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Choroby Fabry’ego i Gauchera nalezg do dziedzicznych lizosomalnych chordb spichrzeniowych, wynikajacych
odpowiednio z niedoboru alfa-galaktozydazy oraz glukocerebrozydazy. Wczesna diagnoza ma kluczowe znaczenie
dla skutecznego leczenia, jednak obecnie stosowane metody sg czesto inwazyjne lub wymagaja specjalistycznego
zaplecza. Celem niniejszego badania bylo opracowanie nieinwazyjnej metody diagnostycznej opartej na
spektroskopii fali ewaporyzujacej w podczerwieni (FEWS) z wykorzystaniem nowatorskich §wiattowodow ze szkta
chalkogenidowego.

Przebadano dwa typy $wiattowodow: TAS (TexAssoSeso) oraz GT4-Agll5 ((Ge2Tern)ss-(Aglis)). Widma
absorpcyjne moczu zarejestrowano metoda FEWS 1 przeanalizowano z uzyciem analizy gtéwnych sktadowych
(PCA). Uzyskano wyrazne rozdzielenie spektralne w zakresie 1000—1200 cm.-1, odpowiadajace charakterystycznym
modom drgan biomarkeréw lyso-GB3 (choroba Fabry’ego) i lyso-GB1 (choroba Gauchera). Zidentyfikowano
rowniez obecnos¢ kluczowych markerow moczowych: kreatyniny, mocznika i kwasu moczowego.

Wyniki potwierdzajg, ze spektroskopia oparta na §wiattowodach chalkogenidowych stanowi obiecujaca, szybka
i nieinwazyjng metod¢ wykrywania choréb lizosomalnych, oferujac realng alternatywe dla konwencjonalnych
technik diagnostycznych.
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