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νόσου Krabbe, καθώς και της θεραπευτικής έναντι 
της κλασικής αυτής λευκοδυστροφίας, υπό το πρίσμα 
της σύγχρονης βιβλιογραφίας.

Βιοχημικό υπόβαθρο της νόσου Krabbe
Η νόσος Krabbe κατατάσσεται στις συγγενείς 

λυσοσωμικές διαταραχές6 και χαρακτηρίζεται από 
μειωμένη δραστηριότητα του λυσοσωμικού ενζύμου 
γαλακτοσυλoκεραμιδάση (hydrolase galactosylce-
ramide beta-galactosidase, GALC). Το υδρολυτικό 
αυτό ένζυμο εντοπίζεται εντός των λυσοσωμάτων 
των κυττάρων και εμφανίζει βέλτιστη δράση σε όξινο 
pH. Κύριο υπόστρωμα του ενζύμου GALC συνιστά η 
γαλακτοσυλοκεραμίδη, η οποία εντοπίζεται σχεδόν 
αποκλειστικά στο μυελινικό έλυτρο των νευρικών 
κυττάρων, ενώ στα υποστρώματα του GALC περιλαμ-
βάνεται και η γαλακτοσυλοσφιγγοσίνη (γνωστή και ως 
ψυχωσίνη - psychosine). Για την in vivo μετατροπή 
των υποστρωμάτων αυτών απαιτείται (πέραν του 
GALC) και μία ενεργοποιητική πρωτεΐνη, η σαπωσίνη 
Α (saposin A)7.
Εξαιτίας της μειωμένης δραστηριότητας του GALC 

στη νόσο Krabbe, παρακωλύεται η ενζυμική μετατροπή 
της γαλακτοσυλοκεραμίδης, αλλά και της ψυχωσίνης. 
Σε ότι αφορά στη γαλακτοσυλοκεραμίδη, κατά παρά-
δοξο τρόπο, δεν παρατηρείται συσσώρευσή της στον 
εγκέφαλο (σε αντίθεση με άλλες ενζυμικές διαταρα-
χές)8,9. Το φαινόμενο αυτό δύναται να αποδοθεί στην 
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Εισαγωγή
Η λευκοδυστροφία των σφαιροειδών σωματίων 

πρωτοπεριγράφηκε το 1916 από το ∆ανό νευρολό-
γο Knud Haraldsen Krabbe1 (Εικ. 1), και είναι πλέον 
γνωστή ως “νόσος Krabbe”. Η επίπτωση της νόσου 
Krabbe στις Ηνωμένες Πολιτείες της Αμερικής (ΗΠΑ) 
ανέρχεται στο 1/100.000, όπως και η εκτιμώμενη 
επίπτωση στην Ευρώπη2. Υψηλότερη επίπτωση της 
νόσου εντός της Ευρώπης εμφανίζεται στη Σουηδία 
(1,9/100.000)3, ενώ ιδιαίτερα υψηλή επίπτωση παρουσι-
άζεται στην κοινότητα Druze στο Ισραήλ (600/100.000 
γεννήσεις ζώντων παιδιών)4.
Η νόσος Krabbe κατατάσσεται στις κλασικές λευκο-

δυστροφίες, οι οποίες χαρακτηρίζονται από αδυναμία 
σύνθεσης ή ανάπτυξης του μυελινικού ελύτρου (με 
συνέπεια την εκφύλιση των πνευματικών και κινητικών 
λειτουργιών). Αποτελεί μία σπάνια διαταραχή του 
κεντρικού και περιφερικού νευρικού συστήματος, η 
οποία χαρακτηρίζεται από την παρουσία σφαιροειδών 
σωματίων, την καταστροφή του μυελινικού ελύτρου 
και το θάνατο των εγκεφαλικών κυττάρων5. Η νόσος 
Krabbe διακρίνεται σε τέσσερις κλινικούς υποτύπους, 
ανάλογα με την ηλικία εκδήλωσής της: α) στη βρε-
φική, β) στην όψιμη βρεφική, γ) στη νεανική, καθώς 
και δ)στην ενήλικο νόσο Krabbe.
Στην παρούσα σύντομη ανασκόπηση πραγματοποι-

είται μία περιγραφή της αιτιοπαθογένειας, των κλινικών 
εκδηλώσεων και των εργαστηριακών ευρημάτων της 

