 3 postaciach. Pierwsza z tych
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postaci moze wystepowac jako choroba ogniskowa,
spowodowana przez zawaly kosci z powodu zakrzepicy
czy stanow zapalnych. Choroba ogniskowa powoduje
nieodwolalne uszkodzenie uktadu kostnego w postaci
osteosklerozy i osteokrozy. Druga posta¢, moze mie¢
charakter lokalny, w okolicy szpiku kostnego zajetego
przez komoérki Gauchera, co prowadzi do zmiany
grubosci warstwy korowej kosci, znieksztatcen kosci
dtugich czy ztaman kompresyjnych. Trzecia postaé
moze wystepowaé w formie uogélnionej osteopenii
i osteoporozy.

« TypIl

Jest to rzadko wystepujacy typ choroby (tzw. typ
niemowlecy), jednak charakteryzuje si¢ on bardzo
agresywnym inieuleczanym przebiegiem. W wiekszo-
$ci przypadkow jest on diagnozowany w 3-6 miesigcu
zycia. Gléwnymi objawami tego typu sa: trudnosci
w polykaniu i przyjmowaniu pokarméw, co czesto
prowadzi do zachtystowego zapalenia pluc, napady
skurczu krtani, zez zbiezny czy sztywno$¢ migsniowa.
Skuteczne leczenie tej postaci nie wystepuje i najcze-
$ciej do zgonu dziecka dotknigtego chorobg dochodzi
przed 3 rokiem zycia.

= TyplIll

Objawy tego typu schorzenia (tzw. mtodzienczego)
wystepuja w wieku dziecigcym, jednak w niektdrych
przypadkach niepokojace oznaki mozna bylo zaobser-
wowaé w wieku nastoletnim. W typie 3 choroby, oprocz
objawéw wystepujacych w typie 1, mozna dodatkowo
zaobserwowac objawy neurologiczne w przebiegu zaje-
cia OUN. Jednym z pierwszych objawdw sa nieprawi-
dlowe ruchy gatek ocznych, natomiast z biegiem czasu
dochodzg inne objawy neurologiczne, takie jak: ataksja,
parapareza spastyczna, padaczka miokloniczna, utrata
koordynacji ruchowej, trudnosci w uczeniu sig, a takze
postepujaca demencja. Nalezy pamieta¢, ze kazdy przy-
padek jest inny, wiec nie u kazdego pacjenta choroba
bedzie manifestowac te same identyczne objawy. Posta¢
ta ma ciezki przebieg, $mier¢ pacjentéw nieleczonych
wystepuje przewaznie w wieku okolo 12 lat; pacjenci
leczeni dozywaja wieku wczesno dorostego [4-6].

Diagnostyka
Choroba Gauchera jest bardzo zréznicowanym

schorzeniem, w zalezno$ci od typu moze spowodo-
wa¢é przedwczesng $mier¢ w fonie matki, u niektérych
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pacjentéw moze powodowac ciezkie objawy, a u czesci
chorych moze przebiega¢ bezobjawowo lub z objawami,
ktdre nie sa szczegdlnie uciazliwe. Dawniej wystepujace
objawy kliniczne, a takze obecno$¢ komorek Gauchera
w materiale aspiracyjnym uzyskanym po biopsji
watroby, $ledziony czy szpiku kostnym, stanowity
podstawe do rozpoznania choroby Gauchera u pacjen-
tow. Aktualnie do potwierdzenia choroby niezbedne
jest oznaczenie aktywnosci B-glukocerebrozydazy
w leukocytach krwi albo hodowanych fibroblastach
skory. Dodatkowe badania krwi demonstruja zabu-
rzenia krzepliwo$ci krwi, niedokrwisto$¢ czy mato-
plytkowos¢. Od niedawna komdrki Gauchera mozna
stwierdzi¢ badajac leukocyty z krwi kapilarnej. Badanie
to nazywane jest ,testem suchej kropli” i pozwala na
bardzo szybka i malo inwazyjna diagnostyke choroby
Gauchera. Badanie przedmiotowe ukazuje patologiczne
powiekszenie watroby i/lub $ledziony. Badania radio-
logiczne réwniez ukazuja powickszenie narzadow,
a takze zmiany kostne. Aby potwierdzi¢ wystapienie
choroby nalezy réwniez przeprowadzi¢ badanie gene-
tyczne, ktére pozwala okresli¢, czy ma miejsce jedna
z trzech rodzajéw mutacji genetycznej. Okreslenie
rodzaju mutacji moze okresli¢, czy beda wystepowaé
objawy ze strony OUN. Istnieje mozliwo$¢ diagnostyki
prenatalnej, polegajacej na zaobserwowaniu stopnia
aktywnosci enzymu w kosmkach kosmoéwki, a takze
w hodowli komérek ptynu owodniowego [5].

