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X. INTRODUCCION

La enfermedad de Gaucher es un padecimento familiar, qtie  tiene
coms caracteristica principal el almacena2nicnts de glucol:prdos en
S mavor parte qlucocerebrésidos gue se  acumulan en los
histiocitos de higado, baro, médula 6sea y gangliovs linfaticos.
1),

Fue descrita en 1881 por Gaucher, cuando realiz¢ la tesis para
graduarse como meédico vy él cataloga la enfermedad come un
epitelioma primario del bazo. Collier en 1885, Picun y Ramond en
1884, consideraron a la enfermedad como «na neoplasias  Bovaird
concluye qua 2@ trata de una hiperplasia de bato, higado y nédulos
ltnfaticos de arigen teéxico, aungue observaban incidencia familiar
del prderimiento. En 1915, Mandelbawn y Downey sugirieron que se
trataba de una  enfermedad  del sistema reticuloendotelial
posiblemente condicionade por una alteracion metabdlica. Epstein
y tieb demostraron en 1924, que la sustancia intracelular era un
cerebrésido. En 1927, Oberling y Woringer rweecownocireron la forma
agudag en 1934, se demostrd que diversos tejidos de los pacientes
con enfermrdad de Gaucher contenian en gran cantidad un
esfinnolipidn especifico (betaglucocerebrésido). De 1945 a Ia
fecha es cuando mAs se han publicado estudios tendiente a aclarar
los trastornos enzimAticos, histoquimicos y morfoldgicos de 1la
enfermedad. (2).

La enfermedad de Gaucher resulta del deposito de glucocerebrésidn
Bn  varios 6roanne v btodidss Sl cuer po, +tundamentalmente en las
células retirulmendnteltales; este va en funcién de la disminucion
en la actividad de 1a enrima galactocwerebrosidasa.

Actualmente se distinguen rciertas particularidades de la  molécula
de qlincocerehrasido tales como:

1= El nhcleo de la moldécula tiene alcolbol  al:fatico de 18
carhonos de cadena larga, definido como esfingosina.

2= Varias cadenas largas de Acidos grasas estan unidas A& 1a
esfingosina por enlacns N-acylos.
I~ IAa alnem-a oot unida por enlaces glicosidicos, reunidos  a

carban B-1 de esfingosina con un acido graso en union ol M-acylos.
fa ceremida re un residuo monosacdridn, agregado par  una  unioén
aglicosidica v srp denomina corebrasido.

Fn al telido normid &) cerebrocidn mas comin (a1 el
galactocerebrésido, este se cncuentra en concentraciones mds altas
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en la mielina del sistema nerviasao central. (2).

Se estudie el cerebro de un nifo de 17 meses de edad con
enfermedad de Gaucher infantil y apraxia oculomotora, por
microscopia electronica y luminosa, reportando easta (ltima grandas
acimulos perivascul ares de células de Gaucher en el lobulo frontal
de la materia blanca, ademds de severa pérdida neuronal en 1la
corteza calcarina vy e! nicleo dentado del cerebelo y noadulos
microgliales en el tallo cerebral. La microscopia electrénica
demostrs  inclusiones cileplléemicas ntSEnEUW Loelien,  conteniendo
tabulos gemelos caracteristico de la enfermedad de Baucher tanto
en el nicleo oculomotor como en la corteza., (3).

Los pacientes con enfermedad de Gaucher presentan un defecto por
hidrolizar la unidn B-glicosidica mediante substratos artificiales

bajo condiciones muy estrictas; los materiales que pueden
utilizarse como fuente de la enzima son: leucocitos, fibroblastos
cultivados =] tejidos comno bazo o higado, controlando

cuidadosamente las condiciones de ensayo.

Se han hecho varias observaciones sobre el aumento de la fosfatasa
Acida en la enfermedad de Gaucher, no hay una explicacidén lo
bastante satisfactaoria para decir porqué estid olovada la fosfatasa
aciga tanto en Jas células de Gaucher como en el plasma y tambiédn

58 ignora porqug no hay elevacion en los pacientes
heterocigéticos. Se ha postulade Jo siguiente:

a.- Los niveles elevados de fosfatasa acida sérica se deben al
derrame de células de Gaucher en el bazo, b.~ Existen

diferencias entre la fosfatasa dclda sérica de las c#lulas de
Gaucher en el bazo y del suero, 10 que puede explicarse por el
derrame o fuga selectiva de una isoenzima unica de fosfatasa dcida
a partir de las células de Gaucher hasta el suero. (2).