ΑΝΑΣΚΟΠΗΣΗ

Ιατρική Σχολή Εθνικού & Καποδιστριακού Πανεπιστημίου Αθηνών

Παθοφυσιολογικό υπόβαθρο, κλινική εικόνα και αντιμετώπιση 
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Η παρούσα ανασκόπηση αποσκοπεί στην περιγραφή της αιτιοπαθογένειας, των κλινικών εκδηλώσεων και των 
εργαστηριακών ευρημάτων της νόσου Krabbe, καθώς και της θεραπευτικής προσέγγισης έναντι της κλασικής 
αυτής λευκοδυστροφίας. Η λευκοδυστροφία των σφαιροειδών σωματίων (νόσος Krabbe) κατατάσσεται στις 
κλασικές λευκοδυστροφίες, οι οποίες χαρακτηρίζονται από αδυναμία σύνθεσης ή ανάπτυξης του μυελινικού 
ελύτρου (με συνέπεια την εκφύλιση των πνευματικών και κινητικών λειτουργιών). Η νόσος Krabbe αποτελεί 
μία σπάνια διαταραχή του κεντρικού και περιφερικού νευρικού συστήματος, η οποία χαρακτηρίζεται από την 
παρουσία σφαιροειδών σωματίων, την καταστροφή του μυελινικού ελύτρου και το θάνατο των εγκεφαλικών 
κυττάρων. Η νόσος αφορά κυρίως νεογνά ηλικίας μικρότερης των 6 μηνών. ∆ύναται, όμως, να εμφανιστεί 
στην όψιμη βρεφική ηλικία, στην εφηβεία ή ακόμα και στην ενήλικο ζωή. Κληρονομείται ως μια αυτοσωμική 
υπολειπόμενη νόσος. Για τους ασθενείς με την κλασική βρεφική μορφή της νόσου παρέχεται μόνο υποστηρι-
κτική αγωγή, λόγω της ταχείας εξέλιξης της παθολογίας που αφορά στο κεντρικό νευρικό σύστημα. Αντίθετα, 
οι ασθενείς με καθυστερημένες μορφές έναρξης της νόσου, με αργά επιδεινούμενη νόσο ή με βρεφική νόσο 
πριν την εμφάνιση νευρολογικών εκδηλώσεων, παρουσιάζουν βελτίωση των κλινικών συμπτωμάτων μετά από 
μεταμόσχευση μυελού των οστών.
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Μεταξύ του υγιούς πληθυσμού και των ετεροζυ-
γωτών παρατηρείται ένα ευρύ φάσμα εκδηλώσεων 
που αφορούν στη δραστηριότητα του GALC, γεγονός 
που καθιστά τη διενέργεια προληπτικού ελέγχου 
δραστηριότητας του ενζύμου στο γενικό πληθυσμό 
σχεδόν αδύνατη. Παράλληλα, στους ετεροζυγώτες 
μπορεί η δραστηριότητα του GALC να είναι τόσο 
χαμηλή ώστε να συμβαδίζει με διάγνωση νόσου 
Krabbe, όμως, τα άτομα να είναι κλινικώς φυσιολογικά. 
Τα γεγονότα αυτά μπορούν να εξηγηθούν μερικώς 
από την παρουσία πολυμορφισμών στο γονίδιο του 
GALC14. Οι πολυμορφισμοί δύνανται να συνδράμουν 
στην κλινική εμφάνιση της νόσου με τρεις τρόπους: 
α)όταν κληρονομούνται σε πολλαπλά αντίγραφα, β)
όταν συνυπάρχουν με μία άλλη μετάλλαξη στο ίδιο 
αλλήλιο, καθώς και γ)όταν συνυπάρχουν με μία με-
τάλλαξη που προκαλεί τη νόσο και εντοπίζεται στο 
άλλο χρωμόσωμα14.

Παθοφυσιολογία της νόσου Krabbe
Η υποκείμενη γενετική ανωμαλία της νόσου Krabbe, 

διαμορφώνει και τα τρία βασικότερα χαρακτηριστικά 
της νόσου που είναι: α) η διήθηση του εγκεφάλου 
από μακροφάγα, β) η ταχεία και σχεδόν καθολική 
εξαφάνιση των ολιγοδενδροκυττάρων, καθώς και γ) 
η απουσία ανώμαλης συσσώρευσης του γαλακτοσυ-
λοκεραμιδίου, παρά την έλλειψη δραστικού GALC.