Leczenie

Najwazniejszymi celami leczenia choroby jest
ograniczenie czy zahamowanie postepu choroby,
poprawa wynikéw hematologicznych, zmniejszenie
powigkszonych narzadéw, zwalczenie dolegliwoéci ze
strony ukladu kostnego, a takze polepszenie jakosci
zycia pacjentéw [5]. Obecnie do leczenia choroby
Gauchera stosuje si¢ enyzmatyczng terapie zastepcza
(ang. enzyme replacement therapy — ERT). Terapia
enzymatyczna wskazana jest dla wszystkich dzieci
z rozpoznang choroba typu 1i 3. Terapia ta wskazana
jest u pacjentéw dorostych z rozpoznanym typem 1
choroby. Wszyscy pacjenci muszg spetnia¢ kryteria,
ktore pozwalajg na rozpoczecie leczenia. Leczenie
dzieci z typem 2 choroby nie jest zalecane, poniewaz
terapia nie przynosi efektdéw, a najczeéciej $mierc
dziecka ma miejsce w ciggu kilku lat. W tym momencie
w Unii Europejskiej sg zarejestrowane dwie substancje,
stuzace do prowadzenia terapii enzymatycznej w cho-
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robie Gauchera. Jednym z preparatow jest Cerezyme®
(Genzyme), zawierajacy w swoim skiadzie imigluceraze
oraz drugim VPRIV® (Shire HGT), zawierajacy vela-
gluceraze-alfa. Obydwa leki podaje si¢ droga dozylna
przez cale zycie co 2 tygodnie. Dawka leku zalezna
jest od typu choroby i wieku pacjenta i wynosi okoto
15-60 jednostek/kg masy ciata. Do poprawy wynikow
morfologii i zmniejszenia powiekszonej watroby czy
$ledziony przewaznie dochodzi po 6-12 miesigcach od
rozpoczecia leczenia [4]. Istnieje rowniez inna metoda
leczenia — jest to terapia redukcji substratowej (ang.
substrate reduction therapy - SRT). Substancja czynna
jest miglustat. Lek ten stosuje sie u pacjentow, u ktérych
nie mozna stosowac leczenia enzymatycznego ERT.
Terapie te stosuje si¢ w chorobie typu 1, cho¢ trwaja
badania nad wykorzystaniem w leczeniu typu 3 sko-
jarzenia miglustatu z duzymi dawkami imiglucerazy.
Zaleta takiej terapii jest mozliwo$¢ przejscia miglustatu
przez barier¢ krew-mozg. Dodatkowo, charakteryzuje
sie on dluzszym czasem pottrwania w mdzgu, anizeli
w surowicy krwi. Usuniecie $ledziony (splenekto-
mia) nie jest zalecane, gdyz jej usuniecie spowoduje
nagromadzenie komdrek Gauchera w pozostatych
narzgdach [5].