Atn no se conocen los aspecteos qgenéticos do laé  enfermedad,
existen casos de mutaci dn espontanea gue posteriormente parecen
transmitirse como rasgo autosémico recesivo, pero existen casos en
10s citales se presentan un rasgu avlosémico dominante aberrante.
Se menciona nuo 2 pusde predecir la severidad de la enfermedad de
Gaurher mediante la identificacion de mutaciones de los niveles de
DNA, Se utilizé la reaccién en cadena de la polimerasa para
detectar cnatern mutazicnos =n &1 Ok et 47 pacientes sin relacidn,
con enfermedad de Gaucher tipo I, dos de las mutaciones 1226 vy
1448 y la nueva mutacisn representando el cruzamiento entre el gen
cercbrocidasa y sus pspido-genes fueron encontrados. La mutacion
12724 so amorid con e fenntipo medianamente clinico y 1a mutacion
1448 con un fenatipo mds severo.

LA mutacidn 12726 es la causa mas comin de enfermedad de Baucher en
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pacientes judios. (4).

Su incidencia familiar estd bien establecida en grupos Jamiliares
portadores de 1la enfermedad, aproximadamente un tercio de los
miembros tienen probabilidad de estar afectados, no parece existir
predileccisn por ningun sexo. Existe una llamativa preponderancia
en personas decend:entes de judiob y mayor prova2lencia en judios
Askepazins. (5).

fa wndersedad do Gaucher se ha subdividido en 3 formas o tipos
clinicos y de acuerdo a cada tipo depende la sintonatviuvgie y &
sianologia.

Tipo I o forma adulta cronica no neuropatica: Es la mAs comin, en
estos pacientes no hay manifestaciones en el sistema npervioso
central. Por lo regular aparece entre la seqQunda y cuarta decada
de la vida, la severidad clinica es variable; algunos pacientes
fallecen en la tercera década de la vida, mentras otros llevan su
vida relativamente libre de sintomaspor siete u ocho décadas.

Su comienzo egs insidioso en la infancia, con dolor i{ntenso en
miembros superiores e inferiores,acompadado de Fiebre elevada,
distensidén abdominal y esplenomegalia y mas tarde hepatomegalia,
anemias cop sangrados por trombociltopemia y erosién certical de
1os huesos largos. Los sintomas esquel ¢ticos mds frec&entes son
dolor en la cadera, rodillas, hombros y columna vertetval, estas
alteracionrs son dsbidas a infiltraciden y al reemplaco de las
trabéculas dseas por celulas reticulares cargadas de querasina 1o
que ocasiona fracturas patolegicas, ‘colapso vertebral asi como

necrosis avascular con osteomielitis. Otra manifestacién
esquel ética de la enfermedad de Gaucher es la crisis ésea, la cual
s caracteriza por dolor intenso de comienzo agudo en la

outramidad acnriada con dalor, enrojecimiento, tumefaccidon y dolor
a la presisn lpcalizados e incapacidad para usar la extremidad.
(1,2,6).

La piel adquiere una coloracion parda amarillenta con
enqrosamiento de las conjuntivas. La causa de la muerte
sobreviene por lo regular debido a problemas pulmonaresn.
Tipo 2 o forasa noureopatica Agidda anfantil: Este tipo wes

