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1. INTRODIJCClDN 

La enfermedad ele Gaucher e;; un padecim1eot:.o familiar, que tiene 
como c:ari.lcter.ist.ica principal E>l .::ilm"tt::'t>n."tr.1icntc d.? ylut..:ul ~p1dos en 

m.=.vor pa.rte qlucocerebrósldos que acumul~n en los 
histioc:ltos de h~gac.Jo, bazo, mt'!dnla Osea y g.:.ngl1ús 11nfál1cos. 
(J). 

Fur=> r:tescr i tr\ en 1881 por GauchP.r, L.u<.lndo real i ::o l ..i tes1 s para 
grad11.'1rse como m~dico y ~l c~•tilloga l .. "' P.nfermc:>dad como un 
epitelioma pr1mario del ba:::o. Collier en 1895, PH.:un y Ramond en 
1886~ consideraron a la 1:nfermed.ad como •cni\ nnopJ,1si."; Bovaird 
conc111ye q11~ 9l~ tr,-:tt:a dP un.• hipP.rpJasl ,_¡ dt.! bc.1:::0 1 higadn y nód11los 
linfáticos cJe origen tó>rico, aL1nque observaban inciden~ia Familiar 
del f:lF•der.i mi en to. En l 91 :.3, M"'ndel bc.1t.1111 'I Downey sugirieran que se 
tr.;:i.t~ba de enfPrmedad L.fe.•1 sistema rE:>t1cuJoenc1of"elial 
posiblem~nt~ conclj~1ona~tl por 1Jr1a alter~c1ó11 metabólica. Epstein 
y 1.ieb demost.raror. en 1924 1 tt11e Ji~ su~tdncia intracelular era un 
CPrebr6sido. En 19~7. ObPrling ¡ ~·Jcr1ng.::r rt:i.:.unoc1eron la forma 
<"qlldi'\; en 1934. se dE?mostrO que tJiversos teJidoo;;. de los p~cientes 
con enfermr>dMd de G;i,ucher conteni cm en gran c.,.u1t i dad un 
esfi nnol ípi rtn aspee 1 f. i co Cbetag 1 ucocerebrósi do). De 1 965 a 1 a 
fecha es cu~ndo más se t1An p1Jbl1cado e~tudios tendiente a aclarar 
los trastornos ~nzimáticog, histoqt1imicos y morfológicos de la 
enfermed.;d. <21. 

La J?nfermertad rlf.? Gaucher resuJ ti'\ d1~J depósito de glucocerebrói:;.irln 
en Vi\rios ór-~~ .... ..-. ... ~· +:::-.'!~:::!::.~ ~""; 1..Hrn µo, tundamentalmente en J~s 

ct!olt.tlas rP+ir11l~vndntcl1<Jlc<:.; t!-sto v.-, ""°" ·función de la d1sminuciOn 
en Ja activ1dad dP. lñ en:-imu Qi:\luctoc..l::rE.>bros1Uasa. 
Act.t.1almPnte ~e di':ltin9uen riertas particule:.rjdadcs rl~ Id moli!>cula 
de ql1u:ocf"lre>hr6~ido t.t'IJ c:>s r:omo: 
J- F:l ni'lt:lf?a de 1._, moJ('or.:uJ~ ltc>nr. ñJcor.ol al!FAtir::o de: 10 
cArhono~ ci~ C..1don.a ldryd 1 deft111Uo coma e:-sfingo,_-;1r.a. 
?.- 1Jciri ,.,<?, c.:tdPnas l ._-,ry..-1•:; de .-\e idos IJrasos e$t .. "\n un1 d<lS 1 a 
esfingo~iri., por ent acr~s N-ncyJ i'JS. 
3- ltt nl11r-n-:11 ":'':":~~""; :..:;;.!d<i• pur t:-nJ~1:ns Qlico<z..í.Uicos, rt-::-t1111dO$ a 
carbñn B-1 dJ;;> esftnqcio;inu con un ~ciclo or ... ,so -=·n unión .·tJ M-.acylo~h 

1 =l r:~re>m1dN f?G un t·er.1d••o monosac.'.l.rJdtJ, .=.yregado por unil unión 
qJicosidJr.."' v r;P ck•nomlna cnn'!hr1'1::.ldo. 
Fn n.1 tr. H Mo narm;d ~J c::erl::'IWó!::::i U1J uu1s coai011 r.'5 el 
C'J"'l flc-t-nr:E>r~brOsi do, est·e se Pnr.ut:-1.tr._1 t-o>n cunc~ntrcH.:i ones m~s .:.t ti\S 



en la mielina del sistema nervioso central. (2). 
Se P.st11di ó el cerebro de un niño úe 17 meses de edad con 
enfP.rmertad de Gaucher jnfantil y iapra:-cia oculomotor•• por 
micrnscopía electrónica y luminosa, reportando P~t"' l'tlt:!m.:\ r;:;r".;ind~ao 
.:;c•lmul os peri vascuJ ttres de c::~l ul ali de GaL1cher en el lóbulo front•l 
rte la mator fa blanca, ademc\s de severa p~rdi d.- neuronal en l,. 
r:orte=a calcarina y e1 n1'.lcJeo dt:ontado del cerebelo y nodulo• 
microoliales en el tallo cerebral. La microscopí~ electrónica 
demn~tró inclu~ionG~ riln~,1~~~!~~= :~~~~~~~.-Y11a¡~b. con~en1endo 

tt,bt1Jos gemP.los caract.Qri-:;.tico de la enfermed•d de G.aucher ta.nto 
en el nú~leo or:ulomotor como en la corteza. <3>. 
Los pactE!ntes con enfermedad de Gaucher pres•ntan un defecto por 
hfdroli~~r la unión B-glicosid1ca mediante substratos •rtificia.laa 
bajo condiciones muy estrictas; los materialea que pueden 
utili=:arse como fuente de la enzima son: leucocitos, -fibroblastoa 
cultivados o tejidos como bazo o hioado, controlando 
cuidadosamente las condiciones de ensayo. 
Se han hecho varias observaciones sobre el aumento da l• fo•f .. t••• 
o'.\cida en la enfermednd de GduchHr, no hay una expljcaciOn lo 
bastante satisfactoria para decir pnr~t1~ esté ~lav~d~ l~ fo•iat••• 
6\cjd'a tanto en las c~Julas de Gaucher como en el plasmia y también 
se i gnor-a porqu~ no hay elevación en l O!!l paci wnt•• 
heterociqOticos. Se hd po~tuJadn lo ~1guiente1 
a.- Los niveles elevados de fosfatasa ácida s~rica se d~bun •l 
derrame de cé-Julas de Gauch~r en el bazo. b.- E>eisten 
diferencias ~ntr~ Ja fosfatasa Acida s~rica de l•a c•lulas d• 
Gaucher en el ba;;;o y del suero, lo que puede expl i ca.rs• por el 
derrame o fuga selectiva de una isoenzima Un1ca de fos-f•t••" .ticJd• 
a partir de las c~lulas de Gaucher hasta el suero. (2). 