Epidemiologia

Choroba Gauchera dotyczy wszystkich grup
etnicznych, co oznacza, ze wystepuje ona na calym
$wiecie. Na zachodzie odnotowuje si¢ okoto 1: 100
000-200 000 przypadek choroby. Jako ciekawostke
nalezy potraktowa¢ fakt, ze dotad nie odnotowano
przypadku choroby na Islandii. Niektére obszary
geograficzne i ludno$¢, ktora zyje na ich terenach sg
bardziej narazeni na wystgpienie choroby. Na péinocy
Szwecji czesto$¢ wystepowania choroby wynosi okoto 1
przypadek na 10 000 mieszkancéw. Dane statystyczne
mowig, Ze najbardziej narazona na zachorowanie jest
ludnosé¢ zydowska o pochodzeniu wschodnioeuropej-
skim (Zydzi Aszkenazyjscy) - czesto$¢ wystepowania
choroby okresla si¢ w granicach 1 zachorowanie na
450-1000 os6b [4]. Choroba Gauchera typu 1 w skali
$wiatowej jest szacowana na 1: 50 000- 1:100 000 oséb.
W badaniu prowadzonym we Francji oszacowywano
0,74 przypadkéow choroby na 100 000. W 2000 roku
badanie okreslajace liczbe 0séb chorych okreslono
jako 0,33/ 100 000 o0s6b, jednak badanie powtérzone
w 2012 roku méwilo o 0,67 przypadkéw na 100 000
0s6b. Roznica ta moze wynikaé z szerszego obszaru
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kraju, ktéry zostal poddany badaniom (436 oséb
w 2012 roku, w poréwnaniu do 155 0séb badanych
w 2000 roku). Badania przeprowadzone w Czechach
wahaly sie w przedziale 1,13 do 1,75 na 100 000 zywych
urodzen w populacji australijskiej. Biorgc pod uwage
podzial choroby na trzy wyodrebnione typy ze wzgledu
na objawy, mozemy powiedzie¢, ze typ 1 choroby jest
najczestszym i wystepuje w 94% przypadkow stwier-
dzonym w $wiecie zachodnim. Pozostale typy choroby,
czyli typ 2 i typ 3 sg stosunkowo rzadsze niz typ 1
iokresla sie, ze wystepuja u 1 osoby na 100 000-300 000
urodzen [7]. W badaniach przeprowadzonych na
terenie Standéw Zjednoczonych w latach 1950-2010,
uwzgledniajgcych 184 przypadkéw $mierci oséb
z rozpoznang choroba Gauchera typu 1, u ktérych nie
zastosowano odpowiedniego leczenia, stwierdzono,
ze gtéwnymi przyczynami $mierci byly nowotwory
zlosliwe, samobdjstwo i przedawkowanie lekow, mar-
sko$¢ watroby, a takze posocznica. Kolejnymi przyczy-
nami zgondw byly réwniez: krwawienie z przewodu
pokarmowego, powiklania po usunieciu $ledziony,
nadci$nienie plucne czy tez parkinsonizm. Grupa
badawcza zawierata 111 mezczyzn/184 oséb, co daje
60,3%. Wickszos¢ badanych byla pochodzenia aszke-
nazyjskiego zydowskiego — 124/184 oséb [8].

Wyniki

W zaleznosci od typu choroby, pacjenci cier-
pia w swoim zyciu na réznorakie objawy choroby
Gauchera. Stosunkowo niegrozne stany i schorzenia
dla populacji 0séb zdrowych, dla pacjentéw z cho-
robg Gauchera moga okaza¢ si¢ powazne. Ratownik
medyczny, przeprowadzajac badanie przedmiotowe
i podmiotowe musi mie¢ to na uwadze. Ze wzgledu
na typ choroby mozemy wyrdzni¢ wybrane stany
chorobowe. W typie pierwszym dominuja objawy
hematologiczne, a takze ze strony ukladu kostnego,
takie jak maloplytkowosc¢, ktora zostala zaobserwo-
wana u wiekszosci nieleczonych pacjentéw z choroba
Gauchera typu 1. Badania przeprowadzone przez
International Collaborative Group Gaucher Registry
wykazaly wystepowanie jej tagodnej postaci u 40%
pacjentdw, natomiast objawy umiarkowanej malo-
plytkowosci stwierdzono u 45%, a 15% chorych
wykazuje cigzka maloptytkowos$¢. Nalezy pokresli¢,
ze maloplytkowos¢ w chorobie Gauchera ma swoje
podstawy w stopniu zajecia szpiku kostnego przez
komorki Gauchera, a takze od hipersplenizmu, jednak
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nie zauwazono powiazan z powiekszeniem $ledziony.
Moze to $wiadczy¢ o innych powodach wystepujacej
niedokrwistosci, takich jak stopniowe zajecie szpiku
kostnego przez komérki Gauchera, niedobér witaminy
B12 i zelaza, hemoliza czy tez zaburzenia w transpor-
towaniu i prawidlowym metabolizmie Zelaza.

Jednoczesne powiekszenie §ledziony i watroby,
czyli hepatosplenomegalia, a takze splenomegalia czy
limfadenopatia sg objawami, dzigki ktérym mozna
podejrzewa¢ chorobe Gauchera. Patologiczne powiek-
szenie narzadéw spowodowane jest zajeciem ich
przez komorki Gauchera. W niektorych przypadkach
w powiekszonych narzadach, wystepuja fagodne guzki,
ktére moga sugerowaé zmiany o podtozu nowotwo-
rowym.

