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I. - Ii:í'i.'I~Ol)1JGC rOl!: 

Las glucogenóois son ue interés histGrico porque lo en­

tidad élínica hu sido reconocida hasta hace cuatro décadas. 

Particul3rm<;nto, de interés es el hecho de que al¡:'1l!13s de -­

las glucogenósio fueron los primeros trastornos hGre(oita---,.. 

rios enzirnóticamente definiúo:) teori y Cori, 1952). 

Til'O r (Jlefieiencia d'e glucooa-6-fosi'atasa): 

Uno de los tipos más comunes de cnfermedaó. por almacell;!! 

miento de gluc6geno es el asociado, con una deficiencia de la 

enzima desi'osforilante, glucosa-6-fosfat:-ma. I'~ste desórden­

es conocido por un nÚIacro dc sinónimos: enfermedad de von -­

Gierke, glucogenósio hepatorrenal Véln Crevelcl y enfermeuad -

de almacenamiento de glucógeno tipo I de Cori. 

La primera descripción clínica de enfermedad par alrnacQ. 

namien'(;o de glucógeno fue publicada por van Creveld en 1928 

(37). Un año más tarde van Gierke (38) describi6 hepatomeg~ 

lia y depósito anormr.:l de glucóGeno en hígado y riñones de -

doa niiios. Veintirés aiíos más tarC:e Gori y Cori (5) establQ 

cieron que la p6rdi~a de una sola enzima tisular, glucosa-6-



2. 

fosfatusa, se asouiaba con las características clínicas y pª 

to16gicas de la enfermedad de van Gierke clásica. Este tra.§. 

cendent.al descubrimiento marcó el principio de llll& nueva ero, 

lo cuol conchtjo (1 un conocimiento constantemente creciente -

en el reconocimiento, comprensión, manejo y prevenci6n de -­

las enfermedades metabólicas. F~ postulado remarcado de que 

los errores innatos están basados en los obstáculos metab6li 

cos causados por defectos enzimátü:os, especulados por 

Garrod (9) al principio del siglo, fue probado experin0ntal­

mente por primera vez por los estudios de Cori sobre el pa-­

pel de la elucosa-6-fosfatasa en la enfermedad de almacena-­

miento de glucógeno tipo 1. 

TIPO Ir I (Deficirmcia de ácido alfa-1 ,4-g1ucosidasa): 

I~ste tipo de enfermedad de almacenamiento de glucógeno­

est~ caracteri~ado por la acumulación de glucógeno en varios 

órganos. I,stc tipo :fue primeramente descrito clínica y pat.Q. 

lÓGicamente por Pompo en 1S:32 (25) e indelJendientemente por­

l)ischoff (2) y Putschar (26), cuyas baseti bioquímicas fueron 

dilucidadas sólo en la última década (11). Pompe oriGinal--. 

mente sugirió el noml)re de "caro.iomegnlia Glucogénica", sin 

embar.:~o, la involucraci6n más gencralizaéa ha llevado a 

otros investiL;allores a uesi;.mar esta enfermeüad "elucoumó--

sis idiopática". La deillostrnc:!.ón por Hers (11) a principios 

ci e 1960, de un defecto enzirnático resul tllnc:O en la acumula-­

ci6n de ;:lue6ceno tiGtth~r hace JIlÚS [lpropindoG los nombres de 

"defioi~llci<¡ de 8-.:i<10 31fa-1,4-/;luGosidasa" o "enfermet:ad de 
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gluc6geno tipo 11". 

TIPO II1 (Deficiencia de amilo-1,6-g1ucosidasa): 

En 1952 Illingworth y Cori (14) encontraron por análi-­

ois estructural que loo polisacúricoG aislaaos de los teji-­

dos del paciente con enfermedad por almacenamiento de gluc6-

eeno descrita por l/orbes semejaban a la fosforilasa dextrina 

l:Ími te. En efecto, el nombre dextrinosis l!mi te ha sido 

aplicado a esta enfermedad. Las característicos estructura­

les de los polisacáridos llevaron a este grupo a predecir, -

en 1952, que la acumulaci6n de dextrina límite result6 de -­

una ausenuia de la enzima desramificante amilo-1,6-g1ucosid~ 

sa, Esta suposición fue subsecuentemente verificada por el 

mismo Brupo en 1956 probando la deficiencia enzimática en hi 
gado y músculo (15). En los quince años posteriores a este­

descul;rimiento, oe han efectuado mayores progresos en la ev~ 

luaci6n diagn6stica; comprendiendo la fisiopatología y las -

caracteristicas enzimáticas; la genética y la terapeútica 

nos acercan a esta enfermedad. 

'rIPO IV (Deficiencia de enzima ramificante): 

:Bsta forma de enfermedad fue primeramente reportada por 

Andersen (1). <luien estudió un niño de 11 'meses de euae), cu­

yo hflrmano hailÍa fallecido a la el,ud de 7 meses por una en-­

fermedau de von Gierke diagnosticada en 18 autopsia. Desde-



esta desuripción, en 1956, han.sido recolectados 12 casos 

por Howell y.asociados, ae la literatura inglesa (13) •. 

TIPO V (Deficiencia miofosí"orilasa): 

4. 

Llamada también enfermedad de I\lcArdle ha provocado mu-­

cho inter~s por sus características únicas. Desde un punto­

de vista histórico la ení'ermedad de i\1cArdle representa la -­

primera miopatí8 determinaDa genéticamente sin involucración 

hep!Hica. La cO~lbinución típica de debilici2d muscular pro­

funda, dolor y espasticidad nI ejercicio muscular, sin una -

elevaci6n coneomitante de los niveles (le lactato en sangre,­

fue primeramente descri"ta IJor EcArdle en 1951 (19). r.lcArdle 

postuló que eate trastorno resulta de un defecto en la degr~ 

daci6n del glucóGeno. Ocho años ¡:lás tarde Elchmid y l!emmaker 

(0) e independientelilente, I)oarson ~: asocia~os (24) y - - -

I!.ornrnaerts y aaociDdos (20) puntualizaron lél loc/üización pr~ 

ciaa del defecto ellzimático a lo lar{;o cJ.c le vía gluco¡;enoli 

tics, SWilinistrnndo la evidencia para la integridad de la -­

vía enzimáticu entre glucosa-1-fosfato ;; lnctE'to y I!emostra!! 

elo que, por adición ele miof'osi'orilasa al sistema carente de-

e sta em;ima, In actividad normal 013 rcstnurada. 

UPO VI (Deficiencia do ~o(J:f:or:Llas:J hepáticlIl¿: 

Los primero n casoa dc) L: t:rú'er¡rlcdad por HImacenwni(,nto­

de a1uc6geno tipo 'TI fuc~ron descritos por llera (12), quicn-

estudió tres 11Ewion"l;es con hcpatomegulia y glucór,eno hepáti 
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co moderaóamentc aumentado, e;lucosa-6-i'ósfatasahepática no:r 

I:lul y m:ti10~1 ,6~·t~lucosidasa,por9 unarédu~(hon!de un 7.5% de 

la actividau.dé ·la fosi'orilosa h~Pfltica. 
~', . " l. -, ',,' '. '. .• . , 

~'n)o VII (Deficiencia de fosfofructooinasa): 

Tarui y asouiados (35) estudiaron tres h¡maanos adultos 

de ambos sexos Gon uíntorans clínicos indistinguibles de defi 

ciencia de fosforilasa muscular. r.:l gluc6geno muscular fue­

moderadamente elevado (1.6-4.4%}; la actividaó de h: fosfori 

l'asa muscular fue normal, pero la i'osfofructocinasa mostró -

sólamcnte 1-3% de l~ actividad encontrada en el músculo nor-

mal. La deficiencia de fosfofructocinasa pu.ede ser conside­

rada así dentro del cuarto tipo de glucogenósis muscular, -­

junto con laG tipos 11, nI y V de enfermedad por almacena--

miento de glueógeno. 

TIPO VIII (DefiCiencia de fosi'oglucomutasa): 

FJ. primer caso reportado de este padecimiento fue hecho 

por Brorm y Drdvlll (4) y corrcspondio a un paciente de 17 me­

ses de edad quien curso con hepatolaegalia con 16% de glucog~ 

no y la lmica anormalidad enzimática encontrada fue una acti 

vidad de i'osfoglucomutasa de un 15% de lo normal. 

'.rIPO IX (Deficiencia de i'osi'ohexoisomerasa): 

r:ate tipo de enfermedad musculr~r fu.: rellortado original 
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mente por Uoto,yosih y Kowa en 1967 (29) en dos hermanos japQ 

neses. l~l glucógeno muscul.ar estaba moderadamente elevádo,­

encontrándose que no hubo elevación de lactato después del -

ejercicio muscular. Un homogenlzado de músculo no fue capaz 

de ±'ormur cantidades normales de lactato cuando glucógeno 0-

glucosa-6-fosfato fue añadido como substrato; pero cantida-­

des normales de lactato fueron formadas cuando fructosa-6- -

fosfato o fructosa-1,6-fosfato fue utilizado. Estos estu--­

dios indican que el bloqueo funcional existe a nivel de la -

fosfohexoisomerasa. Estudios in vitro no mostraron una defi 

ciencia de esta enzima y la presencia posible de un inhibi-­

dor ha sitio supuesta por los autores. 