At'm no se conocen los aspec:t:cr;; Qenó-t ice~ de lo ..tn+~rmedad, 
e~fistP.n C::i\t:¡.OS de mut.ac:i ón espcntanea que posteriormente parecen 
tré'lnsmt t t rse como rasgo autosOmi co rec:es.i. vo, pero e>f l sten casos •n 
los c1•Ales ~e presentan tiri ra~gu AUtosóm1co dominante aborra11t9-
SP tnPnC'i on., quo -:,e pl1F.d~ ¡:u·edec 1 r Ja sever1 ditd d& l • enfermed.ad de 
r:;-°'ur:her m~di ant.e 1 a i dent: i f i cae 1 on dP. mutaciones de los n1 veles de 
DNA. Se 11t 11i;;;6 L."'\ rea ce ion en e.ad en.a de la poli mera~a p.ara 
detectar c11.;it..-n m'...!t.""!:: :!. e:;::~ ~;; -=-~ ¡:;¡.;;.. t>lt -+ 7 pac1 entes sin rel ,¡¡ci ón, 
con P.nfermP-dad de Gaucher t 1 po I, dos de 1 as mutdc:i enes l 226 y 
1448 y li" nueva mut~ción rP.presP.nti\ndu el cruzamit:nlo entre el gen 
c:erP.brocirfasil y sus po::.f:>t1do-gJ:>nes ful:!ron encontrddo~. La mutaciOn 
12'?(, e;~ A"Gor.ió ror1 11. fe"rllipo med1"'4r1.,.mente clínico y la mutación 
l 4'18 con un f P.nat- i po 1n.'\s sevP.ro. 
l 'l mut~'.H:i On J 226 es 1.1 causa mA.s común de enfermedad de Gaucher er1 



pacientes Judios. <4>. 
Su incidencia fam1llar está bien e!'itablecida on Qrupo5 fitmilia.re• 
portartores de la enfermedad, aproximadamente un tercio de los 
miembros tienen probabilidad de estar Lifectados, no parece existir 
predilección pnr ningún sexo. E~iste una llamativa preponderancia 
en personas dec:endlf.'l1tes ú~ ju1.Hok:> y ,¡,u,·¡or prc"/<!.l~nc::i ~ 112n jud:lo• 
Asken~zios. C5J. 

1 ... ~n.&¡:;.r·;i.Pdad de G.:Jucher se h.-.i e;.uhd1vid1do en 3 formas o tipoll 
clinicos y de acuerdo a cae.Ja tipo depende la s1nt:.omc"1i.uluyi.• ..... 
siqnoloqí.a. 
Tipo I o forma adulta crónica no neurop~tic:a: Es 1• más comón, en 
estos p~c:ientes no hay manifestaciones en el sistem• nervioso 
central. Por 1 o r~gul a1- a.parece entre 1 .a segunda y cuarta ct•cAda 
de la vida, la severidad clínica es variable; algunos paciente• 
fallecen en la tercera década de la vida, n1lentra!> otros llevan su 
vida relativamente libre de sintomaspor siete u ocho d•cada~. 
Su cominnzo es in~idiosa en la infanci~, con dolor ínten~o en 
miembros 5uperiores e inferiorQs,acompañado de fiebre olev-da, 
dis~rnsiOn abdominal y esµlenomeq~lia y m~s tarde hepatomegalia, 
anemias can sangrados por tromboc1t.open1c. y tu u~i ~n co:-tic:.'.ll d'!!' 
los huesos Jarr]os. Lo~. s.intomas esqueJ éticos mas frec:~entes son 
del or en la cadera, rodi 11 as, hombros y columna vertebf'-al, e~tas 
alteracíonP.s son rl~bi.rlas ,,, infi lt:rac10n y al reempl,¡¡;:o de lila 
trabér:11l~s óse.;\S por células retiCL_llar;es cargadas de querasina lo 
que ncri'3ionA. fract11ras patolOgic.?.o::>, :col~pso vcrtebr.a.1 aBi como 
necrosis ava5cL1lar ron osteomielitis. Otra manife•t~ci6n 
e~quel~tica de la enfermedad de Gaucher eo::; la crisis Osea, la cual 
SD carf:\ct:P.t"'iza por dolor intenso de comienzo ~Qudo en l• 
:::~:"""':'~i'"'""" ... .::.nri;r,rl~ con dolor. enr0Jec1miento, tumefacción y dolor 
a l~ prc~ión lor.alt~~dos e incapacidad para usar la ex~r~m1ci•U. 
(]~2,b). 

L~ pi el ad qui ere una col orac1 on pdrda amar· i 11 ent• con 
engrosamiento de las conjuntivas. La causa de la mLter~e 

sobreviene por Jo regular del°'ido a problemas pulmonares. 
Tipo .~ n forma nc>11rop"'t1r:, AtJtldd. lnfantil: Este tipo ª"' 
fulminante, se puede presentar en los pr-1meros b m~ses de vida. 
Al iniC'to da la enfennedad hay estrabi'!'!imo y p.arálisis de músculo• 
¡;:;.;t:raLJ:::t!~:--!:'::, O:!:'!" .-"".i1~1.,G p.aloebral~s lentos así cnmo rle sur.ción 
y na11seno;a; poste-r i ormfm te hay e.Jeten e: i On del cree i mt. en to y el 
de>~arroJ lo, rPlclri.Ju 1nHnt.ul, .:\taque al estr\do rJener al, el übdomen 
!>e enr.11ent:ra prominentf', hay hepato y esplenomegalia. El at,..qua 
neurolf.l)ico cor'$tt:e e11 e)~ten!:;.J011 y rl:!trotlex1ón del• c.abez•, con 
hip~rtroFia v e~past1Clflrl~ final y signos plantares extensorea. 



