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PER LA MALATTIA  
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Raccolta del campione
• Entro 30 minuti dal prelievo del campione applicare LENTAMENTE 
 il sangue (da 60 a 75 μl) al centro del cerchietto tratteggiato con una  
 pipetta manuale o una siringa a cui è stato tolto l’ago. 
 Ripetere l’operazione sugli altri 3 cerchietti tratteggiati presenti.

• Durante l’applicazione del campione, muovere la pipetta 
 con movimenti circolari e concentrici per evitare l’intorbidimento 
 o l’addensamento del sangue.

• Non frizionare o strisciare il campione sulla scheda.

• Assicurarsi che il sangue riempia completamente i cerchietti tratteggiati.

Campione raccolto in MODO CORRETTO

Campione raccolto in MODO NON CORRETTO

Asciugatura e Conservazione
• Lasciare asciugare per circa 4 ore orizzontalmente, a temperatura ambiente, lontano da fonti
 di calore.

• In seguito riporre il cartoncino in una busta impermeabile e conservare a temperatura ambiente, se il   
 cartoncino viene spedito nella stessa giornata, oppure in frigorifero a +4°C, fino al momento 
 della spedizione.

• Nel caso in cui si voglia conservare il campione per tempi molto lunghi, si consiglia di riporre il
 cartoncino, sempre in busta impermeabile, in congelatore a -20°C, fino al momento della spedizione.

Spedizione
• Se il cartoncino è stato conservato in frigorifero o in congelatore, riportare preventivamente il
 cartoncino a temperatura ambiente e lasciarlo asciugare accuratamente, lontano da fonti di calore.

• Spedire in busta impermeabile, possibilmente con assorbitori di umidità.

Insufficiente Con coaguli

Strisciato o abraso Emolisato o contaminato

Non asciutto Con anelli di siero

MALATTIA  
DI GAUCHER

UNA DIAGNOSI 
COMPLESSA
• Spettro di sintomi   
 simile a quello di   
 diverse malattie  
 oncoematologiche.3-17

UN TEST PER 
RIMUOVERE  
I DUBBI
• Conferma o escludi  
 il sospetto clinico  
 con la valutazione 
 dell’attività della  
 ß-glucocerebrosidasi  
 su Dried Blod Spot   
 (DBS) e su campione  
 di sangue intero.18

UNA MALATTIA 
TRATTABILE
• Grazie alla 
 terapia enzimatica  
 sostitutiva.18,28

UN PROBLEMA CHE  
RICHIEDE TEMPISMO
• L’approccio 
 tempestivo    
 alla diagnosi e al 
 trattamento  
 è essenziale per 
 prevenire le gravi 
 complicanze  
 associate.18,28



Età d'esordio 
tipica (anni)

Dolore osseo

Sanguinamenti 
/Ecchimosi

Astenia

Splenomegalia

Epatomegalia

Ritardo della 
crescita/pubertà 
ritardata

Cellule di Gaucher 
alla biopsia del 
midollo osseo

Meno comune

Meno comune

ND

65-70

Mieloma multiplo

A volte pseudo 
cellule di Gaucher

ND

Bambini 
<5, adulti ~60

Leucemia

A volte pseudo 
cellule di Gaucher

No

~70

Linfoma 
non Hodgkin

A volte pseudo 
cellule di Gaucher

Leucemia 
mieloide cronica

ND

~50

A volte pseudo 
cellule di Gaucher

Leucemia a 
cellule capellute

ND

ND

~50

Mielofibrosi

ND

>50

A volte pseudo 
cellule di Gaucher

0-80

Malattia 
di Gaucher

Raggruppate

Diversi sintomi simili a 
molte malattie  

oncoematologiche3-17

L’IMPORTANZA DI UNA CORRETTA DIAGNOSI

*Valutazione dell’attività della β-glucocerebrosidasi.
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• Algoritmo per la diagnosi in soggetti adulti*1

Splenomegalia?

Splenectomia?

Effettuare il test 
dell’attività 
enzimatica

Test dell'attività enzimatica dell'enzima ß-glucosidasi

Piastrine <150K + 
anemia +/o 

dolore osseo +/o MGUS

NoSplenomegalia non derivata
da ipertensione portale

Piastrine <150K 
+/- dolore osseo 

+/- MGUS/poligammopatia
in pazienti <30 anni

Escludere neoplasia. 
Valutare presenza 

di cellule di Gaucher 
nel campione bioptico

Nessuna cellula 
di Gaucher Nessuna neoplasia Cellule di Gaucher

MGUS=gammopatia monoclonale di significato incerto.    *Di origine etnica non ashkenazita

Informazioni aggiuntive a 
supporto di sospetta 
malattia di Gaucher. 

