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ASSOCIAZIONE ITALIANA GAUCHER – Onlus 



Tipo 1 Tipo 3 Tipo 2

Manifestazioni neurologiche

Idrocefalo, calcificazioni delle valvole cardiache
Epilessia mioclonica

Movimenti oculari rallentati

Manifestazioni parkinsoniane

coinvolgimento neurologico

Malattia viscerale

Asintomatico

Malattia scheletrica

Degenerazione neurologica progressiva

Ittiosi congenita

Idrope fetale
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I sintomi neurologici possono essere isolati e/o sfumati diagnosi 

ritardata (adolescenza, età adulta) 

Alterazioni uditive, rilevate con i potenziali evocati

Movimenti oculari saccadici (=movimenti volontari, rapidi degli 

occhi) ed altre anomalie oculari (nistagmo=movimento 

involontario oscillatorio, ritmico degli occhi)

Mioclonie (=contrazioni o rilassamenti bruschi e fulminei 

involontari di una o più masse muscolari) e crisi convulsive

Degenerazione neurologica progressiva

Parkinsonismo
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MOVIMENTI OCULARI SACCADICI ED ATRE ANOMALIE 

OCULARI (NISTAGMO)

 Possono essere fisiologici

 Possono essere associati a diverse condizioni morbose:

 Nistagmo patologico congenito infantile (spesso ereditario)

 Distrofia retinica ereditaria (gruppo di 8 malattie)

 Glaucoma bilaterale ereditario

 Tumore cerebrale o delle vie ottiche

 Patologie oculari

 Patologie a carico del sistema nervoso centrale
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Nella malattia di Gaucher, questi movimenti fanno parte, generalmente, di 

un quadro neurologico più complesso
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MIOCLONIE O SPASMI

(=contrazioni o rilassamenti bruschi e fulminei involontari di una o 

più masse muscolari)

 Fanno parte dei disturbi del movimento, insieme a:

 TREMORI

 BRADICINESIA (difficoltà e rallentamento nel movimento)

 COREOATETOSI (movimenti involontari del viso, collo e tronco)

 TICS

 DISTONIE (posture involontarie mantenute nel tempo)

 SINCINESIE (movimenti involontari di un arto contemporaneamente 

al movimento volontario dell’arto controlaterale

 ABASIA (disturbo dell'andatura, consistente nell'impossibilità o in 

una grande difficoltà a camminare).
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MIOCLONIE 

 Fisiologiche (singhiozzo, mioclonie ipniche)

 Patologiche

 Traumi

 Infezioni virali cerebrali

 Ictus ischemico

 Tumori cerebrali

 Malattia di Parkinson

 Malattia di Alzheimer 

 Malattie neurologiche congenite (Corea di Huntington, malattia del I 

motoneurone)

 Malattie e disordini metabolici congeniti (Malattia di Gaucher) o acquisiti 

 Farmaci (oppiacei, ansiolitici, tranquillanti 



Associazione tra malattia di Gaucher e malattia di 

Parkinson

 Pazienti con malattia di Gaucher tipo 1  sviluppo di sintomi 

parkinsoniani

 Pazienti con malattia di Parkinson  mutazioni del gene codificante la 

glucocerebrosidasi  la presenza di mutazioni è un nuovo fattore di 

rischio per la malattia di Parkinson (anche in eterozigosi)
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Correlazione genotipo-fenotipo  (indicativa, ma non assoluta)

• la mutazione N370S sembra proteggere dal coinvolgimento neurologico; 

• la mutazione L444P è associata ad una malattia più grave (l’omozigosi o 

l’eteroziogosi composta da L444P e D409H sono in genere associate ad un 

fenotipo neurologico).
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TERAPIA ENZIMATICA SOSTITUTIVA

Nessun enzima ricombinante passa la barriera

INIBITORI DEL SUBSTRATO

Miglustat

Piccola molecola in grado di oltrepassare la barriera ematoencefalica

Il suo impiego è associato a comparsa di effetti collaterali come tremori e 

neuropatia periferica in pazienti con la forma di tipo 1 (Hollak CE, 2009)

NON HA INDICAZIONE NELLA FORMA NEUROLOGICA

Eliglustat

Piccola molecola che non oltrepassa la barriera ematoencefalica
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MALATTIA DI GAUCHER NEUROLOGICA

PROSPETTIVE TERAPEUTICHE

AMBROXOL (Fluibron, Mucosolvan)
25 mg/Kg/die (dose massima 1300 mg)

+ Terapia Enzimatica sostitutiva

5 pazienti (F213I, N188S,G193W, R120W, G202R) 

Miglioramento delle mioclonie, crisi 

convulsive e movimenti oculari in tutti 

i pazienti

Ripresa della normale funzione 

motoria in 2 pazienti



 I sintomi neurologici possono essere isolati e/o 

sfumati diagnosi ritardata (adolescenza, età 

adulta) 

 I sintomi neurologici sono legati alla malattia di 

Gaucher oppure possono essere manifestazioni di 

altre patologie
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MANIFESTAZIONI NEUROLOGICHE

PROGETTOSTUDIO NEUROLOGICO 

Valutazione neurologica molto accurata

EEG 

RMN

Tests psicometrici
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Una grande parte di quello che i medici sanno è 

insegnato loro dai malati

Marcel Proust