fulminante, se puede presentar en los praimeros & meses de vida.
Al inicio de la enfermedad hay estrabismo y paralisis de musculos
Estrannitlares, con refinins palpebrales lentons asi como de succioén
y naunsensn; posteriormente hay detencion del crecimiento y el
desarrollo, retardo nental, atagque al estado general, el abdomen
se encuentra prominente, hay hepato y esplenomegalia. El atagque
neurolénico consite en eitension y retrotlexion de la cabeza, con
hipertrofia v ecpasticirdaz final y signos plantares extensores.
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Alqunos nifos presentan crisis convulsivas, nistagmo y dificultad
respiratoria progresiva. La muerte ocurre antes del afo de edad.
Se reporta un caso de un nifo arabe can
enfermedad de Gaucher tipo 2 en donde su presentacién clinica fue
finuzual ya gue ausnque presentd un dafiio neurologico severo, marcada
hepatoesplenomegalia gque es caracteristico de esta enteraedad,
también presentd una cardiomiopatia congénita y disfuncién tubular
renal. Lo anterior sugiere que epsta variedad de manifestaciones
puede ser descrita como las consecuencias del acumulo de
glucocerenrosido dentrs dn  tee warrgfaGos  on el sistema
reticuloentolelial. (2,6.7).

Tipo ¥ o forma neuropatica subaguda juvenil: For lo regular
aparece en adultos jévenes; sin embargo, se ha observado en edades
comprendidas entre l1os 40 y los 50 aidos, aunque esto es la
excepcion. £1 atague se localiza en el sistema reticuloendotelial
y @l neuroldgico es menor que en la forma infantil. Puede haber
hepatoesplenomegalia progresiva, anemia, trombocitopenia Y
hemorragias. Hay alteraciones de la conducta, retraso mental vy
convulsiones, con extrapiramidal i smo, manifestado por atetosis,
distonia e hipertonia.

Estos pacientos cobreviven mads que los que padecen la forma Aguda
6 tipo 2, se ha llegado a considerar como un puente entre las dus
4ormas clinicas descritas. (2).

El estudio de la correlacion entre la actividad de la
glucocerebrosidasa y el grado de severidad de la enfermedad, han
permitido llegar a las siguientes conclusiones:

1.- l.a actividad de glucocerebrosidasa en los tejidos de 1los
pacientes con la forma infantil es menor del 9% de la encontrada
en controles normales.

2.~ Los pacientes con forma juvenil tienen actividad de 10-17%
dal pivel nNormai de acilvidad onzimatica.
3.~ t.os pacientes con la forma adulta tienen niveles residuales

de glucocersbrosidasa que pusden ser hasta del 40%4.

Desde el punto de vista anatomohistolégico las celulas de Gaucher
son macréfagos que poseen citoplasma abundante, que al microscopio
de luz se observa rugoso y Opaco. Su distribucion se encuentra en
el sistema reticuloendotelial principalmente en 46rganos tales como
bazo, higado y meduia dora.

La esplenomegalia que se observa en este padecimiento se debe a la
expansion de la pulpa roja, dada por la presencia de abundantes

células de Gaucher. Se encuentra alrededor de los sinusoides,
provocando obliteracion de ellos y por lo tanto, hacen mas lento
el paso de la sangre. La exposicion prologanda de la sangre en
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mstos sitios y la baja concentracidn de glucosa, contribuyen al
aumento de i1a destruccion celular de los elementos de la  sangre.
(1),

Es trecuente enconbrar células do Gaucher en ios $rotis de medula
¢sea, siendo un hallazgo constante cuando hay esplenomegaliag 1o
cual ha sido el métpdo clasico para dignosticar la enfermedad. En
las biopsias de médula dsea se pueden encontrar acumulamientos o
colecciones fecales de células de Gaucher, las cuales reemplazan
la médula dsea. Ocasionalmente S liegen o enconidas (ZZ8s 22
necrosis, ya sea del hueso o de la médula osea. La anormalidad
dsca observada en la enfermeded de Gaucher es debida al
reemplazamiento de la médula o6sea por células de Gaucher.
Provocando un adelgazamiento de la cortical. ias Ffracturas
patolégicas, comoe son la necrosis de la cabeza del fémur y la
periostitis que imitamn osteomielitis, son  hallazgos comunes.
(5,6).