Alquno~ niño~ presRntan cris1s convulsivas, nistagmo y dtficultad 
respir'atoria progresiva. La muerte ocurre C\ntes del año de edad. 
Sv reporta un caso de un niño ar abe con 
enfermedad de Gaucher tipo '2 en donde su prefientaci on el i ni ca ft..1e 
inu-::u.:il ','.J. Q"""' A11nri11P presentó un daño neurol Ogico severo, marcada 
hepatoesplenomegalia que es característico de esi:.a b'11f-.::1·m~d.-:;.d, 
tambi~n presentó una cardiom1opat1a conc¡;¡énita y disfunción tubular 
renal. Lo anterior sugiere que l."sta variedad de manife!itaciones 
puede ser descrita como las consecuencias del acúmulo de 
glucocereorohi.Uu u.,,,-,t_;-.::. ........ , ...... "" m..orrt.r ... oo~ en e! 51stema 
reticuloentolelíal .. <2,6_.7). 
Tipo 3 o forma neuropática subaguda juvenil: Por lo re9ular 
aparece en adultos jóvenes; sin ~mbargo, se ha observado en eda.des 
comprendidas entre los 40 y los 50 anos, aunque esto es la 
e;:cepci ón.. El ataque se localiza en el g,i stema reti cul oendotel i a.l 
y el neurológico es menor que en la forma infanti 1. Puede haber 
hepatoesplenomegalia progresiva, anemia, trombocitopenia y 
hemorragias. Hay alteraciones de la conducta, retraso mental y 
convulsiones, con extrapiramidalismo, munifestado por atetosis, 
distonía e hipertonía. 
E5lo~ pi<Ci ontc-:; :;obre~li vpo mác; que 1 os que padecen la forma Aguda 
ó tipo 2, se ha llegado a considerar como un puente entre !a~ Uus 
formas clínicas descritas. <2>. 
El estudio de la correlación entre la actividad de la 
qlucocerebrosida~a y el grado de severidad de la enfermedad, han 
permitido llegar a las siguientes conclusiones: 
1.- La actividad de glucocerebrosídasa en los tejidos de los 
pacientes con la forma infantil es menor del 9i'. de l• encontrada 
•n controles normales. 
2.- Los pacientes con forma juvenil tienen actividad de l0-17'l. 
del nl ve1 norm.ü úw ... ._:..¡ .. ·!..:!~:! :::--;=! ~~t-• ..- •. 
3.- Los pacitmtes con la form.:s. adulta tienen niveles residuales 
de glucoc..-r1otbrosid.:isa que pueiden !'iter hasta del 40~ .. 

[lesde el punto dP vista andtomohístológíco las células de Gaucher 
!!50n macrófagos qLU? poseen c1 topl d!:>1iló abund.;intc, que .111;} microscopio 
de lu= ~e observa rugoso y opaca. Su distribución se encuentra en 
el ststem~ reticuloendotelial principalmente en órganos tales como 
bazo, higado y medula Ú!:>~~. 
La esplenomeqalia que se obsP-rva en e~te padecimiento se debe a ld 
m:pansión de la pulp• roJa, d~da por la presencia de abundillntes 
c~JLtla.s de Gauch""°r. Se encuentra alrededor de los sinusoides, 
provocando obliteración tle ellos y por lo tanto, hacen m~s lento 
el paso de li' sanQre. La exposición proloyanda de la sangre en 
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estos sitios y la baJa concentración da glucosa, contribuyen al 
aumento de la destrucctOn celular de los elementos de la sangre .. 
CI l • 
Es trecuen1:.e l:!Ot;unlr ..-1r· c'lul.:oc de G~ucher P.n 1ru:; frot1s de médula 
Osea, si ende un hal 1 a:zgo constante cuando hay espl enomegal i a¡ 1 o 
cual ha sido el m~todo clásico para d1qnosticar la enfermedad.. En 
las biopsias de médula Osea se pueden encontrar acumulamientos o 
coleccion~!:i fecaleos rlP ci>lulas de Gaucher, las cuales reümpla:zan 
1 a médul til Osea.. Ocasional mente se .1. 1 l:O'IJdn c1 1!1'11..::.:. .. ::.,-..,, f ::::::: :j~ 

necrosis, ya sea del hueso o do la médula osea. La anormalidad 
05~a observada en la enfermedad de Gaucher es debida al 
reempl a:zam1 en to de la médula ó9ea µor células de Gaucher .. 
Provocando un adelgazamiento de la cortical.. Las fracturas 
patol Oq1 cas, como son la necrosis de la cabeza del fémur y la 
periostitis que imitan osteomielitis, son hallazgos comltnes .. 
<5,6) .. 
En el hiqado, las células de Gaucher se ecuentran en los 
!!iinusoides y ocasionalmente pasan inadvertidas, cuando son grupos 
pequeñns y aislados. Son células más pAl1das y más grandes que 
los hepatocitos; la mayorid u~ vllds so ~ncuontr~n elcn~~rl~s y su 
citoplasma se observa estriado. Son resistente5 a la diastasa y 
positivas al hiP.rro. <2>. 
La hepai:omeoa.l i a en oca si enes no es evidente, pero aquellos 
casos en los que se reo31liza esplenectomía, puedc;on manifestarse 
!!ier:undariamente al acto quirurgico. Las pruebas de func1onamiento 
hepático raramente se encuentran afectudas. No es común encontrar 
afectados los Qangl1os linfáticos en la enfermedad de Gaucher, 
pero cuando so encuentran afectadas, su crecimiento es moderado. 
(?~ 71. 

En el di~gnOstico dl terencial t.J~ ló ~nfL•rinedad de G.:iut:hr.r '5r=' debe 
tener en r.uenta la c;iqnologia ya mencionada, pero hay varii\s 
en-fermeóade-s qup pueden cursar con rc,sgos el inicos siml J ares, 
Q!:Ol"l':i;i!mpnte- rnn hPpntoer;plenomegallú. 
En+rr- el l ª'='• se encuentra la enfermedo:HJ de N:i emann P1 ck. 1 i\ cudl ~"=" 
c;:.r.:.ch=•ri.::.i por un almacen~nunnta de l.ipidos ~n sistema 
r'!"'t•r111nffndot:e1 ial. sistema nerv1oso y otros tejidos; el curso es 
brt1sco y semej~ con frecuencia la nnfermedad de GdLu..:.i1t"r, .,,\.111qüo= !~ 

difere11~ia fundamental estriba en el d~pectro de la células; a la 
mi crnf>cnp i ~'l clP. luz ya que se observa citoplasma espumoso fal tBndo 
l~ ~p~riPn~iA estri~d~; nu h~y elevdc1011 de la fosfatasa s~rica 11i 
P.n te1\rlos. 
T;=uto.,\ ion se puedt:.' hi\cer eJ d1 agnOsti ca d1 ferenci al con 
padecimi.entos del t1pu hP.matológ1co, tales c.omo la leucemia 



miPlocitica crOnica, h~moglob1nopatias, mieloma múltiple. 
Tambi~n 5e ha descrito un síndrome r-onoctdo como al hi•tiocito 
azt'll marino, el cual se caracteriza por e!lplenomegalia, pllrpur• 
l~ve; pu~de presunearse acumulamiento de material hist1ocitico 
granular en hiq~do y condicionar evoluciOn a in9uficienci• 
hepática proqrc.•st .... a o U1en, seguir un curso benigno. El problema 
bioquimico parece residir en los fosfolip1dos1 hay •><creción 
urin"'-ria anormal de ~uct.:inc:i..J. .:lf1r.;::~ a rnucoocllsod.c.:.rido;;;,. l • 
ca.r.;i.cteristica histolót]ico es que se ob!5erv• c.itopliilsmi1 eapumo!!o 
di=> col nr más ~"\:: úl que cin el Gaucher, depósitos redondo• y dDn!5oa 
~in periodicidad considerando 11pofusch1n~. <8>. 