αποκλειστική εντόπιση της γαλακτοσυλοκεραμίδης στο 
έλυτρο της μυελίνης και στην εξαιρετικά ταχεία και 
πρώιμη εξαφάνιση των μυελινοποιητικών κυττάρων 
κατά την εξέλιξη της νόσου (γεγονός που οδηγεί 
και σε εξαφάνιση της πηγής σύνθεσης της γαλα-
κτοσυλοκεραμίδης, με συνέπεια η τελευταία να μην 
συσσωρεύεται σε επίπεδα πέραν αυτών των πρώιμων 
σταδίων της μυελινοποίησης). Ωστόσο, λόγω ανεπάρ-
κειας του ενζύμου GALC, συσσωρεύεται η ψυχωσίνη 
(που αποτελεί τοξικό μεταβολίτη και συμμετέχει στην 
παθογένεση της νόσου)8,10. 

Γενετικό υπόβαθρο της νόσου Krabbe
Το γονίδιο του GALC, που εδράζεται στη χρωμοσω-

μική θέση 14q31 (Εικ. 2), ταυτοποιήθηκε πριν περίπου 
15 χρόνια11,12. Η αλληλουχία των αζωτούχων βάσεων 
στο DNA του γονιδίου του GALC και των αμινοξέων 
της πρωτεΐνης GALC δεν φέρει καμία ομοιότητα με 
άλλες β-γαλακτοσιδάσες και συνεπώς δεν υποδεικνύει 
την ύπαρξη μιας εξελικτικής σχέσης με αυτές. Στο 
ανθρώπινο γονίδιο του GALC έχουν αναγνωριστεί 
περισσότερες από 60 μεταλλάξεις που προκαλούν τη 
νόσο και περιλαμβάνουν ανερμηνεύσιμες ή παρερμη-
νεύσιμες μεταλλάξεις, καθώς και μεταλλάξεις αλλαγής 
πλαισίου με προσθήκη ή έλλειψη νουκλεοτιδίων13. 

Εικ. 1. Ο ∆ανός νευρολόγος Knud Haraldsen Krabbe (1885-
1965) στον οποίο οφείλεται η πρώτη περιγραφή της νόσου 
Krabbe (1916). Ο Krabbe πραγματοποίησε την πρώτη του 
δημοσίευση (με αντικείμενο σχετικό με τη Βιολογία) σε ηλικία 
10 ετών, μιλούσε ελληνικά από την ηλικία των 3 ετών και 
σπούδασε Ιατρική στο Πανεπιστήμιο της Κοπεγχάγης. To 
1926 ίδρυσε το περιοδικό Acta Psychiatrica et Neurologica 
Scandinavica, του οποίου παρέμεινε Editor για περίπου 30 
χρόνια. Από το 1933 έως το 1955 υπηρέτησε ως Καθηγητής 
της Νευρολογίας στο Kommunehospitalet της Κοπεγχάγης. 
Συνέχισε να συγγράφει άρθρα, παρά τα προβλήματα υγείας 
που αντιμετώπιζε, έως και την ηλικία των 80 ετών (οπότε 
και απεβίωσε). 

Εικ. 2. Το γονίδιο του GALC εδράζεται στο χρωμόσωμα 
14, στη θέση q31 (έχει μήκος περίπου 60.000 ζευγών 
βάσεων, καταλαμβάνοντας τα ζεύγη βάσεων 87.469.112 
έως 87.529.595, ενώ περιλαμβάνει 17 εξώνια). Η νόσος 
Krabbe (για την οποία οι μεταλλάξεις του γονιδίου του 
GALC θεωρούνται υπεύθυνες), αποτελεί μία αυτοσωμική 
υπολειπόμενη νόσο.
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Κλινικά χαρακτηριστικά της νόσου Krabbe
Η κλασική βρεφική μορφή της νόσου Krabbe 