'rIFO o (Deficiencia tie glucógeno-sintetasa): 

Este padecimiento fue descrito originalmente por I,ewis­

y asociados en 1963 (17) en dos ¿;emeloc idénticos. Poste--­

riormente Parr y asociados en 1965 (22) describieron otro cQ 

so similar. 

El tratamiento para este grupo de enfermedades había si 

do sólo supresivo. 

En 1956 l~oulischer y Piclcering (16) introdujeron el uso 

de la tiroxinu y Lowe y asociados en 1959 (18) el glueagon -

para influenciar el metabolismo intermediario de la glucosa. 

Spergel y Dleicher en 1966 (32) estudiaron el efecto de la -

droea no diurética benzoti3zinu (diazóxido); sus pac;Í0ntes -

revelaron scnsibiliuad a la droga y su eficacia no :\1.C t'nte-
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rament;e valuacla. 

l'ield en 1960 (7) f~c el primero en sugerir que la .cre,!! 

ción de una derivaci6n portocava puede aumentar los niveles 

de glucosa en sangre periférica por permitir el paso de san­

gre sin pasar por el hígado. 

En 1963 Starlz y colaboradores (34) efectuaron una ----

transposición portocava en un niño de 8 años de edad con en­

fermedad de almacenamiento de gluc6geno tipo 111 y notaron -

un rápido aum~nto en el peso y buen desarrollo post-operato-

rio. 

Riddell y colaboradores (28) hicieron el mismo prooedi­

miento en 1965 oon un niño con enfermedad de almacenamiento-
I 

de glucógeno tipo 1 en 1965. En 1967, Hermann y Mercar (10) . 

mostraron que la derivación portooava término-lateral en un 

niño de 18 meses de edad con el tipo 1 de la enfermedad tam­

bián resultó en mejoría clínica. En 1968, Starzl y asocia-­

dos (33) hicieron otra transposici6n portocava en un niño -­

con glucogen6sis de tipo 1, pero muri6 al segundo dia post-­

operatorio por acidosis refractario y congestión hep~tica. 

En 1970, Boley y asociados O) efectuaron una deriva--­

ci6n portocava en un niño de 5 años con el.tipo 1 de la en--

fermedad, reportando resul tac;os ex! tosos. 

De gran importancia ha sido la introducción de la a1i-­

rnentación parenterol previa a la derivaci6n portocava, cuyos 

beneficios han sido descritos llor ]'ollanan (8). 
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Dado que el padecimiento no es frecuente, el nÚIDuro de­

cusoo que se analizará en la muestra para este estudio (sie­

te) es su:ficiente para conocer integralmente esta entidad en 

nuestro medio. 

El estudio tiene como finalidad dar a conocer el cuadro 

clínico y c~les son los estudios de laboratorio y gabinete­

que ,corroboran el diagn6stico; asimismo, conlleva el prop6s! 

to de analizar los resultados del tra'tamiento m~dico y qui-­

rúrgico, ~ste Último de reciente introducci6n cuyos resulta­

dos serán evaluados tanto en nuestros casos como en los rep~ 

tados en la literatura. 

Se considera que es un tema de suma importancia al cual 

se le debe brindar mayor atenc16n. ya que en la Última déca­

da han sido repor'cados en la literatura mundial varios casos 

que han sido sometidos a tratamiento quirúrgico, la mayoría 

de ellos con muy buenos resultados; y este tratamiento s610 

se ha puesto en práctica más recientemente en nuestro Hospi­

tal a partir del año 1977. 
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11.- D E FIN 1 O ION 

El.término "eni'ermcdades por almacenamiento de glucóge­

no" se refiere a un grupo de errores innatos dl3l metabolismo 

de los hidratos de carbono, que se transmiten en forma rece­

siva, caracterizados todos ellos, por acumulaci6n excesiva -

de glucógeno 6 un'polisacárido similar, predominantemente en 

un órgano como hígado 6 mUWculo, ó en forma más difusa; no -

obstante, este término no es lo bastante comprensivo como p~ 

ra incluir en ~l a los trastornos en los que el acúmulo de -

slucóseno es deficiente, o bien, tiene lugar una síntesis de 

gluc6geno con una estructura anormal. Por esta raz6n, se ha 

adoptado el término colectivo de "glucogen6sis". 

III.- e L A S 1 F lOA o ION 

La clasificaci6n consignada en la Tabla I, publicada -­

por Moses (21) es una extensi6n de la originalmente publica­

da por Oori en 1953. 

En ella se incluyen además, sinónimo, principal 6rgano 

involucrado, otros 6rganos involucrados, principales manife,!! 

taciones clínicas y bioquímicas, pruebas funcionales, estr\l!l; 

tura del glucógeno, contenido del glucpgeno en hígado y mUs- . 

culo expresado en % del· peso de tejido fresco, defectoenzi-
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mátioo, seleooi6n de tejido para ensayo enzimático, transmi­

sión genética y tratamiento de cada uno de los diferentes t! 

pos de glucogen6ois. 
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'XA!iJ~ I -a) 

CI,,\t.iIFICACIOL y C;u~\CT: .:I;j'I'JCM.i PllDICrr'iJ,r.s 

Tipo Sin6nimo Principal otros 
OrC2no Organos 

f..--..- Involucrado Involucrado 

la van Creveld H:(gado Riñón, mucosa 
von Gierke intestinal 
(hepatorenal) 

lb Hígado 

!la Pompe Coraz6n, H:(t:ado, sist~ 
Músculo ma nervioso 

IIb l':úsculo h:(gado, sist~ 
roa nervioso 

In Cori, Forbes Hígado Músculo 
( dextrinosis 
1:lmi te) 

IV Andersen ~:(gado Sistema ret1-
(amilo-pectinosis) cuJ.oendote-

lia1 

V l.ícArdle Músculo Ninguno 
Schmid 
Pearson 

VI Hera Hígacio Ninguno 

VII Tarui Músculo .Ninguno 
, 

VIII 5lomaon Músculo Ninguno 

IX Músculo Ninguno 

O LeY/ia 1:úsculo Higaoo 



Tipo 

Ia 

Ib 

IIa 

IIb 

III 

IV 

V 

VI 

'.cAIlL.A I-b) 

l'rincipalcs !.ianifestaciones 
01:(l1ic30 y ]jioquímicas 

Hepatomegulio, hipoglucemia, 
Lipidenua, hiperuricemia, 
acidemia láctica, cetoacedo­
sis, retraso del crecimiento, 
diátesis hemorrática 

Las mismas que Ia 

Caraiomegaliu, hipotonía, 
muerte durante el primero o 
segundo año de la Vida 

Hipoton:la, supervivencia 
proloneada a menudo hasta 
la vida aduJ.ta 

Hepatomegalia, hipoglucemia 
en ayuno, lipidemia, ceto­
acedoste, retraso en el 
crecimiento 

Hepatoesplenomegalia, cirr.9. 
sis portal, fatal en pocos 
arlo s 

lo'atigabil:V.ad nn.tscuJ.nr y dQ 
lar con ejercicio, mioG10bl 
mU'ia ci.espués del es:,'uerzo 

T,as misLlI:u:: que III 

12. 