La enfermedr"'ld de Gaucher hai sido asoc1clda con un nú.mero d• 
trastornos entre Jos que se encuentran la enfermedad de Hodgkin 
nodular esclero5ante y §>e ha menciona.do que pu•d• h.ab•r un• 
posible asociaciOn ~atogen~tica entre lo• dos trastorno• junto 
la asociación con mnemia ferroµriva, pero esto todavía •• 
encuentra en estudio. <9>. 
Tamb1em se ha encontrado asoc1ac1on con infecciones viraleg entre 
las que se encuentran lr.s ocasionadas por virus de Epatein Barr y 
se describe qup hay hnllazgO$ b1oquimlcos y estructurales en el 
virus transformado <Je Epstei n Barr en l i n~as cel ul are!! 1 infoi d&!I. 
del tipo I de la enfermedad de Gaucher. Estas lineas celularea 
mostraron una severa def1riencia de glucocilcer.::.\mida.-B-glucocida.s• 
en su ~c:ti v1 dad. Cuando hay prest.•nc1 .a de numeres.as membran&n y 
cuerpos de inclusión caractertsticas de l.as c•Iul~s dm 
Gaucher. (9). 

Se menciona en la lit~ratura asoctMC1ón rlP l~ hPn~t;•i• r~An~~~ 
acti VA r:on enfermedad de Gauc:her y MtinquP est"" e~ un tra!!itorno 
inhPrente met.abólico que puede causar fibrosis hep.Atica, 
inflamr.i.ción henátictt no ocurre como parte del trastorno, •• 
menciona el caso de une\ paciente femenJ11a de 18 años con hepatitis 
crOni c:n ac:ti va y coe>; i stenc i a de P.nfermP.dad de Gaucher •el curso 
rl i ni en º"' r~mi si ón y t.~:!ac':'rb.;ic1 ene~ de l .:i cnfcrmed.-d fue tl pico 
de unc"l hepatitis crOnic.tl activa auto1n111une y pareció no afectarse 
por 1.-l C'l'JP.::i~tonr.iM de 1 ... , i=-rderm1"d"'.J de Gaucher. El tr"'tamientu 
E'steroideo e lnm11nnc;11urPc.nr ,-p ..... 111 tf\ ,.~ ,,,,.,. h'--!bc un~ p:--:::::nt.':. 
resol11cifln de la liepa't1 lJs crón1c:"1... la enfermedad dP. Gaucher 
res1J1tó con ~st1mulac10n de 1~~ céll1las beta y g~map.ati.a 
pol1rlonal la cual pudn haber ccintribuido a lil 
hiperqammaQlabl1llnemia asociada con hepatitis crónica idiop~tica. 
Cl (1) • . 



El tratamiento actual hasta el momento es sintomático. Se debe 
vigilAr el sanorado y el grado de anemia, la cual se trata con 
transfusiones y esplenectomia, en caso 11~Le-s¿;.ric, rc~};7.,.nr1oro;e 

esta l1ltima en forma parci~l, para afectar menos el estado 
inmunol Oqico; s1n embargo, ente procedimiento no d.1sm1nuye el 
.acumulamiento de qlucocerebrOs1dos. <11 >. 
6e i1'='•• u"t!!!=.:.=~ !r• ..... tn1•i'"'; en~1m~tic2's rlP glucocerebros1dasa 
humana purificada, con aceptable respuesta, observanClo 01 ~m111t.1'-4 .:.t. 
de ql ucocerebrOsi do hepAti co, pero hastn ahora no han 
li!"!5tabl ec ido los e.fecto!l a 1 argo plazo. Para obtener ~:d to en el 
tratamiento enzimático se debe considerar: 
1.- Canti.dad suficiente de en~i111.t\ puricada de origen hum8no. 
2. - Ner:es1 dad de que la i nfusi on en:= 1 mat1 ca atrav1 ese 1 a barrera. 
celular y subcelular para que actt:te udecui\damente. 
3.- Control del rechazo lnmunológico. 
"4.- Necesidad de que la en;::ima llegue a. los tejidos de mayor 
almací'nami ente. 
L~~ pcr~p~ctiv~G dP.l tratamiento ~en: 
l.- Re5tituci0n con adición de material gen•t1~0 ind:v1duos 
susceptibles de dr>sarroll.:ir act.1vidi\d de glucoc:erebr·osidasa. 
2.- Restitución de enz1ma def1ciente. 
'3. - DeqradAcJ ón e>:tri\corpórea de sustrato acumulado vic."\ di ali sis 
o por percolación de fluidos corpordles a t.ravP.5 de uni' matriz 
sobre la cual Ja en:ima ha sldn 1nmo·11l1:ada. 
4.- Estimulación endógena clP la 8c;t1vidad cmzimL\tica residual por 
drogas o factores. 
:5.- Alterar.ion específica de la relac10n de en::im•s favoreciendo 
.i. a hi Ur ,:,::. ~ -=-~ ~ :!::- '='-'.":+:::..-.:otn P1ir11mt1Lado. 0 l). 

SC' t'<l 1 nfarm.,r:tn que 1 a i nfusi On 1 V seman•l de i.inu preparac1 6n de 
macrófagos de gl ucocerebrosi da~<l de placenta hi.11ndr1a ttn un niño con 
enfel""medad de Gaucher tipo I, aumento la hemoqlobina de 6~9 +/
O.Bgr/dl a 10.2 +/- 0.4gr/dl en un periodo tJe 2(l semanas, la 
cuenta plaquetari..t se inc::-cm!!'ntó rjp t.ln valor de 30,000 +/-
7,000/mm3 a '54.000 +/- ll,OOO/mm3. La ll.C:tividad fugocitica en el 
bazo dismim.1yó durante el periodo de administración de la enzima y 
hnbo EVit.h~1n.:la r.::.=~c~r-~-'ir,;:, rlP meJoria esr¡uelé-t:ic~. Estas 
observ~ciones documf_·ntan objPti Vd.mente respu~sta el in1ca al apori:.~ 
suplament."lrio de en;:tmas e11 un pvc:iE!ote con un trastorno en el 
almacenamiento de e5fingul íp1d1:ib. <12). 
SP. manejó 11n p.?.ciente con P-nfermcdr.td de Gaucher y severo hiperes 
plenismo el cual ful!- tratado c.:on embolizac10n parcial esplénica 
p~ra prevenir el rie~QO de 5P.rias compllc~c1ones infecclosas y 
dP.terioro dP. la enfermed<!'ld ASl'>ciada con esplenectomí.a, la primera 
embolL::ación <257.l fu• real lzado •"' los 4 •ños debido a la 
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persistencia d~ distensión abdominal y signos de hiperenpleni9mo 1 

