Fragebogen™
Habe ich vielleicht Morbus Gaucher?

NAME: GEBURTSDATUM:

Diese Checkliste kann Ihrem Arzt helfen, lhre Symptome zu verstehen und zu entscheiden, ob Sie auf
Morbus Gaucher getestet werden sollten.

1. Leiden Sie an regelmaRigen Bauchschmerzen? (Mehrfachantworten moglich)
Bauchschmerzen
Druck- und/oder Véllegefihl im Bauchraum

GrolRRer Bauch, der nicht mit viel Essen erklart werden kann

0000

Nein

2. Wurden bei lhnen vergroBerte Organe im Bauch festgestellt?
(Mehrfachantworten moglich)

VergroBerte Leber
VergroBBerte Milz

Nein

000

3. Sind Sie haufig unerklarlich miide, erschopft und abgeschlagen?
Ja

Nein

00

4. Haben Sie Schmerzen im Bereich der Knochen und/oder Gelenke
(vor allem Hiifte, Beine)? (Mehrfachantworten moglich)

Knochenschmerzen

Gelenkschmerzen

000

Nein

5. Wurde bei lhnen eine verminderte Knochendichte und/oder andere Auffalligkeiten im Rontgen
festgestellt?

Ja

Nein

00

* Der Fragebogen wurde in Abstimmung mit Frau Dr. Michaela Brunner-Krainz,
Ambulanz fur Neuropadiatrie und angeborene Stoffwechselkrankheiten, Universitatsklinikum Graz, erstellt.




Nasenbluten
Zahnfleischbluten
Blaue Flecken

Nein

Ja

Nein

Ja

Nein

Ja

Nein

Verminderte rote Blutkdrperchen
Verminderte weil3e Blutkorperchen
Verminderte Blutplattchen

Nein

Ja

Nein

Ja

Nein
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Fiir medizinische Fachkrafte

Ihre Patientin/lhr Patient hat auf der Website www.speicherkrankheiten.at einen Fragebogen zu Morbus Gaucher
ausgefllt. Die Zusammenfassung finden Sie auf der Riickseite.

Morbus Gaucher ist eine autosomal-rezessiv vererbte, seltene chronische und progressive Erkrankung, die zu
invalidisierenden, irreversiblen Komplikationen und einer verringerten Lebenserwartung fiihren kann.>?2 Die Krank-
heit wird durch einen Mangel an dem lysosomalen Enzym Glukozerebrosidase verursacht, was zu einer Anhaufung
seines Hauptsubstrats Glukosylceramid fiihrt und zelluldre Dysfunktionen nach sich zieht.* Die drei Hauptsymptome
bei Morbus Gaucher sind Thrombozytopenie, Splenomegalie und Hyperferritindmie.»> Morbus Gaucher kann mit
einer Enzymersatztherapie behandelt werden, die eine exogene Glukozerebrosidase-Quelle liefert und so kausal am
Enzymdefekt ansetzt.¢

Aufgrund seines heterogenen Erscheinungsbildes ist Morbus Gaucher eine herausfordernde Diagnose, die mit Hilfe
eines Trockenblutkarten-Tests gestellt werden kann. Bei Verdacht auf Morbus Gaucher nehmen Sie bitte Kontakt zu
einem Zentrum flr Stoffwechselerkrankungen in lhrer Ndhe auf oder bestellen Sie kostenlose Trockenblutkarten-

Testsets unter www.gratis-Isd-testen.at.

Typische Symptome bei Morbus Gaucher’

Viszeral Hamatologisch
& ¢ Hepatomegalie e Andmie

e Splenomegalie e Thrombozytopenie
e Interstitielle e Leukopenie
Lungenerkrankungen o  Gestorte Neutrophilen-
chemotaxis

ZNS/PNS e Erhohte Inzidenz eines Multiplen
@ @ e  Parkinsonismus Myeloms/MGUS*

e Polyneuropathie

e Periphere Neuropathie Ossar
& e Knochen- und Gelenksschmerzen
) Metabolisch + Sonstige *  Knocheninfarkte/
e Fatigue Knochennekrosen

e  Erhohter Grundumsatz ¢ Ostepenie/Osteoporose
& e Wachstumsverzogerung e Pathologische Frakturen

e Untergewicht e Osteosklerose

e Entwicklungsverzogerung *  Knochenkrisen

e Erlenmeyerdeformation

*MGUS: Monoklonale Gammopathie unklarer Signifikanz
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