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Karaca ve arkadaşlarının 'Portal hipertansiyon
ve retinitis pigmentosa ile birliktelik gösteren Ga-
ucher hastalığı vakası ''adlı olgu sunumunu oku-
dum (1). Bu olgu sunumunun tartışma bölümün-
de ''Bunun yanısıra pek çok metabolizma hasta-
lığına eşlik edebilen retinitis pigmentosa, Gauc-
her hastalığı ile birlikteliği daha önce literatürde
hiç yayınlanmamış idi'' şeklinde geçen bir ifade
kullanılmıştır.

Oysa Türkçe literatürde Gaucher  hastalığı  ve  re-
tinitis pigmentosa birlikteliği olan bir  olgu  sunu-
mu mevcuttur(2). Bu olgu 30  yaşında  erkekti. 15
yaşından itibaren artan görme azlığı şikayeti
mevcuttu. Kaya ve arkadaşlarının sunduğu bu
olguda portal hipertansiyon bulguları mevcut de-
ğildi (2).

Gaucher hastalığı b-glukoserebrosidaz 1q21 ge-
nindeki mutasyonlar  sonucu  oluşur. b-glukose-
rebrosidaz  geninde  200'den  fazla  mutasyon ta-
nımlanmıştır (3). Klinik  seyir, gen  tayini  ve  mu-
tasyon tanımı ile ilişkili  olabilir. Genel olarak,
bir alleldeki 1226G (N370S) mutasyonun varlığı
tip 1 hastalıkla eş anlamlıdır(3). Halbuki 1448C
(L444P) aleli için homozigotluk, değişmez  bir  şe-
kilde  nörolojik  hastalıkla  ilişkilidir (3). Filocomo
ve arkadaşlarının 144 İtalyan Gaucher hastasın-
da yaptığı gen ve mutasyon  profili çalışması  bu
açıdan ilginçtir (4). Ayrıca Orvisky ve arkadaşla-
rının dokularda glikolipid depolanması  ile  feno-
tip ve genotip ilşkisini araştırdıkları yeni çalışma-
larıda, Gaucher hastalığında genotip-fenotip ko-
relasyonunu değerlendirmek açısından önemlidir
(5). Karaca ve arkadaşlarının sunduğu vakanın
gen ve  mutasyon  profili  çıkarılabilirse bu birlik-
telikte önemli mutasyonu belirlemede gelecekte
yapılacak  çalışmalara  yararlı  bilgiler verebilir.

Bu olgu  sunumunda üzerinde durulduğu gibi in-
filtratif hepatosplenomegalinin önemli bir  nede-
ni olan Gaucher  hastalığı tanısı uzun yıllar  ge-
cikmektedir. İnsidansının 1/1000 olduğu bildiri-
len Gaucher hastalığının daha çok akılda tutul-
ması, asemptomatik vakaların yakalanması,
yazarlarında belirtiği gibi hepatosplenomegali
ve/veya kemik ağrısı olan her hastada  düşünül-
mesi gerekmektedir.
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