una. segunda embol 1zaciOn <40-~0%> 5e ree\lizó 18 mes•s despu••• 
po~tP.rior Psto la salud del paciente mojorO notablemente y 4 
afio~ de,pu~s tu· .. o LW, GG~~r.-c! ! o no:-m.J.l. rn.:mtcn!cndo parAm!'tros 
hematnl0gico5 nc~m~les, asintomát1co y s1n anormalidade& 
esquel~tica~, no ~e hün presentado infecciones serias. El tnm•ño 
del h~q"'do y bi'::n no hc1 cambiado apreciablem~nte y se coment<il que 
1~ Pmhnli~Mr.ión P~pl~n1ca es preferible a la esplenvctomia an 
pacientes con enferme•jr\d rtP. Gaucher espec1 al ment:e en •que.i. :i o• Ue 
poca er1~d. < 13). 
La pc;p]r?nectom;.,:\ hi\ sido usada tradicion.:almente p¡r¡r.;a. trMtar el 
hiperP'iplP.ni<:.mo pero puede ser asociada con una alta incidencia dr 
sepi;i s post. e~pl enectomi a y una deposición l ipi da aceler•d.a, 
hep~tica y Osea. se reportan 2 niños los cuale9 tuvi•ron 
~5plenectomi" parcial con sintomatologia de enferm•d~d d• Gauchar 
SE!' les reMlizO un q(1% de esplenectomia, ambos p•ciente11 •• 
encontrabMn postoriormente asintomAticos con par~metroa 
hematolOgicos normales, las escanografias postoper•tori•• 
demostraron increme1ito en el tamaño del bazo. 
Como conclusiones no~ aporldn 4u~ to::>lt? pr·oc.:;;dim1wnto pu:2d.::> :;::::
ben~+ico en pñcientes con esta enfermedad pero con un seguimiento 
y cuidados a largo plazo. <14). 
Otros dF? los tratamientos uti 1 izados para 1 a enfermad•d de 
Gaucher es el transplante de m~dula Or:oca, s~ reporta un ca.~o dlit 
una niña de 9 años con tipo 3 con previa esplenectomia y 
transplante de m~dul.a ósea halogent-tica, su hermano fue al donador 
el cual se encontraba con HLA y actividad normal de cer•brocid•n•-
20 glucocidasü. Un mes de5pués del tran!Splante la. .activid.ad da l.ili 
cerebrosidasa-B-glucocidasa en los linfocitos estuvo normal, a lo• 
dos ~ños ya no habia hepatomeg~lia, la~ celul•9 ae u•ucn~r 

despMrecieron en la médula ósea a los 3 nños, P.l paciente aumentó 
29 cm de e~tatura en 5 añCJs, '::le ol.Jst:orvó un compromiso Vlitnt.il•torio 
linero y se ob~ervaron riP.formidades tor~c1cas, se demomtrO que 
habia disminución cJr..> la intel tyencia lo cual se explic•b.a por 
~1 mar: en ami ~nto nt=.1uroncil continuo de Ql ucoc:i:?rarr.1 da. El paciente !le 
@ncuentra ~ano y activo 5 años despué'!'i del transplante. <1~>. 



11. MATERIAL Y METODOS 

e:~ .n.tuJi.:. rct;-::::¡,¡:;;j::~:· .. ·=-==:::.:::-:;::t: ·.·::o. """,... ~J f".'ll..o1 ...... ri.-vi ""'-'1ron 
tos expedientes con diagnostico de enfermedad de Gaucher, los 
archivos clínicos del HospitC\l Infantil de Mé>-:ico "Dr. Federico 
Góme:z 11

, en el pi\riodo de tiempo comprendido de enero de 1986 a 
diciembre de iqqo. 

Se revisaron 13 expedientes de los cuales solo 7 llenaban los 
criterios de inclusión, siendo estos todo paciente en los cuales 
no tmport.O Ja edad y el sexo, con et diagnostico de enfermedad de 
Gaucher, confirmado por médula ósea o por biopsia hepática o 
~!:pl~n!cl!".~ 

A los pac1entes se les analizo las siguientes variables: Edad, 
sexo, luqar de procr:odencia, sintomas y siqnos, tiempo de inoreso 
par.a llegar al di ñgnOsti co, eHámenes de l aburatori o y gabi neta, 
tratamiento recibido y evolución posterior. 



I l l. kt:.!:>UL TAOOS 

Se J levc'J a cabo un e"lt11dio retrospectJ vo entre Jos años di.' J 986 e 
1990. dondF' SP Pnr:ontri'\ron 7 ür;r1._.,,f·~~ =~:-. ~o.:"'"r mi;Uao ae Gaucher, 
o:;.:,,-,t"'"rnplanao~P anjJ tsis de variables en relación a la edoild, •exo, 
luQcH"" de procedP.ncia, .. "lntecedentes fH:?redof.t4miliaries po&1tivos p.-r.a 
el p.;\dect mi P.ntn. cu•1dro c:l in l co, P.nfermedac.Jes asoci &"\das, pruebas 
de 1 ~:ibonttori o, gabi net.e y trata.mi cinto reci l.Ji do .. 

De Jos d .... tor, obtenido5, en relacJón ."l. 1..l c;odad, ~sto~ comprendieron 
entre? loe; 2 mt:-5e-z; a 6 .años d~ ed~-.d. ~iC!'ndo Jo m.1s frecuente la 
prf>P.!:>e"l ar con 4 cai;.os <57'i'.l • dE:>sput\s lactante!' menor, l illctante 
m~vor y escolt-tr~2s todos r.:on 11n c<•so <14.2'%l. CVt?r fJgur• ll. 

En r.:11a.nt:o <ll '!ie>:o, no P.):i5tió rw~dot11ln10 1mpor·tantt:i, sJendo el 
mascttl ino c:c:>n 4 caso.,; <~7'/.), y 3 casos deJ femt:o"n1no C43Y.L l:Vli"r 
figura lJ. 

De 1 il procP.rlenr:i i\ de los casos se obsorYO. que 2 p.;acie-nt•• 
provenii\n rfPI F>Sta.do de Veracru;:, y 2 pac.ientC?!!i del E!!itado d• 
M~xi ca <28. 5%.>. LoG otros 3 S-J<!Ci entes Cdd.-'\ uno de est<ildOs 
diferentes: Jalisco. Pue>bl...:i v Midovir:~.:' !.:".!""'". :~.;.:.:~~;.. 

