
Algoritmo diagnostico per la M. di Gaucher tipo 1

Splenomegalia senza ipertensione portale?

Dosaggio di Beta-glucocerebrosidasi

Escludere malattie oncoematologiche

Esaminare la biopsia midollare per la 
presenza di cellule di Gaucher

Cellule di 
Gaucher

+ Piastrine <150k
e /o

+ dolore osseo
e/o

+ MGUS/poligammopatia in pazienti di età <30 
anni

Assenza di M. 
oncoematolo

giche

Splenectomia? 

Fare come primo 
step il dosaggio

enzimatico

No

Piastrine
<150K + 
anemia

+/o dolore
osseo

+/o MGUS

Splenomegalia Informazioni ancillari di 
supporto al sospetto di M. di 

Gaucher: 
Storia di:

Colelitiasi/colecistectomia
Disconforto addominale

Colesterolo basso
Iperferritinemia
Noduli splenici

Trombocitopenia in gravidanza
Emoraggia post parto

Dolori ossei
Gammopatia

Assenza di 
cellule di 
Gaucher
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Algoritmo diagnostico per la M. di Gaucher tipo 1 nei
soggetti di origine Askenazita

Splenomegalia?

si No

•Piastrine basse?

•*tendenza al sanguinamento?

•Costante iperferritinemia inspiegata
con normale % di saturazione della

transferrina?

•Amento degli indici infiammatori?

Dosaggio di Beta-glucocerebrosidasi

Si per uno o più

Informazioni ancillari a 
supporto per il sospetto di M. 

di Gaucher:

Storia di:

Colelitiasi/colecistectomia

Disconforto addominale

Colesterolo basso

Iperferritinemia
Noduli splenici

Trombocitopenia in 
gravidanza

Emoraggia post-parto
Dolore osseo
Gammopatia

*escludere
coagulopatie

Splenectomia?

Primo step: dosare
enzima
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