
PRIMÄRE MANIFESTATIONEN MORBUS GAUCHER TYP 31–4

1 Charakteristisch Häufiger Weniger häufig32

Neurologische Manifestationen (Typ 3)

Systemische Manifestationen (Typ 1 + Typ 3)

Organvergrößerung
• Splenomegalie 
• Hepatomegalie

Hämatologische Anomalien
• Anämie 
• Thrombozytopenie

Knochenkrankheit
• Osteonekrose 
• Osteoporose 
• Pathologische Frakturen 
• �Knochenschmerzen, Knochenkrise
• Wachstumsverzögerung

Augenanomalien
Blicklähmung mit deutlich langsamen oder 
fehlenden horizontalen Sakkaden

1

Kognitive Defizite
Variabel, entwickeln sich in der Kindheit

Hyperreflexie
Ohne pyramidales Syndrom

Bulbäre Erkrankungen
• Stridor 
• Dysphagie 
• Dysarthrie

Bewegungsstörungen
• Ataxie
• Krämpfe
• Myoklonische Epilepsie
• Zittern
• Dystonie

Deformität der Wirbelsäule
• Kyphose 
• Skoliose
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Typ 3

Typ 2Typ 1

Periphere  
Neuropathie

Akute  
neurologische 

Symptome*

Hepatosplenomegalie
Anämie

Thrombozytopenie

Chronische neurologische 
Symptome

Kardiovaskuläre Kalzifizierung

Neuropathie  
des ZNS

Skelettale  
Degradierung#
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* Morbus Gaucher Typ 2 verläuft in der Regel innerhalb von 2 Jahren tödlich.  
# Skelettale Manifestationen bei Morbus Gaucher Typ 2 sind nicht gut verstanden.
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- bis +++: nicht vorhanden bis stark ausgeprägt; + bis +++: kaum bis stark ausgeprägt

GAUCHER-SPEKTRUM: EIN KRANKHEITSKONTINUUM VERSTEHEN1,5–8

Nicht 
neuronopathisch

(Typ 1 > 90 %)

Akut 
neuronopathisch 

(Typ 2)

Chronisch 
neuronopathisch 

(Typ 3)

Inzidenz

~ 1 : 40.000 bis 
1 : 60.000  

(~ 1 : 1.000 bei 
Ashkenazi-Juden 
und -Jüdinnen)8

< 1 : 100.000*
< 1 : 50.000 bis zu  

< 1 : 100.0008

Alter bei Ausbruch 
der Krankheit

jedes Alter Säuglingsalter Kindheit

Lebenserwartung 6 bis 80+ Jahre ~ 2 Jahre 2 bis 60 Jahre

Primäre Erkran-
kung des ZNS

– +++
+ bis +++ 

(progredient)

Hepato
splenomegalie

+ bis +++ ++ + bis +++

Hämatologische
Befunde

+ bis +++ +++ + bis +++

Skelettsymptome/ 
Knochenkrisen

- bis +++ – ++ bis +++