U pacjentéw, u ktérych rozpoznano chorobe,
stwierdzono, Zze moga wstepowac réwniez zaburzenia
funkcjonowania czynnikow krzepniecia krwi, a takze
plytek krwi. Zaburzenia zwigzane z krzepliwoscia krwi
wystepujace w chorobie Gauchera majg zréznicowane
pochodzenie. Poziomy czynnikéw krzepniecia II, V,
VII, VIII, IX, X, XI, XII sa obniZone u niektérych
chorych. Agregacja ptytek krwi takze moze przebiegaé
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w nieprawidlowy sposéb, co zwieksza ryzyko

krwawien §luzéwkowych, ktore moga wystepowac
nagle. Biorac to pod uwage, u pacjentéw z choroba
Gauchera ryzyko krwawien jest stosunkowo wysokie
podczas zabiegdw dentystycznych, podczas porodu czy
w czasie zabiegéw chirurgicznych [4,5].

Kolejnym objawem choroby typu pierwszego
jest niedokrwisto$¢ i trombocytopenia ponizej
<80 tys./mm’. Gléwnymi objawami takich zaburzen
jest latwe powstawanie siniakow na ciele, ostabienie
i zmeczenie. Niedokrwisto$¢ w chorobie Gauchera
wywodzi sie z niszczenia przez

powigkszona sledziong elementéw morfotycznych
krwi. Leczenie niedokrwistoéci polega na stosowaniu
czynnikéow stymulujacych erytropoeze, a takze na
suplementowaniu preparatami zelaza, najczesciej jest
ono podawane w postaci wlewéw dozylnych [9].

Zawal §ledziony moze mie¢ miejsce w przy-
padku zatkania naczyn przynalezacych do $ledziony.
Przyczyna moze by¢ zator lub zakrzepica naczynia.
Poprzez mocne ukrwienie §ledziony (przeptywa przez
nia 5% pojemnosci minutowej serca) jest ona podatna
na zatory [10]. Istnieje wiele zaburzen krwotocznych,

TabelaI. Zawal §ledziony w chorobie Gauchera - literatura dostepna wg schematu PRISMA

TableI.  Spleen infarction in Gaucher disease

Wyniki zidentyfikowane przez wyszukiwanie

i petnego tekstu)
(n =60)

Identyfikacja

w bazie danych (na podstawie stéw kluczowych

Wyniki zidentyfikowane poprzez reczne
wyszukiwanie w bazie danych czasopism
(2009-2019)

(n =52)

Wyniki po odrzuceniu duplikatow

17)

Przegladane wyniki
(n=17)

Wyniki odrzucone
(n=0)

(n=8)

Oceniono artykuty petnotekstowe do kwalifikacji

Odrzucenie artykutéw petnotekstowych z powodu:
artykut nie dotyczy tylko zawatu sledziony w
chorobie Gauchera
(n=9)
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ktére moga zwigkszy¢ ryzyko wystapienia zakrzepicy
[11,12]. Podczas analizy aktualnego pi$miennictwa
mozna zauwazy¢, ze rdzne mechanizmy opisywane
w zawale §ledziony nie sg charakterystyczne dla jed-
nego rodzaju jednostki chorobowej. Sledziona moze
by¢ réwniez podatna na zawaly z powodu nieprawi-
dlowosci anatomicznych. Mimo to zawal §ledziony
jest rzadkim powiklaniem i rzadko opisywanym
w dostepne;j literaturze [13,14]. Zwykle nie ma mozliwo-
$ci odnalezienia jednego, charakterystycznego i typo-
wego obrazu diagnostycznego zwigzanego z zawatem
$ledziony. Istotne jest jednak odnalezienie cech, ktore
sugeruja takie rozpoznanie, a w przypadku podejrzenia
zawalu §ledziony nalezy wykona¢ tomografie kompu-
terowa w celu potwierdzenia rozpoznania.