παρουσιάζει σχετικά σταθερή κλινική εικόνα, στην 
οποία προεξάρχουν σχεδόν αποκλειστικά εκδηλώσεις 
που σχετίζονται με τη λευκή ουσία. Η κλινική πορεία 
της νόσου είναι συνεχής και ταχεία και καταλήγει σε 
πρώιμο θάνατο, ενώ διακρίνεται σε τρία στάδια22: α)
κατά το πρώτο στάδιο σημειώνεται γενικευμένη ευ-
ερεθιστότητα, υπεραισθησία, επεισοδιακό εμπύρετο 
αγνώστου αιτιολογίας και ορισμένου βαθμού δυσκαμ-
ψία των μελών του σώματος (το βρέφος αρχίζει να 
παρουσιάζει υπερευαισθησία σε ακουστικά, οπτικά 
ή απτικά ερεθίσματα, να κλαίει συχνά χωρίς εμφανή 
αιτία, να εμφανίζει πνευματική καθυστέρηση ή παλιν-
δρόμηση της ψυχοκινητικής ανάπτυξης, εμέτους και 
δυσχέρεια στη σίτιση, καθώς και σπαστικές κρίσεις), 
β) κατά το δεύτερο στάδιο παρατηρείται ταχεία επι-
δείνωση των κινητικών και πνευματικών δεξιοτήτων, 
εμφανίζεται έκδηλη υπερτονικότητα, υπερδραστήρια 
τενόντια αντανακλαστικά, οπτική ατροφία, καθώς και 
νωθρή ανταπόκριση της κόρης του οφθαλμού στο 
φως, ενώ, γ)κατά το τρίτο στάδιο, το νεογνό διακρί-
νεται από αποφλοιωτικό φαινότυπο και είναι τυφλό 
χωρίς επαφή με το περιβάλλον. Οι ασθενείς σπανίως 
επιβιώνουν περισσότερο από 2-3 έτη.
Εν αντιθέσει με το βρεφικό τύπο, ο κλινικός φαι-

νότυπος των καθυστερημένων μορφών έναρξης της 
νόσου εμφανίζει μεγαλύτερη ποικιλομορφία, με συνέ-
πεια η διάγνωση να χρήζει ιδιαίτερης προσοχής. Οι 
περισσότεροι ασθενείς παρουσιάζουν τα αρχικά κλινι-
κά σημεία και συμπτώματα σε ηλικία 10 ετών, ενώ σε 
ορισμένους τα νευρολογικά σημεία ανευρίσκονται μετά 
την ηλικία των 40 ετών. Οι καθυστερημένες μορφές 
έναρξης της νόσου Krabbe διακρίνονται στην όψιμη 
βρεφική, στη νεανική και στην ενήλικο μορφή. 
Η όψιμη βρεφική μορφή της νόσου Krabbe, που 

περιλαμβάνει ηλικίες έναρξης της νόσου από 6 μηνών 
έως 3 ετών, χαρακτηρίζεται από αρχικά συμπτώματα 
όπως ευερεθιστότητα, ψυχοκινητική παλινδρόμηση, 
ακαμψία, αταξία και απώλεια της όρασης. Η πορεία 
είναι προοδευτική και καταλήγει στο θάνατο μέσα σε 
2-3 έτη από την έναρξη της23. 
Στη νεανική μορφή της νόσου, με ηλικία έναρξης 

τα 3-8 έτη, οι ασθενείς εμφανίζουν (συνήθως) απώ-
λεια όρασης και ημιπάρεση, αταξία και ψυχοκινητική 
παλινδρόμηση23. Τέλος, στην ενήλικο μορφή της 
νόσου Krabbe, οι ασθενείς αναπτύσσουν (ορισμένες 
φορές) βραδέως εξελισσόμενη σπαστική παραπάρεση 
ή αργό, ασταθές βάδισμα ευρείας βάσεως κατά τη 
διάρκεια της ζωής23.

Εργαστηριακά ευρήματα της νόσου Krabbe
Στη νόσο Krabbe οι συνήθεις αιματολογικές και 

ουρολογικές εξετάσεις δεν παρουσιάζουν παθολο-
γικά ευρήματα. Η μέτρηση της δραστικότητας του 
GALC στα λευκοκύτταρα του περιφερικού αίματος, 
σε καλλιεργημένες ινοβλάστες και αμνιοκύτταρα ή/
και στις χοριακές λάχνες επιβεβαιώνει τη διάγνωση 
της νόσου, όταν η δραστικότητα του GALC βρίσκεται 
στο 0-5% των φυσιολογικών τιμών. Λόγω της αλληλε-

