Bei vielschichtigen Symptomen zahlt der Blick furs Ganze:

GAULRER-SPEKTRUM RELCHTZEITIL ERKENNEN

PRIMARE MANIFESTATIONEN MORBUS GAUCHER TYP 3'-*

Neurologische Manifestationen (Typ 3)

Augenanomalien
Blicklahmung mit deutlich langsamen oder
fehlenden horizontalen Sakkaden

Systemische Manifestationen (Typ 1 + Typ 3)

Bewegungsstorungen
e Ataxie .
* Krampfe Organvergroﬁerung
¢ Myoklonische Epilepsie ‘ Splenomegah.e
e Zittern * Hepatomegalie
e Dystonie
Deformitat der Wirbelsaule .. . .
« Kyphose — Hamatologische Anomalien
* Skoliose * Anamie . .
e Thrombozytopenie
J Thrombozyt
< O
Kognitive Defizite .
9 Variabel, entwickeln sich in der Kindheit : R AL
e Osteonekrose
Hyperreflexie ° Osteopor_ose
. Ohne pyramidales Syndrom e Pathologische Frakturen
\ e Knochenschmerzen, Knochenkrise
Bulbédre Erkrankungen e Wachstumsverzégerung
Vo e Stridor
" @R e Dysphagie 6 A
e Dysarthrie
J @ Charakteristisch @ Haufiger €@ Weniger haufig
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Bei vielschichtigen Symptomen zahlt der Blick furs Ganze:

GAUCHER-SPEKTRUMM

RECHTZEITIG ERKENNEN

GAUCHER-SPEKTRUM: EIN KRANKHEITSKONTINUUM VERSTEHEN'>-8

Nicht Akut Chronisch
neuronopathisch neuronopathisch neuronopathisch
(Typ 1>90%) (Typ 2) (Typ 3)
~1:40.000 bis
1:60.000 : Akut
. . <1:50.000 bis zu i pol
Inzidenz (~1:1.000 bei <1:100.000* ik proeies N':e:f“:t’:_e neurologische
q 0 o u 1
Ashkenazi-Juden P Symptome*
und -Judinnen)®
Alter bei Ausbruch . R . . Hepatosplenomegalie
. edes Alter Sauglingsalter Kindheit .
der Krankheit J ging Anamie
Thrombozytopenie
Lebenserwartung 6 bis 80+ Jahre ~ 2 Jahre 2 bis 60 Jahre
L ) Skelettale Neuropathie
Primare Erkran- + bis +++ Degradierung® des ZNS 4
- +++ . 9 9
kung des ZNS (progredient)
Hepato- : . i i
P ) + DS +++ i + bis 444 Chronische neurologische
splenomegalie Symptome
Kardiovaskulare Kalzifizierung
Hamatologische . .
+ bis +++ +++ + bis +++
Befunde
Skelettsymptome/ : .
: - bis +++ - ++ bis +++ Typ 3

Knochenkrisen
- bis +++: nicht vorhanden bis stark ausgepragt; + bis +++: kaum bis stark ausgepragt
* Morbus Gaucher Typ 2 verlauft in der Regel innerhalb von 2 Jahren tédlich.
# Skelettale Manifestationen bei Morbus Gaucher Typ 2 sind nicht gut verstanden.
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