Storia di calcoli biliari, 
disturbo addominale, 

ipocolesterolemia, 
iperferritinemia, noduli 

splenici, trombocitopenia 
associata alla gravidanza, 

emorragia post parto, 
dolore osseo, 
gammopatie.

• Algoritmo per la diagnosi in pazienti pediatrici23

MALATTIA DI GAUCHER

Aspirato midollare
(con ricerca delle cellule di Gaucher)

Malattia ematologica  
o oncoematologica

Altre malattie  
(comprese malattie 
metaboliche diverse  

dalla MdG) 

SI

NO

NO

NO

NO

NO

Valutare la presenza di:
• Deformità a fiasca di Erlenmeyer (se Rx disponibile)
• Strabismo e/o aprassia oculomotoria
• Rallentamento o ritardo della crescita
• Aumento dei livelli di ferritina
• Aumento dei livelli di TRAP

Trombocitopenia
e/o anemia?

Presente ≥1 criterio?

Segni della 
malattia ematologica 
o oncoematologica?

SI

SI

SI

SI

SI

Altre cause di
splenomegalia?

SPLENOMEGALIA ±
EPATOMEGALIA

Segni della malattia
metabolica o infettiva?

NO

NO
Aspirato midollare

già effettuato?

SI

Carenza dell’enzima?

1. Mistry PK, Cappellini MD, Lukina E, et al. A reappraisal of Gaucher disease-diagnosis and disease management algorithms. Am J Hematol. 2011;86(1):110-115.  
2. Gaucher registry annual report. Genzyme Corp. 2006. 3. Grabowski GA, Petsko GA, Kolodny EH. Chapter 146: Gaucher disease. Valle D, Beaudet AL, Vogelstein B, 
et al, eds. The Online Metabolic and Molecular Bases of Inherited Disease. New York, NY: McGraw Hill; 2014. http://ommbid.mhmedical.com/content.aspx?book-
id=474&sectionid=45374148. Accessed July 14, 2014. 4. Hematology: basic principles and practice, 6th edition. Hoffman R, Benz EJ, Silberstein LE, Heslop HE, 
Weitz JI, Anastasi J, eds. Philadelphia, PA: Saunders, an imprint of Elsevier Inc.; 2013. 5. O’Donnell M. Acute leukemias. Cancer management. Cancer network web-
site. http://www.cancernetwork.com/cancer-management/acute-leukemias. Accessed December 1, 2014. 6. Shankland KR, Armitage JO, Hancock BW. Non-Hodgkin 
lymphoma. Lancet. 2012;380(9844):848-857. 7. Al-Farsi K. Multiple myeloma: an update. Oman Med J. 2013; 28(1):3-11. 8. Shah D. Multiple myeloma clinical 
presentation. Medscape website. http://emedicine.medscape.com/article/204369-clinical. Accessed December 1, 2014. 9. Adult non-Hodgkin lymphoma treatment 
(PDQ(R)). National Cancer Institute website. http://cancer.gov/cancertopics/pdq/treatment/adult-non-hodgkins/Patient. Updated April 25, 2014. Accessed Decem-
ber 1, 2014. 10. Savage DG, Szydlo RM, Goldman JM. Clinical features at diagnosis in 430 patients with chronic myeloid leukaemia seen at a referral centre over 
a 16-year period. Br J Haematol. 1997;96(1):111-116. 11. Sawyers CL. Chronic myeloid leukemia. N Engl J Med. 1999;340(17):1330-1340. 12. Faderl S, Talpaz 
M, Estrov Z, O’Brien S, Kurzrock R, Kantarjian HM. The biology of chronic myeloid leukemia. N Engl J Med. 1999;341(3):164-172. 13. Hairy cell leukemia treatment 
(PDQ(R)). National Cancer Institute website. http://cancer.gov/cancertopics/pdq/treatment/hairy-cell-leukemia/Patient. Updated November 11, 2014. Accessed De-
cember 1, 2014. 14. Hairy cell leukemia facts (FS16). Leukemia & Lymphoma Society. White Plains, NY; October 2013. 15. Myelofibrosis facts (FS14). Leukemia 
& Lymphoma Society. White Plains, NY; October 2013. 16. Tefferi A. Primary myelofibrosis: 2013 update on diagnosis, risk-stratification, and management. Am J 
Hematol. 2013;88(2):141-150. 17. Thiele J, Kvasnicka HM, Schmitt-Graeff A, et al. Effects of the tyrosine kinase inhibitor imatinib mesylate (STI571) on bone marrow 
features in patients with chronic myelogenous leukemia. Histol Histopathol. 2004;19(4):1277-1288. 18. Mistry PK, Sadan S, Yang R, Yee J, Yang M. Consequences 
of diagnostic delays in type 1 Gaucher disease: the need for greater awareness among hematologists-oncologists and an opportunity for early diagnosis and inter-
vention. Am J Hematol. 2007;82(8):697-701. 19. Machaczka M, Markuszewska-Kuczy ska A, Regenthal S, et al. Clinical utility of different bone marrow examination 
methods in diagnosis of adults with sporadic Gaucher disease type 1. Pol Arch Ped Wewn. 2014. pii: AOP_14_071. http://pamw.pl/en/issue/article/25188399. 
20. Binesh F, Yousefi A, Ordooei M, Bagherinasab M. Gaucher disease, an unusual cause of massive splenomegaly, a case report. Iran J Ped Hematol Oncol. 
2013;3(4):173-175. 21. Thomas AS, Mehta AB, Hughes DA. Diagnosing Gaucher disease: an on-going need for increased awareness amongst haematologists. 
Blood Cells Mol Dis. 2013;50(3):212-217. 22. Stirnemann J, Boutten A, Vincent C, et al. Impact of imiglucerase on the serum glycosylated-ferritin level in Gaucher 
disease. Blood Cells Mol Dis. 2011;46(1):34-38. 23. Di Rocco M et al, Pediatr Blood Cancer 2014; 61 (11): 1905-9. 24. Blood Collection and Handling – Dried 
Blood Spot (DBS). Organizzazione Mondiale della Sanità 2005. 25. Goldstein J et al, Muscle Nerve 2009; 40: 32–6. 26. Guthrie R et al, Pediatrics 1963; 32: 338-43.
27. Clinical Laboratory Standards Institute (CLSI), Blood Collection on Filter Paper for Newborn Screening Programs; Approved Standard-Sixt Edition, Wayne, USA 
July 2013. 28. Charrow J, Dulisse B, Grabowski GA, Weinreb NJ. The effect of enzyme replacement therapy on bone crisis and bone pain in patients with type 1 
Gaucher disease. Clin Genet. 2007;71(3):205-211.