Πιο συγκεκριμένα, κατά την έναρξη της ενεργού 
περιόδου μυελινοποίησης άρχεται και η αντικατάσταση 
της ήδη σχηματισμένης μυελίνης. Εντούτοις, στον 
εγκέφαλο των ασθενών με νόσο Krabbe, λόγω έλλει-
ψης του GALC, το γαλακτοσυλοκεραμίδιο δε δύναται 
να μετατραπεί σε κεραμίδιο. Το γαλακτοσυλοκεραμίδιο 
με τη σειρά του (σε αντίθεση με κάθε άλλο παράγοντα 
in vivo) έχει την ικανότητα να προκαλεί τη διήθηση 
των μακροφάγων στον εγκέφαλo15,16. Τα μακροφάγα 
που προσελκύονται φαγοκυτταρώνουν τα ελεύθερα 
γαλακτοσυλοκεραμίδια και μετατρέπονται στα χαρα-
κτηριστικά σφαιροειδή κύτταρα της νόσου.
Όπως έχει ήδη διατυπωθεί, πέρα από την αδυνα-

μία μετατροπής του γαλακτοσυλκεραμιδίου από το 
ένζυμο GALC, παρατηρείται και αδυναμία μετατροπής 
της ψυχωσίνης από το ίδιο ένζυμο, με συνέπεια τη 
συσσώρευση της ψυχωσίνης και την ταχεία κατα-
στροφή των κυττάρων που συνθέτουν μυελίνη10. Ο 
βαθμός της συσσώρευσης της ψυχωσίνης σχετίζεται 
με τη σοβαρότητα της νόσου, χωρίς ωστόσο να έχει 
αποσαφηνισθεί πλήρως ο τρόπος με τον οποίο η ψυ-
χωσίνη προκαλεί απόπτωση των ολιγοδενδροκυττάρων. 
Εντούτοις, πειράματα σε γενετικά τροποποιημένους 
μύες (υπό προσομοίωση της νόσου Krabbe) έχουν 
αναδείξει πως πολλά από τα ολιγοδενδροκύτταρα 
των εγκεφάλών τους οδηγούνται στο θάνατο με 
αποπτωτικές διαδικασίες17. Επιπρόσθετα, μία in vitro 
μελέτη εμφανίζει τη ψυχωσίνη σε θέση να προκαλέσει 
απόπτωση, όπως και το C6-κεραμίδιο18. 
Στην πορεία της νόσου διερευνάται ακόμα η 

φύση και η έκταση της συμμετοχής ανοσολογικών 
και φλεγμονωδών διαδικασιών19, ενώ πειραματικές 
μελέτες (επί μυών με έλλειψη σαπωσίνης Α) υποδει-
κνύουν μία προστατευτική συμμετοχή των οιστρογό-
νων έναντι της εκφυλιστικής εξέλιξης της νόσου, με 
μη-αποσαφηνισμένους μηχανισμούς20.

Παθολογοανατομική εικόνα της νόσου Krabbe
Η παθολογοανατομική εικόνα του εγκεφαλικού 

ιστού της κλασικής νόσου Krabbe είναι χαρακτηριστική 
και θέτει αναμφίβολα τη διάγνωση (όταν, φυσικά, ο 
ιστός είναι διαθέσιμος προς εξέταση). Στο τελικό στά-
διο της νόσου παρατηρείται μία σχεδόν ολοκληρωτική 
απώλεια μυελίνης και ολιγοδενδροκυττάρων, τα οποία 
αντικαθίστανται από εκτεταμένη ινική αστροκυττα-
ρική γλοίωση. Κυριαρχεί η διήθηση του εγκεφάλου 
από πολυάριθμα (συχνά πολυπύρηνα) μακροφάγα 
(σφαιροειδή κύτταρα), τα οποία περιέχουν θετικά 
έναντι της χρώσης υπεριωδικού οξέος-Shiff (PAS), 
σωληνώδη και νηματοειδή έγκλειστα με διατομές που 
εμφανίζονται πολυγωνικές και είναι δομικά πανομοι-
ότυπες με τη χημικά καθαρή γαλακτοσυλοκεραμίδη. 
Τα περιφερικά νεύρα εμφανίζονται μεγενθυμένα και 
συμπαγή, με εμφανή ενδονευρική ίνωση και τμημα-
τική απομυελίνωση. Τα ενδονευρικά μακροφάγα και 
τα κύτταρα Schwann στην εγκεφαλική λευκή ουσία 
περιέχουν σωληνώδη έγκλειστα, παρόμοια με αυτά 
των σφαιροειδών κυττάρων. Οι τύποι της νόσου με 
καθυστερημένη έναρξη εμφανίζουν μία (ίσως) ηπιότερη 
παθολογοανατομική εικόνα21.