Objawy ze strony ukladu kostnego moga przybie-
ra¢ roznoraka postaé. Nieprawidlowe modelowanie
kosci, tzw. ksztalt kolby Erlenmeyera, osteopenia,
ktéra przyczynia sie do podwyzszonego ryzyka pato-
logicznych zlaman ko$éca oraz kompresyjnych
ztaman kregow, stanowia powazne dolegliwosci ze
strony ukladu kostnego. Dodatkowo u pacjentéw
z chorobg Gauchera wystepuja dolegliwo$ci bolowe ze
strony kosci. Nalezy réwniez zaznaczy¢, ze pacjenci,
u ktorych zdiagnozowano typ 1 choroby Gauchera
zmagaja si¢ z uciazliwymi stanami bélowymi ze
strony ukladu szkieletowego. Zajecie uktadu kostnego
dobrze uwidacznia w badaniu rezonansem magne-
tycznym nacieczenie szpiku kostnego makrofagami,
zmiane proporcji frakeji tluszczowej szpiku. W cho-
robie Gauchera dochodzi do patologicznej tamliwos$ci
kosci i tym samym wystepowania urazéw kostnych.
Najczesciej dochodzi do ztaman zamknietych, izolo-
wanych wskutek nawet niewielkiej sity dzialajacej na
tkanke. Prawidlowe zaopatrzenie ztaman ogranicza
dolegliwosci bolowe, ale przede wszystkim zapobiega
powiklaniom pourazowym, w tym wystepowaniu
krwawien wewnetrznych z powodu urazu naczyn
przebiegajacych w okolicy koéci. Biorgc pod uwage, iz
pacjenci ze zdiagnozowang choroba Gauchera zmagaja
sie z maloptytkowoscia, tendencja do wystepowania
silnych krwawien zagrazajacych zyciu wystepuje
u nich znacznie cz¢$ciej niz w przypadku pacjentow
niehematologicznych [5,15].

Typ drugi choroby, tzw. niemowlecy, charakte-
ryzuje si¢ agresywnym i nieuleczalnym przebiegiem.
Jego najczestszymi objawami, z ktérymi moze mieé
stycznos¢ ratownik medyczny w swojej pracy zawo-
dowej sa:
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= Trudno$ci w przelykaniu
Trudnosci w przetykaniu (dysfagia) polegaja na

wystapieniu problemu z przenoszeniem pokarmu z ust

do zoladka. Dysfagia spowodowana jest zazwyczaj
zaburzeniami neurologicznymi lub mie$niowymi.

Zwykle wystepuje czesciej u oséb dorostych niz

u niemowlat. Trudnosci w przelykaniu zwigzane

s z oslabieniem mieéni jamy ustnej. Chorzy czesto

maja problem z przezuwaniem pokarmu, wyciekiem

pokarmu z ust. Zaburzenia potykania mozemy podzie-
li¢ na rézne rodzaje:

- dysfagia ustno-gardlowa - zaburzona jest koor-
dynacja fazy ustno-gardlowej, przez co jest zabu-
rzony ruch kesa pokarmowego;

- dysfagia mechaniczna — w tym przypadku wyste-
puje jakas przeszkoda w obrebie przelyku badz
gardla;

- dysfagia czynnoéciowa — ma miejsce w przypadku
nerwic albo innych schorzen pochodzenia soma-
tycznego;

- odynofagia - jest to bolesne przetykanie (dotyczy
zaburzenia w fazie ustnej, gardlowej i przetyko-
wej) [17-19].

W przypadku dysfagii nieodwracalnej (a taka
istnieje w przypadku choroby Gauchera), pomoc
pacjentowi polega na udzieleniu wskazoéwek die-
tetycznych. Nalezy pacjentowi zaleci¢ spozywanie
pokarméw wysokoenergetycznych, ktére zawieraja
wszystkie sktadniki odzywcze. Nalezy prowadzi¢ edu-
kacje z zakresu postawy ciala — podbrédek powinien
by¢ lekko skierowany w kierunku klatki piersiowe;.
Zaleca si¢ przyjecie pozycji siedzacej na 0,5-1 godziny
po jedzeniu i piciu oraz stosowanie przerw w jedzeniu
w przypadku pacjentéw ostabionych [19,20].

= Skurcz krtani

Skurcz krtani to dlugotrwale zamkniecie strun
glosowych. Skurcz krtani powoduje zaburzenia
oddychania i moze doprowadzi¢ do hipoksemii, ktéra
moze by¢ powodem bradykardii. Do skurczu krtani
moze doj$¢ rowniez podczas znieczulenia pacjenta
z Zespotem Gauchera (i nie tylko). Aby zmniejszy¢
ryzyko powstania laryngospazmu nalezy miejscowo
poda¢ 4% lub 2% lidokaing, ktéra mozna rozpyli¢ na
struny glosowe. Skurcz krtani nie trwa dlugo i zaraz
po nich nastepuje oddech wlasny. W momencie
zaczerpniecia tchu podczas znieczulenia, anestezjolog
powinien by¢ gotowy na to, aby w tym momencie zain-
tubowac¢ pacjenta. Nalezy pamietad, zeby nie wsuwaé
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Tabela II. Trudno$ci w przetykaniu w chorobie Gauchera

