Terapijas uzsakSanas un atcel§anas kritériji
pacientiem ar Gosé slimibas | tipu

Gose slimiba I tips (SSK 10 E75.2, ORPHA 77259 OMIM # 230800) ir reta genétiski parmantota
lizosomala uzkrasandas slimiba, kuru izraisa mutdacijas géna GBA, kurs lokalizets 1. hromosomas garaja
pleca, géns kode enzimu — glukocerebrozidazi. ST enzima deficita gadijuma organisma uzkrdjas
glikosilceramidaze, kas veido depozitus aknu un nieru retikuloendotelidlaja sistemda, un kaulu smadzenés.
Gosé slimibai izskir tris tipus. Pirmais tips sastada apmeram 90% no visiem Gose slimibas gadijumiem, ta
sastopamibas biezums — prevalence ir 1: 100 000.

Slimibu var diagnosticét jebkura vecuma, bet apméeram puse gadijumu diagnoze tiek noteikta /idz 20 gadu
vecumam. Kliniska prezentdcija ir hetereogéna, retos gadijumos pat iespéjami asimptomatiski gadijumi.
Kliniskie simptomi sevi ietver — asteniju, augsanas aizturi, aizkavétu pubertati, splenomegaliju pat lidz 90%
no diagnosticétajiem pacientiem, kas var komplicéties ar liesas infarktiem. 80% véro hepatomegaliju, kas
var progresét lidz fibrozei un pat cirozei. Kaulu patologijas véro 80% gadijumu, kas manifestejas ka
deformdcijas, osteopénijas, pat aseptiskas osteonekrozes. BieZi véro pancitopeéniju, dazadas pakapes
trombocitopéniju, retak leikopéniju. Retak véro plausu, nieru un sirds iesaisti.

Diagnozi apstiprina, analizejot enzima aktivitati un/vai veicot géna izmekléjumus. Gadijumos, ja pacients
ir homozigots péc mutacijas N3708, tas ir prognostiski labs raditays.

Gosé slimibas gadijuma pieejama enzima aizvietojosa terapija un substrata reducéjosa terapija, bet ta
pieejama tikai no 18 gadu vecuma.

Enzima terapijas uzsakSanas (EAT) kriteriji:
Vismaz viens no zemak miné&tajiem:
1. Simptomatiska saslimsanas diagnoze pirmajas divas dzives dekadgs;

2. Smaga an€mija <8 g/dl;

3. Smaga trombocitopénija < 60 000;

4. Leikocitu skaits < 3000;

5. Simptomatiska kaulu slimiba ( kaulu krize un osteonekroze);

6. Aktiva kaulu slimiba (var but asimptomatiska);

7. AugSanas aizture;

8. Aizkavéta pubertate;

9. Sibam smaga slimiba, kuram vajadzgja Enzima aizvietojoso terapiju,
10. Zinams genotips, kura gadijuma smaga slimibas gaita (pieméram, L444P, D409H);,
11. Augums <5 percentli,

12. Kaulu blivums Z score — 2;

13. Liesas un aknu izméri plus 2 MN.

Enzima aizvietojoS$as terapijas partrauksanas kriteriji
1. Nav lidzestiga pacienta gimene — neievéro arsta noradijumus, neierodas uz enzima aizvietojosas
terapijas ievadém.

Enzima aizvietojosas terapijas istermina (12-24 ménesi) mérkis:
Ar anémiju saistitie simptomi:
e Panakt, lai pacients nav transfiiziju atkarigs;
e Sanemot terapiju, 12 -14 meénesu laika hemoglobina [imenim jabat > 11 g/dl be&rniem un
sievietém, > 12 g/dl virieSiem.



Asinosanas profilakse:
e paaugstinat trombocitu skaitu pirmaja terapijas gada - pietiekami, lai novérstu kirurgisku vai
spontanu asinosanu;
e pacientiem, kuriem veikta splenektomija, normaliz&t trombocitu skaitu viena gada laika;
e pirmajos tr1s terapijas gados panakt, lai trombocitu skaits biitu virs 100 000/ m3.

Mobilitate:
e Samazinat kaulu sapes, kas nav saistitas ar neatgriezeniskiem bojajumiem 1-2 gadu laika;
e Divu gadu laika palielinat kaulu blivumu;
e normaliz&t augSanas liniju 2 gadu laika.

Visceralas komplikacijas:

e izvairities no splenektomijas;
e samazinat hipersplenismu.

Terapijas uzsakSanas shéma pacientam ar diagnosticétu Gose slimibu.

Jaunspacients ar Gose
slimibasI tipu
Asimptomatisks Simptomatisks
| |
| | | |
Sibs Minimala klinika Stabils Kliniski
smags*
| |
Noveérot 12 N370S/N370S N370S/cita EAT EAT
ménesus 30/60 DV/kg 60 DV/kg
Noveérot 12 Kliniska vai
meénesus laboratoro
raditaju
pasliktinasanas
\I/ *Piemeram:
EAT Izteikta splenomegalija, Nopietna augsanas

30/60 DV/kg aizture, bieza asinosana, plausuiesaiste




Rekomendacijas pacientu kliniska stavokla izvertésanai ar Gose slimibas 1. tipu

[zvertgjums Diagnozes | Asimptomatiski | Sanem EAT, | Sanem EAT Mainot devu vali, ja
bridi pacienti, bet nav sasniedz attistas nozimigas
nesanem terapiju | sasniegti terapijas merki | kltniskas
terapijas komplikacijas
meérki

Ik 12 k24 |[1k6 k12 | Ik 6-12 mén. Ik 12-24
men. men. meén. | meén. men.

Fiziskas X X X X X

attistibas

izvertejums

Hemoglobins X X X X X

Trombociti X X X X X

Protrombins un | X X X

PTT

pacientiem ar

tieksmi uz

asinosanu

Hitotriozidaze | X X X X X

Nieru izmeri X X X X

Aknu izmeri X X X X

MR galvai, X X X X

mugurkaulam

un augsstilba

kaulam

DEXA X X X X

izmekl&jums

no 25 kg svara

Sapes X X X X

Dzives X X X X

kvalitate
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