NinQllí't:i de los 7 p,;:.cir>ntf-'s teni~• .~nft!CL>dentes h~redof.am1Jiillres de 
irnport.'lnC'ii\, 1 .. is Pc1Mdes dP. los padreo;. .Je 4 µ.ac1entes f11.cron tintr9t 
20 v 3-<'l ;1ñn .. ,. (~7"1..' v .t .. , 1 i:i~ • .;t¡-1_,·.; ~. ,,.1c.1 L'n1 es fuer un er.t·r e :;1 y 40 
.:tños (4~"1.l. Todn'1 ~l !ni:: >r· encont·.r·,'\bc.t11 t.~no•.5. 

i.o..-.. 1 pi'\C"ioriteo;::. (1(1n~~>, tt.Jvlt:>ran L'llf~rmedad d~ Gaucber tipo 
C11d111 to. c:rc'Jn1 Ce\ r10 nr.itwop.1t ici\. 

1'"' o:o:int:nm.1t.C"llc1r1;;i 11.\s frnc•.1c-nte -f11~ flübr~ y t.J1stL."nr~10n et.hrlomjn .. 11, 
lo c11C11l -:;P pre·:;t,J11tó "" ~ p"r:tP.r.tP.~ c·.T1.4•,:) 1 c.ol:tu ~ínt.omtt frec:uentf> 
-f114' );.. p••Jiclr.>::; li• r.11..-.) SP ulJ!A:orvO t.'11 ~ p~1c.1 ... nf.t-!:. <42.9~>. [Ver 
c::uatlrrt 11. 



E'ntre Jos sionos m."\c:o irnp1·wt,,.,.,t~s !3!:' !!nCL1cntr.ln l.:.. cist .. lt::11u1h'-""l""l10, 
siendo ~sta encontrada r~n los 7 pacientes CJllCti',> y (:-1 t.amaño 
promEldi o de1 ba20 f11e dt:o 1 3 cms. Ot.r os dt~ 1 as signo~~ quf.~ 

e11contro en lo~ 7 pacientes <1(•0%1, fué la t1~pdtomeg~J1a 1~ Clldl 
tllvo 11n tamaiio prmnedi ;J dt-i> S c:ms. lVl"'t i..::uc.1dro 2J. 

Se enr.ontraron enfermodacJes a-::;oc1Lic.Jas E?n 5 de lc.rs pacientes 
(71.4'l.\~ Jas prJnc:1pc;lles enfer-medr.1.d~s fu~ron colec1st1ti~. L'HJ•Jc.Ja, e 
in+er:ctón por Cpstein Barr f1n dos µc:H.:tentes <28.51.). rc:1mbien se 
presfO'ntn in+i~cc1011 <.Je- ví.-1~ 11i-inar1as pm- E. Colli, hepat.1tis 
Qr~nt1lomato5a, c:irros1s hepc:\t.1ca 1 gastritis hemorrág1ca, cada una 
en 11n solo p<'\citmte (14.2%). 

De loe:; hnl J.-1;:<JO'='.. ne laboratorio, en ld b101netría h~mát1ca se 
encontrf> lo~ 7 p.:1c1cnte:;, tIOG~;;, ..:u11 c1-tras de 
hemoq)oblna ent.re 7 y 10 gramos, de lo5 cuales é r->i.1c1entes 
tuvieron anemia moderada CB5. 7%>: un paciente con ani:mi a 1 eve 
C14.2%l. Otro ddto q1JP. s.e encontró fut.: tromboc1topr_·n1L'I. (100%>, 
con v""lore•.i entre 2C•,OOO y 60,0(10 plaquetas. 

C~n r~SpP.CtC'I a l<.\S rJrltr:bao;, dt> funClOíirlffilt:-/1tU h0patico, ur1 p .. lc.:iente 
prl!!'!ientó disociación c:'llbúnd.no-glolluJin3 <14.2>, asi como L4 Je-vr\Ci0n 
de la~ tr~ns~mi11asas. Ov los 7 pac1c1rl.u~ dwl estu0Jo, solo a 2 se 
!~-:. '!""::-=.!".::~ r~:.ra:... .• !3u ,;,._i.Ua, .-.1u.f.:i:1ctr•i1r1ose t-:-!~v.:.da.. Se encontró 
ti empD de prntr·omU11-icl y 1:1~0111boµJ .. 1st t nr.l t.t. l arq¿tdo!:i E•n 1 os 7 
º'"'ri Pntn., t 1 r1n%'. 

A In~: 7 [hlC:1P11t:Ps s~ les reAJi¡:ó m~duJa ó~ca, pero 1:oolo en ~ 

p.=:tr-ipnf:E'r.. Po;;.t~ flté po~itiVCl µar·Lo dcirtlu~ el dto:tqot.: ... t1co 
r···rini-t~1·,n;ir11~ c1J1rH1 ..-:tu1oe11t·r, di.· lM·~ céJ11l•.1s, ,;..11mt"..'nt.o tJF_• 1a "-F..rie 
rnJil, cnn .1Jo11r•r.-:; ril111b1c,~· 1r1t:-~J .. lPhl,:1:.t·1<:n~ ... y muyñc,1r!c:H 1toi:: 
:-.ür;;;.-:-,\.:·~, ,-:.;.1 •iJu111idt1it:>"' i11•,·.t1c..c..:1toC>, ccJr1 ni..~ti::rial dt:;> c.Jepós1t.o en 
el ritopl.""\'lm"'• ("JllF> muestr;, 11nM ini..'~Jl?ri dl::l estropaJo, núc:leo 
P.xr:t.n•T""ir • .,. 1111C"I r,11•J1eru E1nfc·rmi:d,,LJ dt_. G.11.11.l1lH. 

IJ"'\ hlop·~1'°' hf""p.~t1c."' y p•;pl~ri1·,, ~.·.· r1~ .. d1;:1.'; :.t·do Pn 4 p.'.\r:lE·lltL•S, en 
lr'15 t·11;o¡ln.-, J., m~·d11J.- ó·.vr.1 nti .=.por·tú rillllj•Jr1 d.::1lu, paT""a Jleyur ,,1 
rli nno"lt 1 ro. 



Se les realizó radiografías de hues-os largos a Jos 7 pacientes, en 
"5 pacientes <71.4'%>. fueron normales y '!:.ulo k:!-11 .4 p•ciGntQC 
<28.5%) ~ hubo destrucc1 On Os;ea, con banda.s radiol úcida& con 
important~ infiltrado óseo. 