Table II.  Difliculty swallowing in Gaucher desease
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Wyniki zidentyfikowane przez wyszukiwanie

i petnego tekstu)
(n =272)

Identyfikacja

w
bazie danych (na podstawie stéw kluczowych

Wyniki zidentyfikowane poprzez reczne
wyszukiwanie w bazie danych czasopism
(2009-2019)

(n = 128)

Wyniki po odrzuceniu duplikatow
(n=

82)

Przegladane wyniki
(n =82)

Wyniki odrzucone
(n =74)

(n=8)

Oceniono artykuty petnotekstowe do kwalifikacji

Odrzucenie artykutéw petnotekstowych z powodu:
artykut nie dotyczy tylko trudnosci w potykaniu w
chorobie Gauchera
(n=7)
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Badania zawarte w przeglgdzie jakosciowym
(n=1)

rurki intubacyjnej na sife, gdyz moze to prowadzi¢ do
uszkodzenia strun gtosowych. W przypadku intubacji
pacjenta nalezy zadba¢ o prawidlowe zabezpieczenie
rurki intubacyjnej [21]. Zdarzajg si¢ rowniez sytuacje,
gdy skurcz krtani si¢ przedtuza. W takiej sytuacji
nalezy go przerwaé poprzez skierowang ku przodowi
trakcje katow zuchwy (rekoczyn uniesienia zuchwy).
Silny, przediuzony skurcz krtani moze by¢ wskaza-
niem do zastosowania $rodka zwiotczajacego migsnie
z narkotykiem paralizujacym. Jesli chodzi o dzialania
ratownicze, istotng kwestig jest rozpoznanie przyczyny
niedroznosci drog oddechowych. Jezeli saturacja spada
ponizej 80% i mozemy spodziewa¢ si¢ bradykardii,
nalezy wdrozy¢ podstawowe leczenie; nalezy:
- wyeliminowaé czynniki, ktére moga wyzwa-
la¢ skurcz krtani (np. alergeny); - sprawdzié, czy
w jamie ustnej nie znajduje si¢ pokarm, tres¢
zotagdkowa itd.;
- zastosowaé maske CPAP ze 100% tlenem (jesli ist-
nieje taka mozliwos¢).
Mozna rowniez rozwazy¢ podaz lekéw antyhista-
minowych i wiaczy¢ opcjonalnie sterydoterapie w celu
zniwelowania powiklan i mozliwosci powtdrnego
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wystapienia bronchospazmu [22].

Sztywno$¢ mi¢$niowa polega na zwigkszeniu
napiecia migsniowego, co prowadzi do skurczu wielu
mie$ni, niezaleznych od siebie. Do sztywnosci mie-
$niowej dochodzi najczesciej z powodu zmniejszenia
ilo$ci sarkomeréw w mie$niach, ktorych jest podsta-
wowg jednostka funkcjonalng mieéni [23]. Zazwyczaj
objaw ten ustepuje samowolnie po kilku minutach,
wiec dzialanie ogranicza si¢ do podstawowych zasad
zapewnienia bezpieczenstwa.

W typie 3 choroby Gauchera objawy $§wiadczace
o chorobie sg takie same jak w typie 1, jednak dodat-
kowo moga pojawia¢ sie objawy neurologiczne, takie
jak parapareza spastyczna, niedowlad konczyn, spo-
wodowany uszkodzeniem drég ruchowych w obrebie
rdzenia kregowego. Podczas proby biernej poruszenia
konczyna dotknieta niedowtadem mozna zaobserwo-
waé opdr miesniowy [24].

