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Morbus Gaucher (GD) er en autosomal, recessivt ar-
velig, lysosomal aflejringssygdom, som skyldes en
defekt i det lysosymale enzym glukocerebrosidase
(GBA). Enzymet GBA’s primere substrat er glukosyl-
ceramid (glukocerebrosid), som er et glykolipid og en
komponent i cellemembranen i mange organer [1].
Lysosomer findes i alle celler, og deres funktion er
nedbrydning af celluleere komponenter, som cellen
skal skille sig af med. I det normale lysosom nedbry-
der GBA glukosylceramid til glukose og ceramid.
Manglen pa GBA fgrer til ophobning af glukosylce-
ramid i makrofagernes lysosomer, hvorefter de lipid-
fyldte makrofager (sdkaldte gaucherceller) aflejres i
bl.a. knogler og indre organer, hyppigst lever, milt,
knoglemarv og lunger [2, 3].

GD inddeles i tre subtyper afthangigt af de klini-
ske manifestationer og forlgb, hvor type 1 (nonneu-
ronopatisk type) adskiller sig fra type 2 (akut neuro-
nopatisk type) og type 3 (kronisk neuronopatisk
type) ved fraver af karakteristiske neurologiske
symptomer. Hos alle patienter ses involvering af in-
dre organer, knoglemarv og knogler. De kliniske
symptomer er meget variable, og diagnosetidspunk-
tet kan forekomme i alle aldre. Sygdommens sveer-
hedsgrad varierer fra en dgdelig form i 1.-2. leveér
(type 2) til et asymptomatisk forlgb, om end der ved
en klinisk undersggelse vil vaere objektive fund hos de
fleste patienter [2, 3].
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Eksempler pa hyppige
symptomer ved lyso-
somale aflejringssyg-
domme generelt. Der
forekommer stor vari-
ation i symptomernes
svaerhedsgrad.

Symptomer og fund ved lysosomale aflejringssygdomme
Forsinket kognitiv udvikling

Darlig trivsel

Organomegali (hepatomegali og splenomegali)

Pavirkning af knoglemarv og knoglevaekst
Kramper/epilepsi

Dgvhed

Blindhed

Pulmonale symptomer

Kardiale symptomer

SYGEHISTORIE

En 10-8rig pige af somalisk oprindelse blev henvist til
en bgrneafdeling pa mistanke om parotitis, da hun
havde haft en gm heevelse pa hgjre side af ansigtet i
fem dage. Haevelsen var tiltagende, og pigen var inter-
mitterende subfebril op til 38 °C. Hun var blevet sat i
behandling med penicillin uden effekt. Hun havde i de
seneste 14 dage spist sparsomt og muligvis haft et
veegttab pé et par kg. Ved uddybning af anamnesen
kom det frem, at pigen generelt var treet og havde
manglet energi i flere &r. Hun klagede indimellem over
ondt i arme og ben, og foraldrene angav, at hun havde
veeret i darlig trivsel siden treérsalderen; hun var halv-
andet hoved lavere end sin tvillingebror. Pigen gik i
specialklasse pga. indlaeringsvanskeligheder.

Ved en objektiv undersggelse fandt man pigen
kronisk medtaget. Man fandt en solid, gm havelse
over hgjre angulus mandibulae. Yderligere fandt man
under venstre kurvatur en stor abdominal udfyld-
ning, som man havde mistanke om var milten.

En UL-skanning af halsen viste forstgrrede glan-
dulae parotis bilateralt; mest udtalt pa hgjre side (4 x
2,6 x 4 cm) med multiple nodulere forandringer i pa-
renkymet. Ved en abdominal UL-skanning bekreefte-
des diagnosen massiv splenomegali (24 x 14 x 7 cm)
med inhomogenitet af milten. Biokemisk fandt man
let aneemi (heemoglobinniveau 6 mmol/1), trombo-
cytopeni (85 x 10%/1) og forhgjet seenkningsreaktion
(83 mm/t.), men normale infektionstal.

Man havde mistanke om en heematologisk li-
delse, tuberkulose eller hiv-infektion, som alle blev
afkraeftet. P4 mistanke om sarkoidose/autoimmun li-
delse eller aflejringssygdom blev udredningen sup-
pleret med méling af niveauet af angiotensinkonver-
terende enzym, som var 299 E/1 (referenceveerdi <
150) og dermed forhgjet. Sygdomsbilledet blev der-
for initialt tolket som sarkoidose. En efterfglgende
knoglemarvsundersggelse viste dog forandringer, der
var forenelige med GD, og ved en genetisk undersg-
gelse bekraeftedes diagnosen. Pigen kunne herefter
pabegynde behandling.

DISKUSSION
GD er den hyppigst forekommende lysosomale aflej-
ringssygdom med en praevalens pé ca. 1:75.000 [2,
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Udtalt splenomegali. To maneder efter pabegyndt behandling.

3]. Sygdommen er en af de fa aflejringssygdomme,
som kan behandles ved substitution af det manglende
enzym, sékaldt enzyme replacement therapy (ERT).
Der ses dog varierende behandlingsrespons afhangig
af subtype [1], idet de cerebrale symptomer ved type
2 og type 3 ikke responderer pd ERT.
###0415035801###

Sygehistorien illustrerer vigtigheden af at have
opmerksomhed pa denne diagnose, da sygdommen
kan behandles, og da tidlig diagnostik er vigtig for at
forhindre irreversible komplikationer [3, 4]. GD er en
svaer diagnose at stille. Flere af pigens symptomer var
uspecifikke, men samtidig typiske for GD: splenome-
gali er det hyppigste fund ved diagnosetidspunktet
[5], cytopeni (aneemi og iseer trombocytopeni) ses li-
geledes hos hovedparten af patienterne med GD, lige-
som der ofte er knoglesmerter og darlig vaekst ved de-
but af sygdommen [1, 2] (Tabel 1). Disse manifesta-
tioner afspejler sig ikke altid direkte, og sygehistorien
understreger, at langvarige klager over treethed og
darlig trivsel bgr tages alvorligt og som minimum fgre
til en grundig objektiv undersggelse og teet kontrol.
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Gaucher disease (GD) is the most common lysosomal storage
disease with a prevalence of 1:75,000. The disease is caused by

a defiency of the lysosomal enzyme glucocerebrosidase which
leads to an accumulation of the substrate glycosylceramide
within macrophages. GD presents with a wide spectrum of
symptoms but involvement of the bones, bone marrow and
spleen or liver is seen in the majority of patients. We present the
case of a ten-year-old girl with massive splenomegaly, cyto-
penia, poor growth, learning difficulties and extreme fatigue for
several years.
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