El tiempo de evo) uci ón en estos pac1 entes desde el i noreso a l .a 
fecha en que se reali~ó el d1agnOstico 1 fuu de un mínimo de~ día• 
y un má:dmo de 35 d.iü~., promedhJ 14 di 3~,.. 

los 7 pacientes fui& sintomático. 

El sP.Qlli mi r;onto ·~IH:? S8 le di o a los p<:1.c1 ente~ por la co11sul t.a 
e>eterna, de!'ipll~s d.,:> e::plica.r a los pat.Jres su pudec:im1ento al dilr!!o 
de alta el ni tío. no se pudo l 1 evcu· i:H .. h:~C.:Uddamente ya qlJI:! 4 
pacientes, tina vez c.fcHJos de al ta fueron c1tacJos al mes y no 
ac11di eren a conr::ul ta~ y no se vol vi o a <:.db1:or nuda dE' ellos. 2 de 
lo~ pacientP.!:; ac11diPron solo,, 11na cwn...-,uJta, uno de ello'!S se 
encontri.\ba asi nto1n.#.t.1 co. el otro se encontraba con una di sten&i ón 
abdomin<'l importante,por <•'3Citt::::.. Se le Uió tratamiento con 
esp1ronoli\ctona a 1.~ inl)ll<g/dia, s1:..• le citó en un mes. pero no se 
!>llPn n.~da rfE· ~l ya riue no ar.11<.li ó a la misma. Solo un p~ciente ha 
'?~ta.do, po<:;ter1or ~ r;;.u alt,::1 acudit?11do p111·,tual1nente a con~ulta. En 
la última consulta informo que acudP. a ld r::oscuela con bu&n 
!'::"!""'"'""""".'.""....,'5"';,.-.n+-ri ~r:,rnl~r. A la e1~olot"i1C1ón fis1cd se encontró con 
heP"ltomeq21li-""I de 2--2-2 r.m~. por rlebaJo de l1n~as c.onvencionales, y 
pc;nl1?nomPq,,_I i~ dP 16 c;ns. por debi.lJO dP-1 rP.borde costal izquierdo, 
lo'!> Ulttmnn exámenes Ue l"°'bor-atur1u fuer-en: Una b1ometriar. 
h{'m-'\tic.~ con loucopen1..t d-=- 3753, ~ne1111P ll?ve ccm tuc!muglobina de 10 
r;r"'rnns.. Deianc.Jo como per.clirmte v.:.tlor ... '\r el t..rata•THc:>nto enz1mtltico. 



~!!:T~:::;;,;c¡ü¡.¡ ut::: ENFERMEDAD OE CiAUCHER POR GRUPOS CIE 
EOAO Y SEXO EN EL HIM FG • 

DE ENERO DE 1996 A DICIEMBRE OE 1990. 

GRAFICA 8 1 57.4Xj 
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B= LACTANTE HENOR 
C= LACTANTE HAYOR 
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D= PRE-ESCOLRll 
E= ESCOLAR 

Fte.: Archivo Cl1n1co. 



SINTOMAS ENCONTRADOS EN 7 PACIENTES CON ENFERMEDAD DE 
GAUC:HER HIH DE 1986 A 1990. ENERO-DICIEMBRE. 

MEXIC:O, O,F, 

SillTOltAS 

FIEBRE 
DISTENSION ABD. 
PALIDEZ 
EPISTAXIS 
FALLA DE IHCREHEN
TO PONDERAL 
TOS 
RINORREA 
ICTERICIA 
COLURIA 
!!::"'~r. DIARREICA 
RDPH 
EDEHA DE Hs is 
;;n~s~irns 
ACOLIA 
DOLOR ABDOHINAL 
H!PORE}:lA 
DISURIA 

8 DE 
PACIENTES 

s s 
3 
2 

2 
2 
2 
2 
2 
~ 
i 
1 
t 
1 
t 
1 
; 

" 1i :i 
42.8 
28.S 

28.S 
28.S 
28.S 
28.S 
28.S 
28.S 
14.~ 
14 .e:::: 
14.2 
t.S .2 
14.2 
14.2 
14.2 
1.-.2 

¡1111;¡1111¡11plll,!ldlll.]llllillj~;~jfttj-Dilllll FTE: ARCHI'JO C:LINIC:O, 



SIGNOS ENCONTRADOS EN 7 PACIENTES CON ENFERMEDAD DE 
GAUCHER HIM DE 19S6 A 1990, ENERO-OICIEMSRE, 

MEXICO, D.F. 

Sl6110S 

ESPLENOHEfif\l_ J~ 
HEPATOl1EGALIA 
s;g~r¡s::.rnA LX AS 
TALLA BAJA 
GINGIVORRAGIA 
SOPLO CARDIACO 
EDEHA PALPEBRAL 
OLA POSITIVO 
ICTERICIA 

a DE 
PACIEllTES 

~ 

"ARCHA CLAUDICANTE 

3 
3 
1 
1 
1 
1 
1 
1 
1 

" 188 
18il 
42.S 
42.8 
14.2 
14.2 
14.2 
14.2 
14.2 
14.2 
14.2 

FTE: ARCHIVO CLINICO, 



1V. DlSClJSlON 

La enfermedad de Gaucher continúa siendo lln padecimiento poco 
.&rPcuont:e romo lo demuestra el hecho, dt_• que a pesar de ser tin 
hospital de c:oncP.11i.r r. ... :.~.--:; º" l.:,;; últifTioc;, 5 años en solumente 7 
po'\Cienteq. se hEt efect.uado est"°' d1agnó$t1co. 

De nuestro P.'3t.udio, encontr.,Hr10!.i quu es nias frecuente en la ~tapa 

de li\r.tAnte y prei.1scol .. 1r, lo cual está de acuerdo a lo reporti.\do 
en Ja literatura <16), Y•" qua. nue<:Jtros 7 pacientes fueron tipo l 
dP. la enfermedad de Gaucher. 

En cuanto al t,lpo t, es la más frnc:11ente de acuordo a lo informado 
en ln 11terdlu,·a e=). 

En cu"'nto al r.m:o no hubo di fercmci a~ pero ést.o es e>:pl i cable, ya 
que 1;.:i; muestrtt L•S muy peq11E:?ña. Sin embargo en la liter'atura 
mundial no hay diferencia (1). 

La sintom~tnlogí~ más frecuen~e, fue ~Jsten~ión abdominalJ lo cual 
·~ explic:able> por la gr¿¡n viscK>romegal ia que e>:isto, y .. , C\llE!' todos 
nuesf:ros pac:1 en~t:'"" 1;1 .:::.=:-:• :- ... ,...,,.., hP.o,1toespJ enomegal i a, como era de 
esper.Arne en un.n E-~nf~rmcdad rnr::>t:nb6l i.cLt, que pruu ..... .__., .::.='-~~··1.amiPnto 
en é5t.os orgi"\nos. 