Pruebas 
Funcionales 

:1':0 hay respuesta hiper­
glucéndca al ¡;lucae6n, 
epinefrin8, galactosa y 
fructosa 

Las mismas que la 

Respuesta normal al gl~ 
cag6n, epinefrina, ga-­
lactosa y fructosa 

Las mismas que IIa 

Respuesta hiper~lucémi­
ca al glucag6n s610 
después de un corto ayg 
no (2 horas), respuesta 
gluc'érnica normal a la 
galactosa "J fructosa 

Escasa respuesta hiper­
tilucémica al glucag~n o 
epinefrina, pruebas de 
funcionandento hepático 
norm81es 

l';scasa í'orr,¡aci6n de lec 
tato ó.eolluéa de la e1)i= 
ne~rina o ejercicio; la 
cal'2cit..ud (e trabajo a~ 
mentH después de 1::; ad­
mLlistrélci6n de glucosa 
o f'nwtosa 

}.scas!:l reSliuect::l hiper­
.:;lucÓ;:·LÍ::a el [:lue8[:6n o 
epine.: rina, rcal~ uesta -
nor:.:21 a 1é1 i:;~llactosa " 
f'ruGtosa 

VIr IJf\S nim.',w; (lUG V Icunl :lU€- V 

L_--> ___ . ____ . ________ . __ -l-____ ----.--____ -..1 

:";i~;lte a ho.in :ro. 2 
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TAEJ,.\ 1-b ) 
Hoja lio •. 2 

r-----~--------------.--------~----~~--------------------~ 

Tipo 

VIII 

IX 

o 

i?rincipaleo Lanif'estaciones 
C1ínicf\O y l:ioq1.Úmicas 

Di:3funci6n mu.scular generali­
zada vari~ble, acortamiento 
de músculos Gemelos 

Igual que V 

Hipoglucem:ia grave deopu~s 
del aJ~o nocturno. 
Retraso mental 

Pruebas 
Punciona les 

l'roducci6n muy escasa de 
ációo láctico después del 
trabajo isquémico; res-­
puesta hiperglucémica no~ 
mal después de la adrena­
lina 

~;o h8Y elevaci6n de lacta 
to después del ejercicio~ 
elevaci6n de lactato des­
pués del ejercicio an6xi­
co previa alimentaci6n 
con fructosa 

Escasa respuesta hiper­
glucémica al glucae6n 
con el ayuno; reslJUesta 
nor111a1 después de comer; 
sin aumento de catecola­
minas urinarias deopués 
de administrar insulina. 
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TAJlLA 1-c) 

D1::MU GWCOGEro~1S 

CQlíTl'il;nO DEJJ GLUCOGENO 
Estructuxa del ;; del Peso de Tejido Fresco 

Tipo Gluc6eeno Hígado I,Iúsculo 

1 NOrL1al 5-15 Horma 1 

lb Normal 7-7 normal 

Ha Normal 5-15 5-15 

1Ib Hormal 5-15 5-15 

III Tipo dextrina limite, 
ramificaci6n excesi-

6-17 2-6 

va, cadenas externas 
cortae 

IV Anormal, muy escasa 
ramificaci6n, cade-

1-10 

na externa larga 

V N"oI'11l2l Normal 2-5 

VI Normal 5-20 Normal 

VII Normal 2-5 

VIII Normal 3-3 

IX. Normal 

O Normal -0.5 



TABLA I-d) 15. 

CLAEiIFICACIOK y r:;',IL\G'rE.itIGTICAS PRIJ¡CIPAIJES 

Selecci6n de 
Defectos Tejido Para 

Tipo Enzimáticos Ensayo Enzimático 

la Glucosa-6-Fosfatasa Hígado, mucosa 
intestinal 

lb Ninguno Hígado 

lIa 
, 

Acido lisos6m1co Leucocitos, 81fa-
1,4-glucosidasa, h:i.al]! músculo 
ronidasa 

llb Aoido lisos6m1co alfa- 1túsculo 
1,4-g1ucosidasa 

III Jmilo-1,6-glucoaidasa 
(des~ticante) 

Leucoci tos, 
y nnisculo 

hígado 

IV Jmilo-1,4 --1.6 trans H1gado, 
glucos1dasa (enzima re Leucocitos 
mifioante) -

V Fosforilasa-muscular Ml1sculo 

VI ]'osforilasa-hep'tica H:!gado, 
o ninguna Leucocitos 

VII Fosfofructocinasa Ml1sculo 

VIII Escasa actividad de la Ml1sculo 
. fosfoglucomutasa IIIWICU 
lar; as1m1smo, detec--
tos parcialesd. otras 
enzimas de la gluco-
11s1a 

IX Fosfohexoisomerasa Ml1sculo 

O UDPG-gluc6geno-trans- 1hisculo, hígado 
glucosidasa (gluo6ge-
no sintetasa) ausente 
o m~ escasa 



Tipo 

la 

lb 

lIa 

Ilb 

III 

IV 

V 

VI 

VII 

VIII 

IX 

O 

TAJ)LA I-e) 
16. 

CLAUIú'ICACION y C,\llACTERISTICAS PHIIWUALES ---
DE LAG GLUCOGENOSIS 

Transmisi6n 
Genética 

Autos6mica 
Recesiva 

Autos6mica 
llecesiva 

Aútosómico 
Recesivo 

Autos6mico 
Reces1vo 

Autos6mico 
Recesivo 

Autos6mico 
Recesivo 

Aún no definida 

Aún no definida 

AÚllno definida 

Aún no definida 

T r a t a m i e n t o 

Dieta: frecuentes alimentaci~ 
nes de polisacáridos, glucos~ 
aceite de maíz; restricci6n -
de proteínas,. galactosa, fruc 
tosa. Si la hipoglicemia apa 
rece, probar diaz6xido. 'Para 
la acidosis, bicarbonato. En 
casos severos considerar'la 
anastomosis portocava 

Igual como la 

Sintomático 

Dieta: frecuentes alimentacio 
nes de polisacáridoa o gluco= 
sa, aceite de maíz, dieta ri­
ca en proteínas, fructosa y -
galactosa. En casos severos 
la derivaci6n portocava puede 
ser considerada 

Como cirrosis 

Glucosa o f.ructosa durante 
el ejercicio 

Como en 111, pero menos 
estricto 

Aún no definido 

Aún no definido 

Aún no definido 

Aún no defilrldo 

~------~----------------~----------------.------------~ 



IV. - CUADHO <JLINIC:O m: LOS nIl!'Im':NTE:S 

TIPOS DE GLUCOGENmiIS 

17. 

El cuadro clínico' de los diferentes tipos de glucogenó­

sis puede ser muy variable. ya que se ha comprobado que fre­

cuentemente no existe una correlaci6n directa entre el defe~ 

to enz1mático y el ?uadro clínico. Un determinado paciente 

con un defecto enzimático único puede presentar diferentes -

características bioquímicas y diferir ampliamente en la sin­

tomatología clínica, posiblemente a causa de otros factores 

ambientales .0 'eenéticos, cuya natw:'aleza es aún poco - - - -

conocida. '. 

TIPO 1: Sinonimia; Enfermedad de van Gierke, tipo 1 de 

Cori, forma hepatorrenal, hepatonefromegalia gluoogénica, -

enfermedad de van Creveld-von Gierke. 

·En este trastorno del metabolismo del gluc6geno, la ac­

tividad de la glucosa-6-fosfatasa es deficiente en las célu­

las del hí6ado, riñón y mucosa intestinal y determina la ac~ 

mulación de gluc6geno en dichos 6rganos. 

Las manifestaciones más frecuentes son: convulsiones d~ 

bidas a hipoglucemia, falta de desarrollo, episodios de 8ci­

d6sis grave y xantomas eruptivos. Una historia similar en -

un hermano mayor debe deap{)rtar sospC'chas y debe investigar­

se la enfermedad en el nacimiento de los sUbsiguientes des--
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,lit, 
c cndiuntes de la misma pareja. 

Las observaciones :l:ísic:as en un caso típico incluyen: 

1) Crecimiento retardado sin desproporci6n de la cabeza, -

miembros y longitud del tronco. 

2) Tendencia a la adiposidad, con notable acÚIDulo en meji­

llas, pecho, glúteos y dorso de los brazos y muslos. 

3) Redondez abdominal marcada, especialmente notable en 

los lactantes y niños pequeños, debido al hígado masi~ 

mente agrandado. El borde duro puede extenderse has'ta­

el nivel de la cresta ilíaca. En los casos típicos no 

se palpa el bazo y el híeado no es blando. ' 

4) La piel tiene generalmente un matiz amarillento y p~li­
do y pueden estar presentes iantomaa amarillo-rosados -

en los codos, rodillas, tobi~los y glútebs. 

5) La marcha es típicamente oscilante y a veces; con acen-­

tuaci6n de la lordosis lumbar, con objeto de,acomodarse 

al hígado crecido y al abdómen prolllinente. 

6) Si se e:l:ectUa un adecuado examen abdominal puede comprQ 

barse el aumentb de tamaño de, los riñones. 

TIPO II: Sinonimia; En:l:ermedad de Pompe, tipo 2 de 00-

ri, forma cardíaca de la glucogenósis generalizada, formu'-­

neuromuscular de la e;lucogenósis generalizada, cardiomegalia 
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gluoogénica ('i:fusa, glucoeen6sis generalizada. 

llan siuo descritas dos variedades de este tipo, la IIa 

por deficiencia de ácido lisosómico alfa-1,4-g1ucosidasa, -­

hialuronidasa, Ilue afecta fundamentalmente al coraz6n y mús­

culo esquelético y la variedad lIb por deficiencia de ácido 

lisosómico alfa-1,4-g1ucosidasa, Ilue involucra principalmen­

te al músculo esquelético. 

Los síntomas y signos más frecuentemente observados 

son: vómitos, anorexia, detención del crecimiento, debilidad 

muscular, babeo, cianosis y disnea más tarde. No es raro -­

que este estado pueda comprobarse Ilue exista entre hermanos. 

Las observaciones físicas incluyen: 

1) Apariencia de imbecilidad similar a la observada en el 

cretinismo y en la idiocia mongólica. Algunas veces -

existe hipertrofia de lengua'. 