GAUCHER
m

alattia di

Kit a fine educazionale non diagnostico



Età d'esordio 
tipica (anni)

Dolore osseo

Sanguinamenti 
/Ecchimosi

Astenia

Splenomegalia

Epatomegalia
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ritardata
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alla biopsia del 
midollo osseo

Meno comune

Meno comune

ND

65-70

Mieloma multiplo

A volte pseudo 
cellule di Gaucher

ND

Bambini 
<5, adulti ~60

Leucemia

A volte pseudo 
cellule di Gaucher

No

~70

Linfoma 
non Hodgkin

A volte pseudo 
cellule di Gaucher

Leucemia 
mieloide cronica

ND

~50

A volte pseudo 
cellule di Gaucher

Leucemia a 
cellule capellute

ND

ND

~50

Mielofibrosi

ND

>50

A volte pseudo 
cellule di Gaucher

0-80

Malattia 
di Gaucher

Raggruppate

I segni e i sintomi precoci della malattia di Gaucher di tipo 1 tendono a riflettere  
gli aspetti ematologici della patologia (splenomegalia, anemia, trombocitopenia, 
tendenza al sanguinamento), ma spesso sono presenti manifestazioni scheletriche.1

La splenomegalia e/o la trombocitopenia sono i 2 più importanti e frequenti sintomi  
della malattia di Gaucher.2

La malattia di Gaucher è una malattia autosomica recessiva, provocata 
dalla inadeguata attività dell’enzima lisosomiale β-glucocerebrosidasi,  
che provoca un progressivo accumulo di glucosilceramide principalmente 
nei macrofagi. Questi macrofagi carichi di lipidi sono detti cellule di 
Gaucher e cominciano ad accumularsi nel midollo osseo e nella milza, 
determinando uno spettro di manifestazioni viscerali, ematologiche e 
scheletriche debilitanti.1,18

*Valutazione dell’attività della β-glucocerebrosidasi.

ESCLUDI LE MALATTIE ONCOEMATOLOGICHE1

EFFETTUA  
IL TEST 

ENZIMATICO  
PER LA MALATTIA  

DI GAUCHER*.