Ln ~c;plr>nC'lmcqnliL' g1qante, e!:> uno t.le los datos más importantes 
p~ra Rospechar Pl dt~qnóslico d~ •~t~ enf~rmed~d. El promedio de 
1-- J?osplPl"lnmr:-q"'li.~ d1'! n1tL·st.r•)':. pr11:1ente'2". f1.1•~ dt- 13 cm!'i. lo cuw:i.l no'f'. 
trutir"."' l<' ~1rAn :--cum11\i'\c:i •'•n lJF:." < 1-·rL~brOs1rlo-:. qun 1~:1i-:..;te en este 
órrF'"º' lo Ct1Al e"<;rá ¡,-.r~;-:::,!d•_:o PI\ 1 .. , 11terntura <11>. 

Tambtl!>n rnP.nciona que lr...-5 <.lltrrnc.1ones oseas, ~011 fr-ecuentec; en 
t>~+,.. •,;-n&r.rmecl~di $ln cmb~•r··J'=' -:_.L.lo ~di=' los pac1enles presentaron 
3\ter<H:inPC0''1 Oo;.eA~. 

\.;'\~ n..-1.•pb~o:; do func1nnrtm1e11t·o hpp .. ',licu, pc~ar c1 .. _. ~}: i ül ir 
eo;plPnomP.Clc'.\\ iñ. E•nc:c:mtr.:i.ron ni·r-malns. S\n Pmbar~JO he\bia 



alterñcione5 del tiempo d~ protrombina y tiempo de trombopl•stin• 
Pn ~1 1on•1. de nu~':::tro-:: p.:i.ci~r.tc~. 

Como ést~ ~nfermed~d Altera l~ m~dtila Osea <2> 1 era de esperar•• 
que existiera anem1ñ y trombocitopeni;¡, como •'HIC::ediO en !o~ 7 
J..ln'-i ~11i t:"~ Ue est:e est:.ucu o. 

Con los datos el ínicos de sospecha. como es la edad, las 
manife5t~c1ones clínicas, f1ebre 1 distensión abdominal y 
vtscerom~qal1~s, pr1nc1palmente L1na e5plenomugal1a Qigante 1 el 
diagnostico se debe conf1rmar ya ~ea por m•dL1la ose~ O por biop5ia 
hep.H:1ca o Pspl ~nlr:d.. En nuestro e~tud10 a pesar dt: qua s• les 
efectud m~dul a ósea a tocios la~ pdc ~ P.11t~s, sol amc.•nte en 3 de el 1 os 
c;;.e puedo conf i rmnr el d 1 .:.gnó<E.ti co, Jo c:ual puede ~er deb1 do a que 
l .:l enfermt"r1üd no ~E< h..:lb.i .'1 des•u-,..eiJ J ado compl Ptamente aunque existe 
la po:::jbil1d..:>d dt:: €/1Tur 1 . .:~-11H.:.u, ~11 L·l momen~o de cUaQnosticar las. 
células rie Gaucher. Sin enbar90 Pn la 11terL"tura mundial s& 
comt;!nta que el di ,:\Qni'>st.1 ca se rP.811 :;:<'\ por la médula Ose.a <:2> .. 

En 4 de ln-:; pilcientes. hubo neces1r::lad de efectuar biopstia hep.ltica 
v eo:::;pJ~ntca p.'lr,, llel].tr .il dJagnost1c.o, creemos que ésto as 
importantP. yil r¡ue P.n pacientP.s, con aste dtagndstico que tienen 
alter;1ción en Jr.s pruebas de congulación, e>:1ste un mayor ireisgo 
par~'l reali::::rlr 1~ biop~;1a. Por tal mot1vo, debl'.:o'riamos de tratar du 
411t:0 t'i otagnost:1co S•.' reill 1::ara, ~implemente por la mfdul.il osur.il. 

En cuñntn °"1 t:rñt~mient:o ~ste PS dtr- ttµo s1ntom.a.t1co. Sin embargo 
P.Xi'="t-p ron el momento .?1ct11ñl, una .O.lJt"l~ de tratamientos nuevos q•Je 
ha~t<" p} momento, no h.=in !:.tc.J.-i Vdl"r-~'\dc1 lu!..i suficu,,,ntP¡ p~ro quied~ 
llí'rl f..,,~·fl"ri\l"l::A, d .. .> q1u: ··--;1 .• • nierint·Udd q•u.:.• l?$ lan agrt·s1va y que 
ir~-Pfl'nr!i :lbll'-·m~nte., l :, .. ...< _,J 1:.1 11f..,.rni.~1 ~• Lt1li1. mlll::'r 1 a:.• t"-'mprano; en el 
fut:11ro ~~P puP.d."l c:11r;\r. 

C'rl':''?Jno~ C1HP. iUUHt1H:.' 1-~ 1111,.. l!nfermedc1d puc.:o fr-ec:uente 1 un 
~cuc:i.090. c:on Jo'.:> d .. toi:-, < l iritl..os l.i pu~da sospechc1r; y.a 
"'''m~ni·Elr el n1'1mr.r-c dt.' paclf?ni'.es di.:1gn:Jsl1L.1úus, tn:1sla 
oos.ibilir1.ufl::on rle tn1t:1ar nu~voo;; trdtdmientos.; que- nao;; 
vr'll Or<"r •-...1 ~~t O!;; rl.r11i ..-~1s1il l.."\dns o nu. 

médico 
que al 
mayores 

permitan 



V. CONCLUSIONES 

t.- La enfermedad de GaLtr:her. es una enfermeddd poco común. 

2.- ~1 tipo mAs frec1Jente, es el del adulto, tipo no 
neurogénico. 

3.- La esplenomegnlia gigante, es el dato mAs importante para 
sospechar el dlagnóstico. 

4.- Siempre se encuentra anemia y trombocitopen1a, por alteración 
en la médula Osea. 

5. - 1_ .. , m~dul a ósea, continúa si en do el estudio de primera 
el ec:ci On para realizar el dt agnósti ce, ya que es un m~todo menos 
invasivo en comparación a Ja b1opsi~ hcpatica o esplón1cu. 

b.- La enfermedad de Gaucher cursd con problemas Oseas tan 
important.Ps, por 1 o cudl es conveniente s:i empre estudiar a los 
pacientes d~sde ~ste punto de vista. 

7. - EJ t:ri\tami en t. o, continúa si ende si ntomati ce; aunque sg, han 
propuesto nu~vos tratamt en tos, 1 os cual es se han probado poco y no 
'SP. ha encontrado en njnguno de los informes un tratmiento 
positivo. 
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