2) La hipotonía muscular puede ser extrema e inducir a con 

fusión con la amiotonía conGénita. 

3) La hipertrofiR del coraz6n puede descubrirse generalmen 

te por percusió~ y palpaci6n y no es raro encontrar un 

murmullo sistólico en el vértice. 

4) La hepatoesplenomegalia se observa sólo muy raramente. 

5) Cuando la complicación del sistema nervioso es grave, -

pueden estar presentes diversos déficit neurológicos. 
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TIPO III: Sinonimia; Enfermedad de l!'orbes, tipo 3 de CQ 

ri, dextrinosis límite. 

Las descripoiones de las manifestaciones clínicas de e~ 

ta enfermedad son esoasas, pero en general son muy parecidas 

a las de la deficiencia de glucosa-6-fosfatasa, excepto en -

que tienden a ser más ligeras y que las dificultades oon la 

hipoglucemia y el desarrollo son menos graves. La acumula-­

ci6n de gluc6geno en el coraz6n y en los músculos esqueléti­

cos, que no tiene lugar en la enfermedad por deficiencia de 

glucosa-6-fosfatasa, puede llevar a manifestaciones clínicas 

algo diferentes. En general la sintomatología se limita a -

distensi6n abdominal por hepatomegalia, retraso en el creoi­

miento e hi?otonía nruscular. 

TIPO IV: Sinonimia; Enfermedad de Anderaen, tipo 4 de -

Cori, cirr6sis familiar del hígado con almacenamiento de gl~ 

c6geno anormal. 

Los niños que sufren de este padecimiento nacen norma-­

les, pero pronto sus manifestaciones clínicas empiezan a ha­

cerse evidentes. La hepatomegalia que aparece durante los -

primeros meses de vida aumenta con la edad. uás tarde la e!!, 

plenomegalia se hace evidente. Los trastornos general es del 

metabolismo de los carbohidratos son menos marcados que en -

loo otros tipos de enfermedad de almacenar.liento de gluc6geno 

hepático. Un moderado grado de hipoglucemia en ayunas puede 

ser notado sin una elevaci6n anormal en los niveles de lact~ 
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to ,y :loicos erasos. 1.':91¡0 tipo de f.;lucof,cmósis conf'UCC inva­

riablemente l~ 11:1 cirr6sis he!lótica. Recant (27) sugiere que 

la cirrósis y la acumuJ.aci6n de gluc6geno reIlrescntan una -­

reacci6n de cuerpo extraño a l~ precipitaci6n ele los polisa­

cári,_os anormales r()lativumentc insolubles, el cual así es -

inaccesible a h\ fos1'orilasa. La cirrósis hepática conduce 

siempre a la muerte, generalmente durnnte los primeros años 

de la vida. 

TIPO V: Sinonimia; Síndrome de lóic.l\rdle, enfermedad de 

McArdle-Schmid-Pearson, tipo 5 de Cori. 

La descripci6n clínica más comIl10tB que se Iluede encon­

trar en la literatura cOi'responde a la descrita por IlicArdle 

(19). El cundro clínico está caracterizado por dolor, debi­

lidad y rigidez en cualquier músculo, incluyendo los macete­

ros, úesIlués de períodos variableO de ejercicio. Los sínto­

mas desaparecen rápidamente con reposo pero tienden a persi,!! 

tir si se continúa con el ejercicio. La cantidad de ejerci­

cio muscular para producir dolor es muy variable y parece ser 

menor durante la infecci6n. No existen antecedentes simila­

res en padres, hern~os y descendientes. 

l~tre los 24 casos publicados en la literatura (6), 85% 

de los pacientes tuvieron historia de calambres y cerca de -

¡m 54~'~ de mioglobinuria, antes de la edad de 18 añoso rn.. d~ 
sarrollo gradtml de síntomas iniciando con fatigabilidad en­

la niñez y terminruldo con debilidad muscular después de los 



40 ailos de edad hu sido recientemente revisado (31). 

Lo aintomatología clínica puede ser resumida como siBue 

(23): 

1) Aparici6n de síntomas en la niñez cuando el esfuerzo --

mus~ular c1ura varios segundos. 

2) La capacidad de ejecuci6n limitada bajo condiciones de 

isquemia, por ejemplo: oc1usi6n del flujo sanguíneo a1'-

terial en una extremidad. 

3)" No hay a~otamiento muscul!lr antes de la quinta década -

de la Vida. 

4) Calambres o contracturas musculares después de ejerci-­

cio continuado (algunas veces persistiendo más de una -

hora) seguidos ocasionalmente por debilidad muscular y 

mioglobinuria. 

TIPO VI: Sinonimia; I'hlermedad ne llera, tipo 6 de Corio 

E:n este trastorno se acumuln en el hígado uno cantidad 

anormal de un Bluc6eeno de estructura normal (5-20% de teji­

do i'resco) y se acompaña de una disminuci6n (50~~) de la acti 

vidad de la i'osf'orilasa hepática. 

El Cuadl'o clínico es indilJtinr,uible de las formas leves 

de glueo{;cn6ais tipo 1 o tipo III, presentando hepatoUlcgalin 

(~cner!.tlmentc deode el nacimiento), hipoglucemia en ayunas -, 
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leve a moderada, cctosia y retraso en el crecimiento. Los­

mÚflculos eotán respetados o 

TIPO VII: Sinonimia; F~crmeda~ de Tarui. 

rn este trastorno del metabolismo de los hidratos de 

carbono lu actividad de la fosfofructocinasa muscular es de­

f iciunte y determina 18 acumulación de glucóeeno en músculo­

esquel~tico. Las manifestaciones clínicas son similares a -

las encontradas en la enfermedau de 1icArdle (glucogenósis ti 

po V) e incluyen fatieabilidad mu2cular y dolor con el ejer­

cicio, mioglobinuria e incapacidad para producir ácido láct,! 

co después del ejercicio muscular isquémico, diferenciándos~ 

como ya fue anteriormente señalado, en que presenta una def,! 

ciencia muscular de fosfofructocinasa. 

TIPO VIII: Sinonimia; r~ermedad de Thomson. 

Bste tipo de glucogenósis reportada originalmente por -

Brown y Drown (4) correspondió a un paciente de 17 meses de 

edad quien cursó con hepntomegalia con 16% de glucógeno y la 

única anormalidad enzim;:hica encontrada fue una activic:ad de 

la fosfoglucomutaaa menor de un 15% de lo normal. 

Thomaon (36) describió un tipo muscular de deficiencia 

de f'osfot;lucomutasa. La sintomatología es similar a la ob-­

servada en la enfermedad de McArdle (glucogenósis tipo V). 
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El. cuadro (ll:Ínico está caracterizado por una disfunci6n 

muscular generalizada vuriable y acortamiento de músculos g~ 

meloso 

TIPO IX: Unicrunente hay 2 casos reportados de este ti­

po de enfermedad como ya fue señalado previamente en la in-­

traducción de este estudio. El cuadro clínioo es similar al 

ya descrito en la glucogenósis tipo V, pero difiere en que -

presenta un déficit en sus músculos de fosfohexoisomerasa. 

TIPO O: En este tipo de glucogenósis el defecto básico 

es la incapacidad para sintetizar gluc6geno en cantidades -­

adecuadas, por ausencia de actividad de la enzima gluc6geno­

sintetasa. Clínicamente la manifestaci6n más destacada es -

una intensa hipoglucemia después del ayuno nocturno. Se han 

observado convulsiones hillog1ucémicas, letargo, vómitos y r~ 

traso mental. 

DID'RlTOS ENZIMATICOS DOBLRS: Se han registrado casos -

de t;lucogenósis en los cUElles han sido encontra'iios dobles d~ 

fectos enzirnáticos (39). IJa explicación genética para la 

ocurrencia de eotos dobles defectos enzimáticos puede estar 

basada en un defecto de gen estructural o una anormalidad de 

gen rcgu18dor. Ho obstante, Ion mecanismos genéticos no es­

tán peri'ectamentc; dilucioados. Estos dobles c1efectOfJ enzimá 
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ticos son particularmente evidentes en la glucogen6sis de ti 

po 111. Se han publicado otras combinaciones de dos defec-­

tos enzimáticos, habiéndose estudiado un cierto número de f~ 

milias en las que dos hijos tienen diferente o tipos de gluo~ 

gen6sis. 



v. - ¡.[Nr:r":U.r~JJ y !;!E'.cOllOS 

Se reVisaron los expedientes del archivo cl! 

nico del Hospital Infantil de Uéxico de 194'3 a -

1977, seleccionándose aquéllos cuyo diagnóstico­

fue compatiule con el de glucoGenósis. 

La revisi6n fue encaminada a determinar la -

frecuencia del padecimiento en nuestro Hospital. 