LA MALATTIA DI GAUCHER PRESENTA UNA SINTOMATOLOGIA SIMILE 
A QUELLA COMUNEMENTE RISCONTRATA IN MOLTE MALATTIE 
ONCOEMATOLOGICHE1,3-17

CONSIDERA LA MALATTIA DI GAUCHER NELLA TUA DIAGNOSI  
DIFFERENZIALE, DOPO AVER ESCLUSO PATOLOGIE ONCOEMATOLOGICHE1



LA MALATTIA DI GAUCHER SI PUÒ TRATTARE

86% dei pazienti 
vanno da un ematologo  
o da un oncoematologo  
in cerca di una diagnosi18

1 ematologo/ 
oncoematologo su 5
considera la malattia  
di Gaucher nel processo  
di diagnosi differenziale18

Quando la diagnosi non è effettuata tempestivamente 
il paziente può dover aspettare fino a 10 anni18

La malattia di Gaucher è progressiva e, se non trattata 
tempestivamente, può portare a:1,18 

• Morte prematura per  
 complicanze emorragiche

• Ipertensione polmonare

• Epatopatie

• Sepsi

EMATOLOGI ED ONCOEMATOLOGI HANNO UN RUOLO CHIAVE 
NELLA DIAGNOSI DELLA MALATTIA DI GAUCHER

10
ANNI

• Ritardo della crescita

• Complicanze associate    
 all’osteopatia in fase avanzata

• Peggioramento della qualità  
 di vita



ESCLUDI LE MALATTIE ONCOEMATOLOGICHE.1

EFFETTUA IL TEST ENZIMATICO PER LA 
MALATTIA DI GAUCHER*

La malattia di Gaucher può essere diagnosticata con certezza con un semplice 
test enzimatico su campione ematico.18

Per ottenere la diagnosi di malattia di Gaucher, l’esame citoistologico del midollo 
osseo non è né necessario, né sufficiente. Il test enzimatico su campione ematico 
di sangue intero rappresenta invece il gold standard per una diagnosi definitiva 
di malattia di Gaucher. La valutazione dell’attività della ß-glucocerebrosidasi può 
essere integrata con l’analisi della mutazione del GBA1.19

Un kit per il DBS è distribuito 
gratuitamente da Genzyme 
per lo screening della Malattia di Gaucher.

CAMPIONE DI SANGUE INTERO
Per la conferma 
diagnostica di Malattia 
di Gaucher. In aggiunta 
si può effettuare l’analisi 
molecolare per identificare 
la mutazione del GBA1.

DRIED BLOOD SPOT (DBS) TEST
È un metodo di screening 
diagnostico che semplifica  
la raccolta, la manipolazione 
e la spedizione del campione 
al laboratorio di analisi.

*Valutazione dell’attività della β-glucocerebrosidasi.

ESCLUDI LE MALATTIE ONCOEMATOLOGICHE1

EFFETTUA  
IL TEST 

ENZIMATICO  
PER LA MALATTIA  

DI GAUCHER*.



Quando è stata effettuata  
la diagnosi di:1,18,22

• Splenomegalia idiopatica

• Trombocitopenia idiopatica

• Trombocitopenia idiopatica atipica o non responsiva

• Sanguinamenti o ematomi senza causa apparente

• Iperferritinemia senza causa apparente,  
 con normale saturazione della transferrina

• Diagnosi non conclusiva

Quando le seguenti condizioni 
sono state escluse:1,3,20,21

• Malattie oncoematologiche

• Anemia emolitica

• Talassemia

• Porpora trombocitopenica   
 immune

• Splenomegalia da  
 ipertensione portale

• Splenectomia ndd

In pazienti con splenomegalia e/o trombocitopenia effettua il test enzimatico  
per la malattia di Gaucher*:

CONSIDERA LA MALATTIA DI GAUCHER NELLA TUA DIAGNOSI  
DIFFERENZIALE, DOPO AVER ESCLUSO PATOLOGIE ONCOEMATOLOGICHE1

COS’È IL DBS?18

COME SI EFFETTUA LA RACCOLTA DEL DBS?24,26,27

• Il DBS è un campione di sangue intero raccolto su carta da filtro e poi fatto asciugare.24

• Il campione viene inviato a un laboratorio per l’analisi dell’attività della     
 ß-glucocerebrosidasi.24,25

Operazioni preliminari
• Durante tutte le operazioni è necessario utilizzare i guanti per evitare le contaminazioni.

• Completare l’anagrafica con tutti i dati identificativi appropriati del campione ed apporre la data.

• Una copia dell’anagrafica (annessa al cartoncino) deve essere archiviata dal medico richiedente.

• Aprire il cartoncino ed adagiarlo su una superficie di lavoro piana e stabile, prestando 
 attenzione a non toccare l’area di raccolta del campione (indicata da un cerchietto tratteggiato).
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• Algoritmo per la diagnosi in soggetti adulti*1

Splenomegalia?

Splenectomia?

Effettuare il test 
dell’attività 
enzimatica

Test dell'attività enzimatica dell'enzima ß-glucosidasi

Piastrine <150K + 
anemia +/o 

dolore osseo +/o MGUS

NoSplenomegalia non derivata
da ipertensione portale

Piastrine <150K 
+/- dolore osseo 

+/- MGUS/poligammopatia
in pazienti <30 anni

Escludere neoplasia. 
Valutare presenza 

di cellule di Gaucher 
nel campione bioptico

Nessuna cellula 
di Gaucher Nessuna neoplasia Cellule di Gaucher

MGUS=gammopatia monoclonale di significato incerto.    *Di origine etnica non ashkenazita

Informazioni aggiuntive a 
supporto di sospetta 
malattia di Gaucher. 

