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Gaucherova choroba je autozómovo recesívne ochorenie spôsobené deficienciou 
lyzozomálneho enzýmu β-D-glukozidázy. β-D-glukozidáza v degradácii glykosfingoli-
pidov katalyzuje hydrolýzu glukozylceramidu na ceramid a glukózu. Klinicky sa 
ochorenie prejavuje hepatosplenomegáliou, hematologickými poruchami, objavujú sa 
aj patológie skeletu [1]. Gén pre β-D-glukozidázu (GBA) je lokalizovaný na chro-
mozóme 1, v oblasti 1q21. GBA gén je dlhý 7,6 kb a pozostáva z 11 exónov. 
Približne 16 kb za ním je lokalizovaný pseudogén (GBAP), ktorý má dĺžku 5,8 kb 
a vysoký stupeň homológie s funkčným génom. Dodnes bolo v GBA géne iden-
tifikovaných približne 300 rozličných mutácií, ktoré spôsobia čiastočnú alebo úplnú 
deficienciu β-D-glukozidázy [2]. V súčasnosti je u pacientov dostupná liečba podá-
vaním chýbajúceho enzýmu tzv. enzýmová substitučná terapia (ERT). 

Biochemická diagnostika Gaucherovej choroby pozostáva zo stanovenia 
enzýmových aktivít β-D-glukozidázy. Aktivity β-D-glukozidázy sú u pacientov výrazne 
znížené oproti referenčným hodnotám. Ak sa potvrdia znížené aktivity, u pacientov je 
indikované molekulárno-genetické vyšetrenie. Molekulárno-genetická diagnostika 
pozostáva z deketcie dvoch frekventovaných mutácii metódou PCR-RFLP a sekven-
čnej analýzy jednotlivých exónov GBA génu. 

U pacientov s Gaucherovou chorobou je v sére niekoľko násobne zvýšená aktivita 
enzýmu chitotriozidázy, preto sa enzýmové vyšetrenie používa ako skríningová 
diagnostická metóda [3]. Pacienti s ERT spravidla reagujú signifikantným znížením 
aktivít tohto enzýmu, preto je monitorovanie zmien užitočné pre posúdenie 
efektívnosti terapie. 
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