Book JAN-09.indb   22Book JAN-09.indb   22 6/2/2009   1:02:21 μμ6/2/2009   1:02:21 μμ

Medical Annals



Τόμος KB’, τεύχος 1, Ιανουάριος 2008 23

ζευγαριών που βρίσκονται σε υψηλό κίνδυνο για τις 
επιλογές τους. Η προγεννητική διάγνωση, εφόσον 
αυτή είναι εφικτή και επιθυμητή, παρέχει τη δυνα-
τότητα διακοπής της κύησης ή ακόμη και in utero 
θεραπείας με μεταμόσχευση βλαστικών κυττάρων σε 
περίπτωση όπου το έμβρυο νοσεί41. Όταν οι μορια-
κοί έλεγχοι αποκαλύπτουν σε έναν ασθενή με νόσο 
Krabbe την μετάλλαξη που την προκάλεσε, κρίνεται 
ορθός από άποψης πρόληψης ο έλεγχος των μελών 
της οικογένειας για την ύπαρξη της συγκεκριμένης 
μετάλλαξης και σε αυτά.

Πρόγνωση της νόσου Krabbe
Ο μέσος όρος επιβίωσης των ασθενών με βρεφική 

νόσο Krabbe ανέρχεται στους 13 μήνες. Οι ασθενείς 
με όψιμη βρεφική νόσο καταλήγουν εντός 2 ετών από 
την έναρξη της νόσου, ενώ η πρόοδος της νόσου και 
η διάρκεια ζωής στο νεανικό και ενήλικο υποτύπο της 
νόσου Krabbe ποικίλλουν. Θα πρέπει, ωστόσο, να 
σημειωθεί ότι η μεταμόσχευση βλαστικών κυττάρων 
του αιμοποιητικού σε ασυμπτωματικά άτομα κατά 
την πρώιμη βρεφική περίοδο φαίνεται να βελτιώνει 
τη βραχυπρόθεσμη επιβίωσή τους27.

Ευχαριστίες
Θερμές ευχαριστίες εκφράζονται προς τον ∆ρ. 

Hussam Al-Humadi (ιατρό, υποψήφιο διδάκτορα) 
για τη βοήθειά του στη συλλογή της βιβλιογραφίας. 
Σημειώνεται ότι όλοι οι συγγραφείς ήταν φοιτητές 
της Ιατρικής Σχολής του Εθνικού & Καποδιστριακού 
Πανεπιστημίου Αθηνών, κατά την περίοδο συγγραφής 
της σύντομης αυτής ανασκόπησης.

ABSTRACT
Pathophysiological background, clinical phenotype and 

treatment of Krabbe’s disease: a mini-review
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The present review aims to describe the patho-
genesis, the clinical manifestations and the laboratory 
findings of Krabbe’s disease, as well as the therapeutic 
approaches against this classical leukodystrophy. The 
glodoid-cell leukodystrophy (Krabbe’s disease) is a 
typical leukodystrophy, that is characterized by insuf-
ficient myelin sheath synthesis and growth (leading 
to mental and motor dysfunction). Krabbe’s disease 
is a rare disorder of the central and peripheral nerv-
ous system, that is characterized by the presence 
of globoid-cells, loss of myelin sheath and brain cell 
death. The disease mainly affects neonatals of age 
smaller than 6-months-old. It might, however, occur 
during late-neonatal age, adolescence or even adult-
hood. It is an autosomal recessive inherited disease. 
For patients suffering from the classical infantile form, 
supportive therapy is the only treatment provided, due 
to the rapid evolving of the disease within the central 
nervous system. In contrast, patients with later-onset 
subtypes of the disease, with slowly-advancing disease 
or with infantile disease with unexpressed neurologi-
cal manifestation, get benefit as regards their clinical 