Para la realización de este trabajo se toma­

ron en cuenta edad, sexo procedencia, estado nu-­

tricional, desarrollo y crecimiento, cuedro clin! 

co, exámenes de laboratorio incluyendo pruebas e~ 

peciales endocrinológicas, estudio enzimdtico y -

biopsia hepática. 

El número de casos que se logró recopilar -­

fue de 7, de los cuales a 6 se les practic6 biop­

sia hepática a cielo abierto. 

Se realiz6 revisión bibliográfica en la li~ 

ratura mundial para establecer comparaci6n en - -

cuanto a manejo y resultados. 

26. 
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ANTECEDENTES .DE IMPORTANCIA 

1.- Familiares: Entre los antecedentes familiares de i~ 

portancia, cabe señalar el hecho de que dos hermanos 

mayores de uno de nuestros pacientes, cursaron con -

un cuadro clínico típico del padecimiento que los 

condujo a la muerte, sin habérseles efectuado les e.§. 

tudios que corroboraran dicho diagn6stico. 

2.- Personales: Llama la atenci6n el hecho de que den-­

tro de los antecedentes personales, cinco de nues--­

tros pacientes (71%) cursaron con cuadros de v6m1tos 

y diarrea de repetici6n por lo menos durante los Úl­

timos 6 meses antes de su ingreso al Hospital; ante­

cedentes que no han sido encontrados en las casuísti 

cas publicadas ~n otros países, pero dada la elevada 

frecuencia de la gastroenteritis en nuestro medio, -

puede corresponder a una coincidencia de la misma -­

más glucogen6sis. 



C1.Ji,.DltCi l:ó. 1 

JJI~mUl~U(:rOlr POR LDJIDES 

J::dad en años No. de Casos 
--------------- ---

o -
1 - 2 

2 - :; 

:; - 4 

2 

2 

2 

Ll 57% de lós cosos correspondi6 a la edad 

de O a 2 años; el 28¡; a la ec;.ad entre 2 y :; 

años y un 14~; a la edad de :; a 4 años • 

~ -

. CUAD:IO No. 2 

DIllTIlUlUCIOl: l'O.'t SEXO 

ti e x o 

¡:é\sclllino 

1'emenino 

1\0. de Casos 

5 

2 

:n nuestra c8ou:lstica pJ:'cdor,l~n:6. el sexo 

masclllino con un 71;; contro un 29?; paré~ el 

sexo femenino. 
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CUADlLü 1i o. 3 . 

. / .. -::: 

PROCEDEliCIA.DELOU CASOS 

Procedencia Ho. üe Casos 

'- - - - - - - -- - - -- - - -- - - - - -
Disttrito Federal 2 

Estado de l.léxico 

¡,;ichoacán 1 

Veracruz 1 

SinaloB 1 

Puebla 1 

De los casos estudiodos en nuestra CBSuí.!!', 

tica s61amente 2 (28.5%) proceüieron del -­

Distrito Pederal y el resto de Ciiferentes -

estados de la República Lexicana, lo que in 
dica que no influyen factores climato16cico 

6 geoGróficos en la presentaci6n de la - -

enfermedad •. 

La mayoria' de los casos procedían (l.e me­

dio socio-econ6mico bajo. 
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Caso Ira. 

1 

2 

3 

4-

5 

6 

7 

CUiLl}RO Iro .. 4-

____ JEoI!,:,,~"f;A])Q l!UTHI::.:C::..:I:.::,O~N~AL=-__ ..",......_ 
GraJo de 

Desnutrici6n Déficit ~ondera1 
~ - - - -

26 % II 

L'utr6fico 

24 % 1 

36 (1 
I~ II 

32 >~ II 

Eutr6fico 

Eutr6fico 

Se encontr6 desnutrici6n en cuatro pacientes 

(57Sb) siendo de Ir grado en tres de ellos (43%) y -

de 1 grado en uno (14%). 

CUADRO Ho. 5 

RETRASO En EL DESJL;mOLLO ~::;ICOEO/.rOR 

No. de Casos % 

" 

En lo que se refiere a crecimiento esto no pudo -

ser valorado ya que en cuatro pacientes se omitió la 

talla en la historia clínica; de los tres restant'es 

en dos estuvo por abajo de lo normal, ambo's por ab-ª. 

jo del 3er percentil y el otro estuvo normal. 
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CU1J.mo No. 6 

SÚltomas No. de Casos 

Distensión abdominal 5 
Diarrea . 4 
v6mitos 4 
S:!ntomas Generales 4 
Dificul. tad reopiratoria 2 
Crisis convulsivas 1 
Retraso en el desarrollo psicomotor 1 
Retraso en el crecimiento 1 
Dolor abdominal 1 

I 

De lo anterior se deduce que los síntomas predQ 

minantes fueron la distensi6n abdominal, la CUEll 

estuvo presente en el 71.4~~ de nuestros pacien­

tes, así como diarrea, vómitos y síntomas gene­

rales con un 57~ti cada uno de ellos y representan 

do este último por astenia, adinamia, hi~orexia 

y párdi~a de peso. 
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CUADRO No. 7 

SIGNOLOGIA CLINICA 
S i g n o s No. de Casos 

~ - - - - - - --- - ---- -- - -
Distensi6n Abdominal 7 

Hepatomegalia 7 

Palidez de Tegumentos 5 

Hipoton:!a Muscular 4 

Desnutrici6n 4 

Red Veno83 Colateral ~ 

Cara ~anda 2 

AUIlen'to de Grasa en Mejillas 2 

En el 1~ de los ca80e ee encontr6 d1etent16n 

abdominal y heRatom&¡alia¡ en el 71% palidez d. 

tegumentos;.en el 57~ hipotonía muncular' y des­

nutricicm, en el 4'% red venosa colBte:ral Visi­

ble, cara redonda y aumento de grasa en mejillas 

en un 28.5%, aunque S8 hace la observaci6n de -

que en cinco p~cientes se omiti6 este dato en -

la historia clínica. 
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CU1UiItO No. 8 
:n. 

Caso No. DllGl-:pSTICO AL INGill;SO 

1 Probable tumor de Wilms 
Descartar neuroblastoma 

2 Cardiopatía cong~nita cian6gena 
Probable hernia inguinal bilateral 

4 

5 

6 

a) 
b} 
e) 
d) 

. Sífilis eODl!;éni ta 
Lupus eritoso sistémico 
Cirrosis hep'tica 
MononucleosiB infecciosa 
Leucemia 
Sarcoidoais 
Enfermedad por Atesoramiento 

Hepatoma 
Desnutrici6n II grado 

Hepatomegal1a en estudio 
Probable abaceso hepdtico 
Desnutrici6n 11 grado 

Hepatomegalia de etiología a 
determinar: 
Hepatoma 
Absceso hepático 
Hemangioma 
Descartar glucogenósis . 

Hepatoesplenomecalia ~n estudio 

Como puede observarse en el cuadro anterior. se emi 

ti6 toda una gama de diagn6stico al inGreso. de lospa--­

cientes; s61amente en un caso (13~~) se incluy6 e1. diag-­

nóstico dentro de las posibiiidades. 
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CASO 1: - Curva de tolerancia a la glucosa anormal siendo és­

ta plana. 

- :Prueba de b'lucagón: muy pobre reslJUesta hiperglucé-

m:ica. 

- Hipercolesterolemia marca¿a en 2 determinaciones. 

- Anemia con cifras de hemoglobina de 8.7 gm.~. 

Transaminasas glutámico-oxalacética y glutámico pi­

~ca considerablemente elevadas. 

- Examen general de orina con glucosuria en 2 ocasio-

nes. 

- Biopsia hep~tica a cielo abierto, descripción mi--­

crosc6pica: c~lulas hepáticas grandes, con cito--­

plasma pálida, dando la impresi6n .de estar vacias,­

granulaciones finas, nú~leo central 

La ream:ión c.e glucógeno (prueba de beot) es posi ti 

va en la ma;,¡"oría de las células hepáticas. 

CASO 2: - Curva de tolerancia a la glucosa anormal, parte de 

ci1'ras normales, no se eleva importantemente y no 

regresa a cifras basales al cabo de 2 horas. 

- Examen ceneral de orina con glucosuria. 

- liiopola hepática: No se efectuó por no aceptar los 

familiares. 
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CAJO 3: - Curva ele tolerancia a la glucosa normal. 

- Anemia con cifras de hemoglobina variables, siendo­

la detcrntinaci6n más baja de 7.6 ers. %. 
Transaminasas glutámico oxalacética y e;lutámico pi­

rúvica considerablemente elevadas descenáiendo pau­

latinDI~cnte, encontrtinClose en cifras norr~ales dos -

meses después de 18 primera determinaci6n. 

- Electroencefalograma con anormalidad difusa corti-­

cal de onda lenta de alto voltaje. 