Storia di calcoli biliari, 
disturbo addominale, 

ipocolesterolemia, 
iperferritinemia, noduli 

splenici, trombocitopenia 
associata alla gravidanza, 

emorragia post parto, 
dolore osseo, 
gammopatie.

• Algoritmo per la diagnosi in pazienti pediatrici23

MALATTIA DI GAUCHER

Aspirato midollare
(con ricerca delle cellule di Gaucher)

Malattia ematologica  
o oncoematologica

Altre malattie  
(comprese malattie 
metaboliche diverse  

dalla MdG) 

SI

NO

NO

NO

NO

NO

Valutare la presenza di:
• Deformità a fiasca di Erlenmeyer (se Rx disponibile)
• Strabismo e/o aprassia oculomotoria
• Rallentamento o ritardo della crescita
• Aumento dei livelli di ferritina
• Aumento dei livelli di TRAP

Trombocitopenia
e/o anemia?

Presente ≥1 criterio?

Segni della 
malattia ematologica 
o oncoematologica?

SI

SI

SI

SI

SI

Altre cause di
splenomegalia?

SPLENOMEGALIA ±
EPATOMEGALIA

Segni della malattia
metabolica o infettiva?

NO

NO
Aspirato midollare

già effettuato?

SI

Carenza dell’enzima?
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Età d'esordio 
tipica (anni)

Dolore osseo

Sanguinamenti 
/Ecchimosi

Astenia

Splenomegalia

Epatomegalia

Ritardo della 
crescita/pubertà 
ritardata

Cellule di Gaucher 
alla biopsia del 
midollo osseo

Meno comune

Meno comune

ND

65-70

Mieloma multiplo

A volte pseudo 
cellule di Gaucher

ND

Bambini 
<5, adulti ~60

Leucemia

A volte pseudo 
cellule di Gaucher

No

~70

Linfoma 
non Hodgkin

A volte pseudo 
cellule di Gaucher

Leucemia 
mieloide cronica

ND

~50

A volte pseudo 
cellule di Gaucher

Leucemia a 
cellule capellute

ND

ND

~50

Mielofibrosi

ND

>50

A volte pseudo 
cellule di Gaucher

0-80

Malattia 
di Gaucher

Raggruppate

Diversi sintomi simili a 
molte malattie  
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L’IMPORTANZA DI UNA CORRETTA DIAGNOSI

*Valutazione dell’attività della β-glucocerebrosidasi.

ESCLUDI LE MALATTIE ONCOEMATOLOGICHE1

EFFETTUA  
IL TEST 

ENZIMATICO  
PER LA MALATTIA  

DI GAUCHER*.

• Algoritmo per la diagnosi in soggetti adulti*1

Splenomegalia?

Splenectomia?

Effettuare il test 
dell’attività 
enzimatica

Test dell'attività enzimatica dell'enzima ß-glucosidasi

Piastrine <150K + 
anemia +/o 

dolore osseo +/o MGUS

NoSplenomegalia non derivata
da ipertensione portale

Piastrine <150K 
+/- dolore osseo 

+/- MGUS/poligammopatia
in pazienti <30 anni

Escludere neoplasia. 
Valutare presenza 

di cellule di Gaucher 
nel campione bioptico

Nessuna cellula 
di Gaucher Nessuna neoplasia Cellule di Gaucher

MGUS=gammopatia monoclonale di significato incerto.    *Di origine etnica non ashkenazita

Informazioni aggiuntive a 
supporto di sospetta 
malattia di Gaucher. 

Storia di calcoli biliari, 
disturbo addominale, 

ipocolesterolemia, 
iperferritinemia, noduli 

splenici, trombocitopenia 
associata alla gravidanza, 

emorragia post parto, 
dolore osseo, 
gammopatie.

• Algoritmo per la diagnosi in pazienti pediatrici23

MALATTIA DI GAUCHER

Aspirato midollare
(con ricerca delle cellule di Gaucher)

Malattia ematologica  
o oncoematologica

Altre malattie  
(comprese malattie 
metaboliche diverse  

dalla MdG) 

SI

NO

NO

NO

NO

NO

Valutare la presenza di:
• Deformità a fiasca di Erlenmeyer (se Rx disponibile)
• Strabismo e/o aprassia oculomotoria
• Rallentamento o ritardo della crescita
• Aumento dei livelli di ferritina
• Aumento dei livelli di TRAP

Trombocitopenia
e/o anemia?