Kolejnym objawem choroby sa padaczki mio-
kloniczne. Jest to niejednorodna grupa choréb, ktora
zazwyczaj posiada charakterystyczny obraz kliniczny,
na ktdry sktadaja sie: napady miokloniczne z innymi
napadami toniczno-klonicznymi. W ich wyniku naste-
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Tabela III. Skurcz krtani w chorobie Gauchera
Table ITI. Laryngospasm in Gaucher desease
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Wyniki zidentyfikowane przez wyszukiwanie

i petnego tekstu)
(n = 2415)

Identyfikacja

w bazie danych (na podstawie stéw kluczowych

Wyniki zidentyfikowane poprzez reczne
wyszukiwanie w bazie danych czasopism
(2009-2019)

(n =943)

Wyniki po odrzuceniu duplikatow
(n=

266)

Przegladane wyniki
(n = 266)

Wyniki odrzucone
(n =198)

(n = 198)

Oceniono artykuty petnotekstowe do kwalifikacji

Odrzucenie artykutéw petnotekstowych z powodu:
artykut nie dotyczy tylko Laryngospazm w
chorobie Gauchera (n = 194)
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puje psychodegeneracja pacjentéw, w miare uptywu
czasu dochodzi do powaznych zaburzen neurologicz-
nych, takich jak ataksja moézdzkowa [25].

Dyskusja

Ratownik medyczny, podczas badania podmio-
towego i przedmiotowego pacjenta, musi wykazacé si¢
niezwykla czujnoécia w zwigzku z objawami choroby
Gauchera. Odpowiednie rozpoznanie pozwala na
podjecie wlasciwych decyzji zwigzanych z leczeniem
czy transportem pacjenta do podmiotu leczniczego.
Nie nalezy lekcewazy¢ stosunkowo btahych objawéw,
ktére u oséb nieobciazonych choroba genetyczna nie
spowoduja znaczgcych zmian w zdrowiu pacjenta.
W przypadku pacjentéw cierpigcych z powodu choroby
Gauchera niektére objawy moga wplynaé znaczaco
na stan zdrowia, a nawet zycie pacjenta. Dlatego tez
zebranie solidnego wywiadu, od pacjenta czy tez
rodziny, pozwala na prawidiowe wdrozenie procedur
z nalezytymi modyfikacjami.

Najpowazniejszymi wybranymi stanami nagltymi
w chorobie Gauchera sg: krwawienia, sktonnos¢
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do ztaman kosci a takze niedrozno$¢ goérnych drog
oddechowych w wyniku laryngospazmu. Sktonno$é
do krwawien u pacjentéw z chorobg Gauchera jest spo-
wodowana czynnikami hematologicznymi — w bada-
niach laboratoryjnych obserwujemy maloplytkowosé
niedokrwisto$¢, a takze trombocytopenie. Machaczka
zaznacza, ze objawy hematologiczne moga stanowié¢
powazny problem, gdyz do krwawien moze dochodzié
podczas zabiegéw stomatologicznych, chirurgicznych,
a takze podczas porodéw [6]. W takich przypadkach
niezbedny jest transport do szpitala w celu podjecia
leczenia. Jedrzejek i wsp. w swojej pracy pt. ,Choroba
Gauchera - problem diagnozy oraz ocena skutecznosci
leczenia enzymatycznego. Prezentacja 4 przypadkow”,
omawiajagc przypadki oséb z chorobg Gauchera typu
I zaznaczajg, ze badane pacjentki we wczesniejszych
latach uskarzaly sie na problemy z krzepliwoscig krwi
- wystepowaly obfite miesigczki, wydtuzony czas
krwawienia po usunigciu z¢ba, a takze obfite krwawie-
nie podczas operacji laparoskopowej z powodu torbieli
jajnika [5]. Objawy wystepujace prawie zawsze u doro-
stych pacjentéw z typem I choroby Gauchera to: uczu-
cie zmeczenia, ostabienie, bole kostne i tendencja do
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samoistnych ztaman kosci oraz kompresyjnych ztaman
kregow [5]. Badania prowadzone przez francuskiego
»Observatoire” na temat choroby Gauchera i wyste-
powania ztaman kregéw wykazaly, ze kompresyjne
zlamanie kregow jest czesta przypadloscia w powikla-
niach zwigzanych z objawami w omawianej jednostce
chorobowej. Dane zostaly zebrane od 105 doroslych
chorych pacjentéw z typem pierwszym choroby
Gauchera. Powiklania kostne zglosilo 85% badanych,
za$ ztamania kregéw zdiagnozowano u 16 badanych
(tj. 15% o0s6b z grupy badawczej). W ujetej grupie zaob-
serwowano réwniez 5 pacjentéw z mnogim ztamaniem
kregéw [15]. Pacjentow zglaszajacych bol kregostupa
nalezy zbada¢ oraz przygotowaé do zabezpieczenia
odcinka kregostupa, w ktérym pacjent odczuwa dys-
komfort oraz dolegliwosci bélowe. Dobierajac sprzet
niezbedny do stabilizacji odcinka kregostupa, ktory
jest urazowy czescig koséca, w opiece przedszpitalnej
nalezy wzia¢ pod uwage czy dobor sprzetu nie wywota
dyskomfortu i nie poglebi dolegliwo$ci bélowych.
Racjonalne jest uzycie sprzetu zapewniajacego kom-
fort, z powierzchnia o duzym tarciu i zdolnosci roz-
praszania energii, ktora powstaje w trakcie transportu
poszkodowanego do szpitala lub innego o$rodka wyso-
kospecjalistycznego. Warto w tej sytuacji rozwazy¢
uzycie materaca prozniowego lub noszy z materacem
wraz z pasami mocujacymi. Wybierajac okre$lona
metode stabilizacji poszkodowanego nalezy pamigtac,
aby dostep do drog oddechowych byt fatwy, a szybkie
dziatania w razie koniecznosci wykonania czynno$ci
udrazniajgcych drogi oddechowe, nie byly opdznione
przez niewtasciwy wybdr metody stabilizacji [16]. Ze
wzgledu na ryzyko urazéw kregostupa piersiowego
u pacjentow z chorobg Gauchera (szczegdlnie w przy-
padku pacjentéw z choroba Gauchera typu III, gdy
wystepuje deformacja kosci z objeciem patologicznym
kifozy kregostupa w odcinku piersiowym) nalezy
pamigtad, iz ulozenie na desce ortopedycznej moze
spowodowac wystepowanie dyskomfortuizwiekszenie
dolegliwosci bolowych.