πικάλυψης των τιμών της δραστικότητας του GALC 
μεταξύ μη-φορέων και ετεροζυγωτών, ο έλεγχος της 
ύπαρξης των τελευταίων με τη συγκεκριμένη μέθοδο 
δεν είναι αξιόπιστος2. Η μέτρηση της δραστικότητας 
του GALC σε καλλιεργημένα αμνιοκύτταρα ή χοριακές 
λάχνες θέτει προγεννητικές διαγνώσεις, των οποίων 
η ακριβής ερμηνεία απαιτεί και τη μέτρηση της 
δραστικότητας του GALC των γονέων24. Επίσης, θα 
πρέπει να σημειωθεί ότι τα επίπεδα δραστικότητας 
του GALC δε βοηθούν στη διάκριση των κλινικών 
υποτύπων της νόσου.
Η ανάλυση του εγκεφαλονωτιαίου υγρού σε ασθε-

νείς με νόσο Krabbe αποκαλύπτει υψηλά επίπεδα 
λευκώματος σε ασθενείς με βρεφικό ή όψιμο βρεφικό 
κλινικό υπότυπο της νόσου, καθώς και ένα ανώμαλο 
αποτύπωμα κατά την ηλεκτροφόρηση των πρωτεϊνών 
(αυξημένα επίπεδα αλβουμίνης και α2-σφαιρίνης, μει-
ωμένα επίπεδα β1- και γ-σφαιρίνης)

25.

Απεικονιστικά ευρήματα της νόσου Krabbe
Η υπολογιστική τομογραφία του εγκεφάλου 

αποκαλύπτει προοδευτική, διάχυτη και συμμετρική 
εγκεφαλική ατροφία, η οποία αναπτύσσεται, συνήθως, 
τόσο στη φαιά όσο και στη λευκή ουσία. Επιπλέον, η 
λευκή ουσία εμφανίζεται διάχυτα υπόπυκνη, ιδίως στη 
βρεγματική και ινιακή περιοχή, ενώ έχουν αναφερθεί 
εστίες με τροποποιημένη ένταση σκιαγράφησης26.

Θεραπεία της νόσου Krabbe
Για τους ασθενείς με την κλασική βρεφική νόσο 

Krabbe, οι οποίοι διαγιγνώσκονται καθυστερημένα για 
την εφαρμογή μεταμόσχευσης αρχέγονων αιμοποιητι-
κών κυττάρων, παρέχεται μόνο υποστηρικτική αγωγή 
(λόγω της ταχείας εξέλιξης της νόσου). Αντίθετα, οι 
ασθενείς με καθυστερημένες μορφές έναρξης της 
νόσου, με αργά επιδεινούμενη νόσο ή με βρεφική 
μορφή της νόσου πριν την εμφάνιση νευρολογικών 
εκδηλώσεων, εμφανίζουν βελτίωση των κλινικών συ-
μπτωμάτων με μεταμόσχευση βλαστικών κυττάρων του 
αιμοποιητικού27. Τα χορηγούμενα βλαστικά κύτταρα 
του αιμοποιητικού συστήματος (χορηγούμενα υπό την 
τεχνική της μεταμόσχευσης μυελού των οστών) δύνα-
νται να παράγουν το ένζυμο GALC και ως εκ τούτου 
να συμβάλουν στην αντιμετώπιση της νόσου στον 
εγκέφαλο27. Σε γενετικά τροποποιημένους μύες (υπό 
προσομοίωση της νόσου Krabbe) έχουν δοκιμαστεί 
ποικίλες θεραπευτικές μέθοδοι, όπως η τοποθέτηση 
μοσχευμάτων περιφερικών νεύρων28,29, η πραγμα-
τοποίηση μεταμόσχευσης μυελού των οστών30-33, η 
επιδίωξη κυτταρικής μεταμόσχευσης34, η εφαρμογή 
μεθόδων γονιδιακής θεραπείας35-38 και η πειραματική 
προσέγγιση της μείωσης των υποστρωμάτων39,40. Τέ-
λος, η παρατήρηση πως η εγκυμοσύνη και συνεπώς 
η αύξηση των επιπέδων των οιστρογόνων βελτιώνει 
την κλινική εικόνα των μυών με έλλειψη σαπωσίνης 
A και νόσο Krabbe20, ενδεχομένως να προτείνει μία 
νέα πιθανή συμπληρωματική οδό για την αντιμετώ-
πιση της νόσου.

Πρόληψη της νόσου Krabbe
Η πρόληψη επιτυγχάνεται με την ενημέρωση των 
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