Presente ≥1 criterio?

Segni della 
malattia ematologica 
o oncoematologica?

SI

SI

SI

SI

SI

Altre cause di
splenomegalia?

SPLENOMEGALIA ±
EPATOMEGALIA

Segni della malattia
metabolica o infettiva?

NO

NO
Aspirato midollare

già effettuato?

SI

Carenza dell’enzima?
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*Valutazione dell’attività della β-glucocerebrosidasi.
*Valutazione dell’attività della β-glucocerebrosidasi.

ESCLUDI LE MALATTIE ONCOEMATOLOGICHE1

EFFETTUA  
IL TEST 

ENZIMATICO  
PER LA MALATTIA  

DI GAUCHER*.

Raccolta del campione
• Entro 30 minuti dal prelievo del campione applicare LENTAMENTE 
 il sangue (da 60 a 75 μl) al centro del cerchietto tratteggiato con una  
 pipetta manuale o una siringa a cui è stato tolto l’ago. 
 Ripetere l’operazione sugli altri 3 cerchietti tratteggiati presenti.

• Durante l’applicazione del campione, muovere la pipetta 
 con movimenti circolari e concentrici per evitare l’intorbidimento 
 o l’addensamento del sangue.

• Non frizionare o strisciare il campione sulla scheda.

• Assicurarsi che il sangue riempia completamente i cerchietti tratteggiati.

Campione raccolto in MODO CORRETTO

Campione raccolto in MODO NON CORRETTO

Asciugatura e Conservazione
• Lasciare asciugare per circa 4 ore orizzontalmente, a temperatura ambiente, lontano da fonti
 di calore.

• In seguito riporre il cartoncino in una busta impermeabile e conservare a temperatura ambiente, se il   
 cartoncino viene spedito nella stessa giornata, oppure in frigorifero a +4°C, fino al momento 
 della spedizione.

• Nel caso in cui si voglia conservare il campione per tempi molto lunghi, si consiglia di riporre il
 cartoncino, sempre in busta impermeabile, in congelatore a -20°C, fino al momento della spedizione.

Spedizione
• Se il cartoncino è stato conservato in frigorifero o in congelatore, riportare preventivamente il
 cartoncino a temperatura ambiente e lasciarlo asciugare accuratamente, lontano da fonti di calore.

• Spedire in busta impermeabile, possibilmente con assorbitori di umidità.

Insufficiente Con coaguli

Strisciato o abraso Emolisato o contaminato

Non asciutto Con anelli di siero

MALATTIA  
DI GAUCHER

UNA DIAGNOSI 
COMPLESSA
• Spettro di sintomi   
 simile a quello di   
 diverse malattie  
 oncoematologiche.3-17

UN TEST PER 
RIMUOVERE  
I DUBBI
• Conferma o escludi  
 il sospetto clinico  
 con la valutazione 
 dell’attività della  
 ß-glucocerebrosidasi  
 su Dried Blod Spot   
 (DBS) e su campione  
 di sangue intero.18

UNA MALATTIA 
TRATTABILE
• Grazie alla 
 terapia enzimatica  
 sostitutiva.18,28

UN PROBLEMA CHE  
RICHIEDE TEMPISMO
• L’approccio 
 tempestivo    
 alla diagnosi e al 
 trattamento  
 è essenziale per 
 prevenire le gravi 
 complicanze  
 associate.18,28
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ESCLUDI LE MALATTIE ONCOEMATOLOGICHE1

EFFETTUA
IL TEST 

ENZIMATICO
PER LA MALATTIA

DI GAUCHER*.

Raccolta del campione
• Entro 30 minuti dal prelievo del campione applicare LENTAMENTE

il sangue (da 60 a 75 μl) al centro del cerchietto tratteggiato con una 
pipetta manuale o una siringa a cui è stato tolto l’ago.
Ripetere l’operazione sugli altri 3 cerchietti tratteggiati presenti.

• Durante l’applicazione del campione, muovere la pipetta
con movimenti circolari e concentrici per evitare l’intorbidimento
o l’addensamento del sangue.

• Non frizionare o strisciare il campione sulla scheda.

• Assicurarsi che il sangue riempia completamente i cerchietti tratteggiati.

Campione raccolto in MODO CORRETTO

Campione raccolto in MODO NON CORRETTO

Asciugatura e Conservazione
• Lasciare asciugare per circa 4 ore orizzontalmente, a temperatura ambiente, lontano da fonti

di calore.

• In seguito riporre il cartoncino in una busta impermeabile e conservare a temperatura ambiente, se il 
cartoncino viene spedito nella stessa giornata, oppure in frigorifero a +4°C, fino al momento
della spedizione.