Liopsia hepática o cielo abierto. descripci6n mi-­

crosc6pica: :r,as células hepáticas son grandes, de 

aspecto tumefacto, con citoplasma pálido, granuloso 

y con núcleos centrales. Alrededor de los espacios 

porta se reconoce escasa cantida~ de tejido conecti 

vo en form!'! de lJandE!s finas; no hay retención bi- -

liar. A pesar de que el tejido fue fijado en for-­

mol se hizo reacci6n para ¡;lucóc.eno, la que resultó 

nel.::ativa, sin embargo, el aspecto de lDS células, -

especiéllmente de su ei toplasma, ::mgi~re 1[\ existen­

cia de enf'crHeuad de almacenamiento, pro1..¡::¡bler.,cn'te . 

tipo Von Gierl~e. JJo negativo para cluc6[.'eno, se dg 

be probable:mentc a c.!.ue el tejido no :f.'uc fija60 en -

olcóhol. 

- Biopsia de músculo (;::¡tl'inco: de::;cripci6n :llicrooópi-

-º-ª.: ~e observa múoc1.uo estrict:.o cl.C carcc'tercs :::orf,Q 

lÓGiCOS nororJ.es. IJa retlcc5.6n pnl'L <;l1.1.c6'.0110 en nc-



:5ancre periférica par~ inveotigaci6n de ijluc6geno 

en leucocitos.' Las laminillas fueron teñidas 'con -

el m~todo de Best para 6lucógeno, ninguno de los p~ 

limorfonucleares observados muestra reacci6n positi 

va. 

GAGO 4: - .\nemia con cifras de hemoglobina de 6 grs. %. 

- :::'rol1.saminasas Glutámico o;:alacé,tica y glutár.lico-pi .. 

rúvica elevadas. 

- Turbiedad al timol elevada 21.5 unidades. 

- Aumento en lo retenci6n de la brqnosulfaleina 

- Discreta elevación de bilirrubinas tanto directa cQ 

mo indirecta. 

l,iopsia he..I!.ática ~ cielo nbierto, descripci6n micros 

CÓJ?_~;:!I..: se observan bandos ele te.iido conectivo de­

úistribucj.ón porta que cu.l,di viden el parénqui:na en 

oeudolouu1illos. },as célulao hepnticns muefltrcn ci 

toplnsma muy pálido, granuloso y núcleo central. 

Uirrosis porto. 1\0 se ei'ect·,tó determin~ciórí de gl.:g. 

có; ;ono ni ootudio er:zimático en uiopsia hepútico. -

:le :;~';iere deoc['.rü\:!,' clucogel1.ósis. 
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- No se llévó. a cato ninc,i.Íl1 otro cut1.'.dio debido a -­

tJ.ue lonfaniliarcf:¡ i'irma:;,'ol1olta voluntario. 

GAGO 5: - Pruebu de Gluc!lG6n: polJre rcsi.ueuto hiperGlucémiclJ 

-Prueba de epinefrina: pobre reopuestu hiperGlucéllli 

ca 

- Triglicérillos en sangre m~r aumentaúos. 

- Eipercolesterolemia marcae·a 

- ;mem:'a C011 ci1'ras üe heMoGlobino de 9 ers. ;~. 

Trol1saninasaB elutámico oxalacética y glutámico p! 

ruvica marcadamente elevadas. 

- Acetona en orina: + 

raectrocarcJ.iograma: sosJ,lcchos8 hipertrofia veOntri­

cuJ.ar izquierda. 

- Biopsia hepática a cielo auierto. descripci6n mi~ 

crosc6pica: la arquitectux~ hepática está alterada 

por la pres?ncia de delgadas bandas de tejido fi-­

broso que d.elimitan tot;Jl o parcialmente n6dulos -

de tamaño irregular; el tejido fibroso une espacio 

porta con espacio porta, o bien éstos a venas cen­

trolobulillares, OtUl,!ue éstas en múJ. tiples n6c.ulos 

se ven reo:vetac;as ouservánoose inclusive 2 o más -
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venas centrolobulillares. I,os hepatoci tos están -

aUJJIeLta¿os de volumen, S011 de citoplasEa muy claro 

y con la tinci6n de }'.A. S. se tiñe en forma positi 

va. }a diagnóstico anato!llopatol6gico fue de gluc.Q 

genósis hepática. 

- Biopsia hepática por punci6npara cuantificaci6n - . 

de gluc6geno: resultado: 11:23',0. 

Prueba de glucagón sin respuesta hiperglucémica. -

- Transaminasas glutámico oxalacética y glutámico p! 

rúvica aumentadas. 

- Anemia con hemoglobina de 7.6 &rs. %. 

- Bilirrubinas discretamente elevadas en una determ! 

nación a expensas de la indirecta. 

- Glucemia en ayunas baja. 

- Acetonuria ... .. 

Biopsia hepática por punción, descripci6n mierosc6 • 
pica: Las células hepáUcas muestran citoplasma -

granular," los núcleos ocasionalmente se tiñen de un 

color violeta, en el citoplasma de le mayor parte-

de las células no se observa gluc6geno; oC8sional-



mente en alG<mas célU1~s se llegan a encontrar al­

gull0S Gránulos que s~i"eren presencia de peque!í!'ls­

cantidades de este material. Biopsia negativa pa­

ra diagn6stico de glunogen6sis. 

- Biopsia hepática a cielo abierto~ descripci6n mi-­

crosc6pica: En los cortes se observa vacuolaci6n­

del citoplasma de los hepatocitos y con la tinci6n 

de P.A.S. se'identifica gluc6geno en estos sitios, 

Hay además, formación de seudon6Ciulos limitados -­

por bandas de tejido fibroso en cuyo espesor hay -

inf}ltrado inflamatorio de tipo crónico. Dichas­

bandas parten de los espacios porta y se dirigen 

de manera arbitraria hacia otro espacio porta o h§ 

cia la vena centrolobulillar sin llegar a formar -

n6dulos completos. El parénquima atrapado por las 

bandas fibrosas muestran si[~os de regeneraci6n t~ 

les como binucleaci6n y aleunas mitosis. El diag­

n6stico anatomopatoló&ico es de slucogenósis hepá­

tica ne tipo no determinado. 

OA30 7: - Glucemia en a:J-unas ~ermanentemente baja. 

- I,ípidos totales marCadaLlCl1"~e elevacios. 
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- Triglicériúos SUl1{:;uÍl1eOs not<iblell1cnte &.Ulnentaé.Qs. 

- ColeErterol totcl.f.iUln€ntac1o •. 

- Ac:tüo láctico aumeiltado. 

TrG!llsandnasas glutámico o:.:alacética y ¡:;lutámico IJi 

rtívica persistentemente elevaaas. 

- Acetonuria pOGitiva .f. + 

))iopoia he..p.?t:L(;t~ po!' ])UtlCi.6n, uest:ripci6n microscó 

pica: La mayor parte d.el mc'.teriloll ectudiado co---

rresponoe a s1.1bstancia amorfa mezclada con linf'oc! 

tos. Existen 11equefios y escasos erupos de células 

hepáticas llcnus de material positivo a la reac- -

ci6n de gluc6geno. 
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CUADI{O Ha. 9 

Diutuósticos Finales 

1) Glucogen6sis probablem~'nte Tipo 
III 

2) Retraso psicomotor secundario a 
1). 

1) GlucoGenósis de tipo n-o determ! 
nado. 

1) Glucogen6sis ~e tipo no determl 
nado. 

2) Retraso psicomotor secundario a 
1 ). 

3) Desnutrición de 3er grado. 

1) Glucogenósis de tipo no determi­
nado. 

2) Cirrósis hepática secill1daria a 
1). 

1) Glucocen6sis Tipo l. 

2) Septicemia. 

3) Probable coagulación intravascu­
lar diseminada. 

4) Hemorragia pulmonar masiva. 

1) Gluco¡;enósis Tipo IV. 
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Caso Ho. Diagn6sticos Fina~es 

~ - - - - - - - - - - - - - - - - - - - - - - -- - .'. 

7 , ) G~ucogen6ais de' tipo no determ! 
nado. 

De los siete ca,sos aquí reportados s6~o en tres 

se determinó e~ tipo de glucogen6sis (43%) y en los 

cuatro restantes ,(57%) se e~aboró e~ diagn6stioo de 

glucogenósis sin determinación de tipo. 

Se hace la observación de que de ~os tres casos 

en 'los cuales Be consign6 el tipo de glucogen6s1s, 

éste nO/:fue corroborado por estudios enzidUcoe. 
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CUADHO No. 10 

Caso Uo. T r a t a m i e n t o 

~-------------------------

1 

2 

4 

5 

6 

Dieta ~raccionada 6 veces al día. 

Transfusión con sangre fresca en una oc~ 
sión a 20 ce/kg. 

lTinguno, 

Transfusi6n con sangre fresca en una oc~ 
ai6n a 20 ce/kg. 

Transfusi6n con senere total en una oca­
sión a 15 cc/kg. 

Alimentación parenteral durante 11 días. 