Zasady unieruchamiania konczyny urazowej
mozna przedstawi¢ w kilku krokach. Nalezy uwidocz-
ni¢ uszkodzong konczyne, pamietajac o niescigganiu
odziezy osltaniajacej miejsce urazu przed przecigciu
materiatu, nie ryzykujac poglebienia urazu i nie
doprowadzajac do zwigkszenia prawdopodobienstwa
wystapienia krwawien wskutek urazu naczyn przebie-
gajacych w okolicy koséca. Przed podjeciem jakich-
kolwiek dziatan nalezy sprawdzi¢ t¢tno na tetnicach
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obwodowych i czucie na konczynie, przez poproszenie
poszkodowanego o poruszenie placami konczyny.
Miejsce badania tetna mozna oznaczy¢ markerem.
Zastosowanie szyny stabilizacyjnej pomaga zmniejszy¢
dolegliwosci bolowe u pacjenta oraz zabezpiecza przed
zwiekszaniem urazowosci. Szyne nalezy wylozy¢ migk-
kim materiatem (lignina lub material syntetyczny).
Jest to szczegdlnie wazne, jesli wspdlistnieja obrazenia
skory lub stwierdza sie ucisk ztamanych fragmentow
kostnych do wewnatrz na nieuszkodzong skore. Jezeli
doszto do zlamania otartego nie nalezy préobowa¢
umieszczaé fragmentow kostnych pod tkanka skdrna.
Zaleca sie réwniez zalozenie wilgotnego, jalowego
materiatu opatrunkowego na fragmenty kostne, ponie-
waz wdrozenie takiej procedury korzystniej wplywa
na proces gojenia, szczeg6lnie jesli u poszkodowanego
przewidywany jest dluzszy transport do o$rodka
specjalistycznego [15]. Skurcz krtani, zwany inaczej
laryngospazmem, moze by¢ bezposrednia przyczyna
zadysponowania Zespolu Ratownictwa Medycznego.
Jest to bowiem stan zagrazajacy zyciu, poniewaz w jego
wyniku dochodzi do niedroznos$ci gérnych drog
oddechowych, co w nastepstwie prowadzi do hipoksji.
Dziatanie ratunkowe na miejscu zdarzenia polega na
udroznieniu drég oddechowych, a takze na zastoso-
waniu maski CPAP z 100% tlenem [16,21].

Whioski

1. Choroba Gauchera zalicza sie do chordb rzadkich.
Objawy choroby niejednokrotnie podczas badania
fizykalnego daja nieswoisty obraz jednostki choro-
bowe;j.

3. Postepowanie z wybranymi stanami nagltymi w cho-
robie Gauchera nie rdzni si¢ znaczaco od postepowa-

nia zgodnie z przyjetymi, aktualnymi wytycznymi.
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