• Nel caso in cui si voglia conservare il campione per tempi molto lunghi, si consiglia di riporre il
cartoncino, sempre in busta impermeabile, in congelatore a -20°C, fino al momento della spedizione.

Spedizione
• Se il cartoncino è stato conservato in frigorifero o in congelatore, riportare preventivamente il

cartoncino a temperatura ambiente e lasciarlo asciugare accuratamente, lontano da fonti di calore.

• Spedire in busta impermeabile, possibilmente con assorbitori di umidità.

Insufficiente Con coaguli

Strisciato o abraso Emolisato o contaminato

Non asciutto Con anelli di siero
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UNA DIAGNOSI 
COMPLESSA
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RIMUOVERE  
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• Grazie alla
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trattamento
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prevenire le gravi
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alla biopsia del 
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Meno comune
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65-70

Mieloma multiplo

A volte pseudo 
cellule di Gaucher

ND

Bambini 
<5, adulti ~60

Leucemia

A volte pseudo 
cellule di Gaucher

No

~70
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non Hodgkin

A volte pseudo 
cellule di Gaucher
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mieloide cronica

ND

~50

A volte pseudo 
cellule di Gaucher

Leucemia a 
cellule capellute

ND

ND

~50

Mielofibrosi

ND

>50

A volte pseudo 
cellule di Gaucher
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Raggruppate
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molte malattie  
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L’IMPORTANZA DI UNA CORRETTA DIAGNOSI

*Valutazione dell’attività della β-glucocerebrosidasi.

ESCLUDI LE MALATTIE ONCOEMATOLOGICHE1

EFFETTUA
IL TEST 

ENZIMATICO
PER LA MALATTIA

DI GAUCHER*.

•Algoritmo per la diagnosi in soggetti adulti*1

Splenomegalia?

Splenectomia?

Effettuare il test 
dell’attività 
enzimatica

Test dell'attività enzimatica dell'enzima ß-glucosidasi

Piastrine <150K + 
anemia +/o 

dolore osseo +/o MGUS

No Splenomegalia non derivata
da ipertensione portale

Piastrine <150K 
+/- dolore osseo 

+/- MGUS/poligammopatia
in pazienti <30 anni

Escludere neoplasia. 
Valutare presenza 

di cellule di Gaucher 
nel campione bioptico

Nessuna cellula 
di GaucherNessuna neoplasiaCellule di Gaucher

MGUS=gammopatia monoclonale di significato incerto.    *Di origine etnica non ashkenazita

Informazioni aggiuntive a 
supporto di sospetta 
malattia di Gaucher. 

Storia di calcoli biliari, 
disturbo addominale, 

ipocolesterolemia, 
iperferritinemia, noduli 

splenici, trombocitopenia 
associata alla gravidanza, 

emorragia post parto, 
dolore osseo, 
gammopatie.

•Algoritmo per la diagnosi in pazienti pediatrici23

MALATTIA DI GAUCHER

Aspirato midollare
(con ricerca delle cellule di Gaucher)

Malattia ematologica
o oncoematologica

Altre malattie
(comprese malattie
metaboliche diverse

dalla MdG)

SI

NO

NO

NO

NO

NO

Valutare la presenza di:
• Deformità a fiasca di Erlenmeyer (se Rx disponibile)
• Strabismo e/o aprassia oculomotoria
• Rallentamento o ritardo della crescita
• Aumento dei livelli di ferritina
• Aumento dei livelli di TRAP

Trombocitopenia
e/o anemia?

Presente ≥1 criterio?

Segni della
malattia ematologica
o oncoematologica?

SI

SI

SI

SI

SI

Altre cause di
splenomegalia?

SPLENOMEGALIA ±
EPATOMEGALIA

Segni della malattia
metabolica o infettiva?

NO

NO
Aspirato midollare

già effettuato?

SI

Carenza dell’enzima?