Transfusión con' sangre total a 20 cC/kg. 
en una oC8si6n y con g16bulos rojos em-· 

·paquetadoB a 15 ce/kg. en otra. 

Alimentación parentera1 durante 20 días. 

Anastom6sis portocava término-lateral 
(Fístula de Eck). 

~osemida 1 mg/kg./díe, vía oral. 

Espironolactona 2 mg~/kg./día, vía. oral, 
dividida en 2 d6sis. 

(~stos dos Últimos medicamentos fueron 
administraclos en los úJ. timos 30 días 
de su estancia hospitalaria). 



Caso No. 

7 

44. 

T' ,r a t a m i e n t o 

Alimentaci6n parenteral durunte 18 díes.' 

Anastom6sis portocava término-lateral 
(Fístula de Eck). 

Transfusi6n con sangre total 20 ce/kg. 
durante el trans-operatorio. 

ful el post-operatorio inmediato: respirQ 
ci6n,asistida con respirador tipo BIRD. 

Soluciones parenterales con soluci6n glB 
cosada al 5%, 65 cc/kg./día. 

Cloruro de potasio 2 mEq/kg./día en las 
soluciones parenterUles. 

Succi6n gástrica continua 

Cefalosporina 50 mgs./kg.idía i.v. 

Como puede ser observado a cinco pacientes (71 ~$) se 
les transfundi6 por lo menos en una ocasi6n. 

Un paciente no recibi6 ningún tipo de tratamiento. 

Tres pacientes recibieron alimentaci6n parentcral -
previa al tratamiento quirúrgico habiendo fallecido -­
uno ne ellos a los 11 días de iniciada la misrr~ por -­
cuadró de septicemia. En los dos restantes se practi­
c6 anastom6sis portocava t~rmino-lateral'. 
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1 

2 

:3 

4 

5 
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. CUADRO No. 11 

Evoluci6n Intrahospitalaria 

- - - -- - ----- - - --- ---
Sin modificaciones, persiste hepatomega-' 

lia y resto del cuadro clínico excepto -

palidez de tegumentos. 

Sin modificaci6n en su cuadro clínico, -

persiste hepatomegalia é hipotonía gene­

ralizada. 

Presenta varios cuadros diarréicoB leves. 

Persiste hepatomegalia sin mod1ficacio-­

nes. Su desarrollo psicomotor permane--. 

ci6 estacionario y hubo un descenso pon­

deral de 600 grs. 

Persiste cuadro clínico sin modifioacio­

nes cediendo ~icamente'la palidez de t~ 

gumentos •. 

Sin cambios en su cuadro clínico. A·los 

140 días de su estancia hospitalaria se 

inicia alimentaci6n parenterol y 11 días 

después' de iniciada ésta, la paciente pr~ 
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CasO No. Evoluci6n Intrahospitalaria 

1- - - - - - - - - - - - - - - - - - - - - - - - - - - - - - ~ 

6 

senta mal estado general, signos de ins];!" 

fiuiencia respiratoria, palidez de tegu­

mentos, hipotermia, retardo' en el llena­

do capilar, bradicardia y posteriormente 

paro cardio-respiratorio del cual no se 

recupera, falleciendo. Durante el paro 

se practic6 intubaci6n endotraqueal, ob­

servándose salida de sangre por cánula. 

Evoluciona sin modificaciones en su cua­

dro clínico. Se inicia alimentaci6n pa­

renteral reduciéndose el hígado en 2 cma. 

al final de la misma. A loa 20 días de 

evoluci6n post-operatoria present3 aumen 

to notable del perímetro abd0mdnal; se -

le practica punci6n abdominal diagn6sti­

ca extrayéndose 250 ce de líquido de 

ascitis. 3 Díeo después se practica la 

mioma maniobra extrayéndos'e 500 ce (lel -

mismo líquido. 9 nías desl:ués se pract,i 

ca mesentérico-porto-grafía, visualiz~n­

dose ramas de porta a través de cola ter.§! 

les y no se observó l~ anaotoT:\6:3is port.Q. 
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Caso Uo. Evoluci6n Intrahospitalaria 

~----------------------------

7 

cava. El"diagn6stico post-operatorio fue 
,í, 

trombosis de la anastom6sis portocava~r 18 

Días después se dá de alta, indicándosele 

continuar ~urosemida y espironolactona a 

la misma d6sis y se le cita 'en un mes pa­

ra revisi6n. Egresa con un peso de 8.300 

kgs. y un perímetro abdominal de 47 eme. 

(ingres6 con 9.900 kgs. de peso y 5} cms. 

de perímetro abdominal). 

Su curso clínico fue sin cambios aparen­

tes y al final de la alimentaci6n paren­

teral el hígado se redujo en 2 cms.Se 

interviene quiTÚrgicamente 70 días despu~s 

de su ingreso con mala evoluqi6n post-op~ 

ratoriBJ presenta hipoglucemia menor de -

25 mgs.%, la cual se corrige con una car­

ga endovenosa de soluci6n glucosada al 10% 

5 cc/kg. No recupera la conciencia'y a -­

las 9 horas posteriores.al acto quirúrgico 

presenta paro cardio-respiratorio y ~alle-

ce. 

Como puede observar~e tres pacientes evolucionaron --
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Caso No. Evoluci6n Intrahospitalaria. 

1- - - - - - -

sin cambio aparente, egresando con el mismo cuadro -

clínico de ingreso. 

otro paciente presentó evolución desfavorable -

con desarrollo psicomotor estacionario y con una pé~ 

dida de peso de 600 grs. 

Una paciente falleci6 por cuadro de seIlticemia 

a los 11 días de· iniciada la alimentación parenteral. 

Otra paciente evolucion6 satisfactoriamente, se 

someti6 a alimentaci6n parenteral, reduciéndose el -

hígado en 2 cms. y posteriormente se le practicó --­

anastom6sis portooava con buena evoluci6n post-oper~ 

toria, aunque complicada con trombósis de la anasto­

mósis. 

El Último caso fue sometido a alimenta~i6n pa-­

renterol con buena evoluci6n reduciénC:iosc el hígado 

en 2 cms. Posteriormente se practicó anastomósis -

portocava, falleciendo a las 9 horas de post-opera­

torio. 
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2 9 

126 

4 38 

5 151 

6 158 

49. 

ClijJ)11.0 No. '2 

Se perdi6 por no acudir a la 01 

te· señalada. 

Se perdió por no acudir a la c1 

ta señalada. 

Se perdi6 por no acudir a la el 
ta señalada. 

Se perdió por no acudir a la c1 

ta señalada. 

Falleci6 intrahospitalariamente. 

Es valorada 2/12 despu~s de su 

alta hospital~ria encontr~ndo­

sele en muy buenas condiciones 

generales, higado a 6 ema. bajo 

borde costal derecho. Se indi­

ca continuar furosemida y espi­

ronolactona y se cita en 6 me-­

ses para nueva valoraci6n. 



Caso No. Días 
Estancia 

i- - - - .. - - - - - - -

7 70 

50." 

Control como Externo 

Falleci6intrahospitalariamente. 

Como se puede observar el paciente con mayor número 

de días estancia hospitalaria fué de 158 y el menor fué 

"de 9 con un promedip global de días estancia de 90 días. 

En lo referente al control subsecuente una vez dados 

"de alta hospitalaria llama la atenci6n el hecho de que 

s6lo un paciente acudi6 a sus citas; dos fallecieron -
I 

intrahospitalariamente y de cuatro se perdi6 su control 

por no acudir a sus citas aSignadas. 
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VI.- e o N eL u s ION E S 

1) Se estudiaron 7 casos de glucogen6sis en una revi--­

aión retrospectiva de 35 años en el Hospital Infan-­

tl1 de México, de los cuales, 5 correspondieron al -

sexo masculino y 2 al sexo femenino. 

2) La edad predominante fue dentro de los dos primeros 

años de la vida. 

3) No hubo influencia de factores climato16gicos o geo­

gráficos para la presentación de la enfermedad. 

4) De suma importancia es el factor hereditario en este 

padecimiento y debe investigarse todo caso sugestivo 

de esta entidad en otros miembros de la familia. Tal 

aseveración se pone de manifiesto en nuestro casuís­

tica en que dos hermanos de uno de nuestros pacien-­

tes presentaron un cuadro clínico del -todo similar -

habiendo fallecido. 

5) l~ estado nutricional de estos pacientes se altera -

por el defecto metab6lico inherente a la entidad y -

as1 vemos que en nuestra casuística más de ln mitad 

de los casos presentaron desnutrición. 
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6) ·Los síntomas prcdol!linantes son: distensión abdominal, 

astenia, adinomin, pérdida de peso, retraso en el d~ 

sarrollo psicomotor y dolor abe] ominal. Nn la cuarta 

parte se presentó dificultad respiratoria consecuti­

va a la gran di~tensi6n abdominal y hepatomegalia. -

Pueden presentarse en un número reducido de casos 

crisis convulsivas por hipoglucemia. 

, 7) Los signos predominantes dentro de la exploraci6n fi 
sica son: distensión abdominal y hepatomegalia que 

se presentaron en el 100% de los casos, red v~nosa .• 

colateral en la mitad de los casos, palidez de tegu­

mentos en dos terceras partesy desnutrici6n e hipotQ 

nía muscular en más de la mitad de los casos • 

. 
8) En la revisi6n de los casos estudiados se puso de ~ 

nifiesto que es un padecimiento en el cual no se --­

piensa; pues de los cLiagnósticos emitidos al ingreso 

s61amente en un caso se hizo tal consideración. De 

lo anterior se colige qUe: en todo paciente que pre-­

sente distensi6n abdominal y hepatomegalia de evolu­

ción prolongada con palidez de tegumE:ntos y retraso 

en el crecimiento y desarrollo deberá descartarse -­

glucogenósis mediante los exámenes endocrino16gicos 

pertinentes y si éstos resultan positivos debe prac­

ticarse biopsia hepática pura cuantificaci6n de glu­

cógeno y estudio enzimático de cuyos resultados de-­

penderá la planeación adecuada de la terapeútica a 
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que deberá someterse; dado que determinados tiT;OS de 

glucogenósis se modifican muy favorablemente con'el 

tratamiento quirúrgico (anastom6sis porto-cava) pre­

via alimentaci6n parenteral. 

9} De los exómenes de laboratorio practicados se puso -

de manifiesto que la totalidad de los casos present.!! 

ron elevaci6n de transaminasas, tanto de la glutámi 

ca oxalacética como de la glutámico pirúvica. 

10) En las tres cuartas partes de los casos hubo anemia, 

11) Unicament~ a tres pacientes se les practic6 prueba -

de tolerancia a la glucosa, siendo anormal en dos de 

ellos, sin respuesta hiperglucémica.' 

12) S610 en dos casos se estimul6 con glucag6n con res-­

puesta positiva para el padecimiento por lo que en -

todo caso de glucoeen6sis debe practicarae esta 

prueba. 

13) Deberá practicarae cuantificación de triglicéridos y 

colesterol séricos, ya que en los c~sos en que esta 

prueba fue efectuada siempre resultaron elevados. 

14) ]~berá buscarse intencionadamente acetonuria que aun 

que no se presen'ta en la totalidad de los casos, es 
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un hallazgo frecuente (positiva en 3 de 5 pacientes). 

15) Las crisis convulsivas por hipoglucemia pueden prod~ 

cir alteraciones electroencefalográficas, tal como -

se reve16 en uno de nuestros casos. 

16) Siempre deberá practicarse biopsia hepática, pues es 

el único procedimiento que permite ratificar el diag 

n6stico clínico mediante la cuantificaci6n de gluc6-

geno y el estudio enzimático. En nuestra casuística 

se praotic6 en 6 casos con resultados positivos para 

la enfermedad motivo de la presentaci6n. 

17)' Todos los casos tuvieron una evolución prOlongada -

desde el inicio de la sintomatología hasta su ingr~ 

so al Hospital, siendo el de menor tiempo de dos m~ 

ses y el de mayor dos años seis meses. 

18) Cuando la anemia sea importante deberá transfundirse 

glóbulos rojos empaquetados. 

19). Con la alimentación parenteral previa a la interven 

oi6n quirúrgica se obtuvieron buenos resultados con 

disminuci6n de la distensi6n abdominal y de la hepa­

tomegalia; sin embargo, cabe señalar que este proc~ 

dimiento debe vigilarse estrechamente pues se expone 

a complicaciones indeseables como septicemia (se pr~ 
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sentó en un caso). 

20) D~ pacientes fueron intervenidos quirúrgicamente hª 

biénaoseles practicado anastom6sis portocava términQ 

lateral (Fístula de Eck). 

21) Un pacien~e falleci6 a las 9:00 horas de evoluci6n -

post-operatoria por hipoglucemia. El otro evolunio­

nó satisfactoriamente aunque complicado con trombó-­

sis de la anaatom6s1s a los 20 días de evoluni6n --­

post-operatoria. 

22) Hubo dos defunciones intrahospitalarias. 

2;) En· nuestro medio el control posterior al alta hospi­

talaria resulta particularmente difícil, pues s61a-­

mente fue posible en un caso~ 

24) El único paciente en control corresponde al que fue 

intervenido quirúrgicamente y su evoluci6n ha sido -

satisfactoria, encontrándose actualmente en buen es­

tado general y con franca reducci6n hepática. 
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y DE LA ALn.'Ü';!I'i~ACION rAW:I-¡'l'EH.AL 

56. 

Ha sido demostrado por varios autores que la alimen­

taci6n parenteral durante 2 a 3 semanas es la preparaci6n 

pre-operatoria óptima para la anastomósis portocava en 

las glucogenósis, especialmente en la de tipo r en la 

cual la hipoglucemia y la acidósis son más severas. La­

reducci6n del tamaño hepático parece ser el resultado de­

la delipidaci6n del hígado, como es evidenciado por la -­

biopsia de espec!menes y por el factor de que el hígado -

no decrece hasta que los lípidos hacen lo mismo. 

Con tácnicas adecU2das no se desarrollan complicaciQ 

nes con la alimentaci6n parenteral; los catéteres deben -

ser insertados bajo técnica est~ril estricta en el quir6-

fano. 

En el período post-operatorio el retiro de la alimen 

taci6n parenteral debe hacerse gradualmente; esto lleva -

de 2 a 3 días y permite la estimulaci6n de las paratiroi­

des y previene súbi'toB cuadros de hipoglucemia en la :fase 

de respuesta brusca de insulina con la infusi6n de 61uco­

S8; se reduce la glucosa al 10~ mientras la ingesta es ag 

lIIentada y se retiran las soluciones parenterales cuando -

la alimentaci6n oral es bien tolerada y no hay mani1'esta-
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ciones de taquicardia ni suooraci6n. 

Después de cada derivaci6n portocava hay una hipoka­

lemia transitoria (3.1 mEq/lto. a las 6 horos), probable­

mente se deba a la introducci6n repentina de insulina deg 

tro de lo vena cava después de la unastomósis. 

Cuando estos niños permanecen en ayunas por más de -

cinco horas presentan hipoglucemia y acidósis -la anaato­

m6sis portocava es inefectiva cuando el intestino está v~ 

cio-. El efecto benéfico de la anstom6sis se observa en 

las primeras cuatro horas de la prueba de tolerancia a la 

glucosa oral, cuando la glucosa entra rápidamente a la v~ 

na cava. Es posible que esta exposicipn de la glucosa a~ 

mentada sea responsable de la mejoría clínica; también-­

hay un efecto benéfico de la insulina que entra directa-­

mente a la vena cava en reSllUesta a estas e1evacioneo de­

glucosa. Puede encontrarse que la respuesta de insulina 

después de la rumstom6sis portocava sea la responslIb1e de 

la reducci6n de los lípidos séricos y de la desaparici6n 

de lu xantomatósis con la que frecuentemente cursan estos 

pacientes. 

Los niveles de amonio siempre son norllliJ1es y nunca -

hay encefalopatía; esto es experiencia univeraal entre los 

cirujanos quienes llevaron a cabo estas anaotom6sis en ni-

Hos sin haber exylicnci6n cono<.:ioa. Goma lioley (3) ha Pll!! 
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tunlizado no se sabe si estos niños desarrollarán encefal-º. 

patín cwmdo sean adultos. 

Si 1" anuotonó¡:¡io portocava evita el retraso psicomo­

tor, dehcríll ser usada en etapas tempranas de la vida an-­

"teu de que haya daño permanente. ~in embargo. en Blucoge­

nósis del mismo tipo hay marcadse diferencias en cuanto a 

severidad, pero dado que los efectos a largo plazo no son 

conocidos, esta operación debe llevarse a cabo sólo en c~ 

s os cuidadosamente seleccionados. 

Los beneficios de la alimentaci6n parenteral son los 

siguientes: 

1. Pronostica la ei'ecti viead de la anastom6sis 

portocava. 

2. Reduce el tamaño hepático y facilita la opera-

ción. 

3. Restaura el tiempo de sangrado a lo normal. 

4. Corrige la aoidósis y la hipoglucemia. 

5. Mantien¡" al niño en buenas condiciones hasta 

que puede alimentarse normalmente, 

Los beneficios del tratamiento quirúrgico han sido -

señalados por varios autore s, fundamen t1.ümente en la El gl,B; 

aogenósis tipo I, IIl, IV Y VI Y ha sido cler.lostrado que -

posterior al mismo hay franca mejoría en el desarrollo y 
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crecimiento, reducci6n del támaño del hígado ydesapari-­

ci6n de la mayoría de. las aÚ~racione~metab6iicas. 
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