1. Mistry PK, Cappellini MD, Lukina E, et al. A reappraisal of Gaucher disease-diagnosis and disease management algorithms. Am J Hematol. 2011;86(1):110-115.  
2. Gaucher registry annual report. Genzyme Corp. 2006. 3. Grabowski GA, Petsko GA, Kolodny EH. Chapter 146: Gaucher disease. Valle D, Beaudet AL, Vogelstein B, 
et al, eds. The Online Metabolic and Molecular Bases of Inherited Disease. New York, NY: McGraw Hill; 2014. http://ommbid.mhmedical.com/content.aspx?book-
id=474&sectionid=45374148. Accessed July 14, 2014. 4. Hematology: basic principles and practice, 6th edition. Hoffman R, Benz EJ, Silberstein LE, Heslop HE, 
Weitz JI, Anastasi J, eds. Philadelphia, PA: Saunders, an imprint of Elsevier Inc.; 2013. 5. O’Donnell M. Acute leukemias. Cancer management. Cancer network web-
site. http://www.cancernetwork.com/cancer-management/acute-leukemias. Accessed December 1, 2014. 6. Shankland KR, Armitage JO, Hancock BW. Non-Hodgkin 
lymphoma. Lancet. 2012;380(9844):848-857. 7. Al-Farsi K. Multiple myeloma: an update. Oman Med J. 2013; 28(1):3-11. 8. Shah D. Multiple myeloma clinical 
presentation. Medscape website. http://emedicine.medscape.com/article/204369-clinical. Accessed December 1, 2014. 9. Adult non-Hodgkin lymphoma treatment 
(PDQ(R)). National Cancer Institute website. http://cancer.gov/cancertopics/pdq/treatment/adult-non-hodgkins/Patient. Updated April 25, 2014. Accessed Decem-
ber 1, 2014. 10. Savage DG, Szydlo RM, Goldman JM. Clinical features at diagnosis in 430 patients with chronic myeloid leukaemia seen at a referral centre over 
a 16-year period. Br J Haematol. 1997;96(1):111-116. 11. Sawyers CL. Chronic myeloid leukemia. N Engl J Med. 1999;340(17):1330-1340. 12. Faderl S, Talpaz 
M, Estrov Z, O’Brien S, Kurzrock R, Kantarjian HM. The biology of chronic myeloid leukemia. N Engl J Med. 1999;341(3):164-172. 13. Hairy cell leukemia treatment 
(PDQ(R)). National Cancer Institute website. http://cancer.gov/cancertopics/pdq/treatment/hairy-cell-leukemia/Patient. Updated November 11, 2014. Accessed De-
cember 1, 2014. 14. Hairy cell leukemia facts (FS16). Leukemia & Lymphoma Society. White Plains, NY; October 2013. 15. Myelofibrosis facts (FS14). Leukemia 
& Lymphoma Society. White Plains, NY; October 2013. 16. Tefferi A. Primary myelofibrosis: 2013 update on diagnosis, risk-stratification, and management. Am J 
Hematol. 2013;88(2):141-150. 17. Thiele J, Kvasnicka HM, Schmitt-Graeff A, et al. Effects of the tyrosine kinase inhibitor imatinib mesylate (STI571) on bone marrow 
features in patients with chronic myelogenous leukemia. Histol Histopathol. 2004;19(4):1277-1288. 18. Mistry PK, Sadan S, Yang R, Yee J, Yang M. Consequences 
of diagnostic delays in type 1 Gaucher disease: the need for greater awareness among hematologists-oncologists and an opportunity for early diagnosis and inter-
vention. Am J Hematol. 2007;82(8):697-701. 19. Machaczka M, Markuszewska-Kuczynska A, Regenthal S, et al. Clinical utility of different bone marrow examination 
methods in diagnosis of adults with sporadic Gaucher disease type 1. Pol Arch Ped Wewn. 2014. pii: AOP_14_071. http://pamw.pl/en/issue/article/25188399. 
20. Binesh F, Yousefi A, Ordooei M, Bagherinasab M. Gaucher disease, an unusual cause of massive splenomegaly, a case report. Iran J Ped Hematol Oncol. 
2013;3(4):173-175. 21. Thomas AS, Mehta AB, Hughes DA. Diagnosing Gaucher disease: an on-going need for increased awareness amongst haematologists. 
Blood Cells Mol Dis. 2013;50(3):212-217. 22. Stirnemann J, Boutten A, Vincent C, et al. Impact of imiglucerase on the serum glycosylated-ferritin level in Gaucher 
disease. Blood Cells Mol Dis. 2011;46(1):34-38. 23. Di Rocco M et al, Pediatr Blood Cancer 2014; 61 (11): 1905-9. 24. Blood Collection and Handling – Dried 
Blood Spot (DBS). Organizzazione Mondiale della Sanità 2005. 25. Goldstein J et al, Muscle Nerve 2009; 40: 32–6. 26. Guthrie R et al, Pediatrics 1963; 32: 338-43.
27. Clinical Laboratory Standards Institute (CLSI), Blood Collection on Filter Paper for Newborn Screening Programs; Approved Standard-Sixt Edition, Wayne, USA 
July 2013. 28. Charrow J, Dulisse B, Grabowski GA, Weinreb NJ. The effect of enzyme replacement therapy on bone crisis and bone pain in patients with type 1 
Gaucher disease. Clin Genet. 2007;71(3):205-211.

GA
UC

HE
R

m
al

at
tia

 d
i

Kit a fine educazionale non diagnostico

M
AT

-IT
-2

00
19

17
    

    
  M

at
er

ia
le

 a
d 

es
clu

siv
o 

us
o 

de
lla

 cl
as

se
 m

ed
ica