En el higado, las ¢élulas de Gaucher se ecuentran en los
sinusoides y ocasionalmente pasan inadvertidas, cuando son grupos

pequefins y aislados. Son células mas palidas y mas grandes que
los hepatocitos; la mayoria de ellas se chcuontran slongadas y su
citoplasma se observa estriado. Son resistentes a 1a diastasa vy

positivas al hiaerro. (2).

f.a hepatomegalia en ocasiones no es evidente, pero en aquellos
casos e@n los que se realiza esplenectomia, pueden manifestarse
secundariamente al acto quirurgico. l.as pruebas de funtcionamiento
hepatico raramente se encuentran afectadas. No es comin encontrar
afectados los ganglios linfaticos en la enfermedad de Gaucher,
pero cuando se encuentran afectados, su crecimiento es moderado.
2.7y,

En el diagnéstico diterencial de la enfernedad de Gaucher se  debe
tener en rcuenta la signologia ya mencionada, pero hay varias
enfermedades que pueden cursar con rasgos clinicos  simlares,
arnercialmente cnn hepatoesplenomegalia.

Entre ellas se encuentra la enfermedad de Niemann fick, la cual se
caracteriza por un  almacenamionto de lipidos ~n sistema
ratirulnendotelial. sistema nervioso y otros tejidos; el curso es

briisco vy semeifa con frecuencia la enfermedad de Gauciier 5 wiingid &
diferencia fundamental estriba en el aspectro de la células; & la
microscopia de luz ya que se observa citoplasma espumoso  faltando
la apariencia estriada; no hay elevacaon de la fosfatasa sérica ni
en teiidos.

Tanhién se puede hacer el diagnoéstico diferencial con
padecimientos del tipo hematoldgico, tales como la leucemia
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mielocitica cronica, hemoglobinopatias, mieloma maltiple.

Tambieén se ha descrito un sindrome conocido como el histiocito
azul marino, €l cual se caracteriza por esplenomegalia, purpura
leves puede presentarse acumulamiento de material histiocitico
granular en higado y condicionar evolucién a insuficiencia
hepAdtica progresiva o bien, seguir un curso benigno. El problema
bioguimico parece resi1dir en los fosfolipidosy hay excrecioén
uriparia anormal deo custancia af:ines a mucopelisacaridos. 1a
caracteristica histolégico es que se observa citoplasma espumoso
de €olnr mas azal que en el Gaucher, depésitos redondos y densos
sin periodicidad considerando lipofuschina. (8).

La enfermedad de Gaucher ha sido asociada con un namero de
trastornos entre los que se encuentran la enfermedad de Hodgkin
nodul ar esclerosante y $e ha mencionado que pusde haber una
posible asociacién patogengtica entre los dos trastornos junto a
la asociacién con anemia ferropriva, pero esto todavia asee
encuentra en estudio. (9.

Tambiem se ha encontrado asociacion con infecciones virales entre
las que se encuentran las ocasionadas por virus de Epstein Barr vy
se describe que hay hallazgos bioquimicos y estructurales en el
virus transformado de Epstein Barr en lineas celulares linfoides
del tipo I de l1a enfermedad de Gaucher. Estas lineas celulares
mostraron una severa deficiencia de glucocilceramida~b-glucocidasa
en su actividad. Cuando hay presencia de numernsas membranas vy
cuerpos de inclusién son caracteristicas de las c#lulas dae
Gaucher. (9). .

Se menciona en la literatura asoci1aci16n de 1a hepatitia rcraAnica
activa con enfermedad de Gaucher, aunque este es  un trastornao
inherente metabslico Que puede causar fibrosis hepatica,
inflamacion hepatica no ocurre como parte del trastorno, =9
menciona el caso de una paciente femenina de 18 aNos con hepatitis
crénica activa y coesistencia de enfermedad de Gaucher,el curso
clinico de remisién y acerbaciones de 1a enfoarmedad fue tipico
de una hepatitis créonice activa autoinmune y parecié no afectarse
por la coesistencia de la enfermedand de Gaucher. El tratamiento
esteroidec e inmunosnpresnr  recatta; ya aue hobko una  pronta
resolucidn de la hepatilis crénica. La entermedad de Gaucher
resutta con  estimulaciéon de las células beta vy gamapatia
policlonal 1a cual pudn haber contribuido a la
hipergammaglobulinemia asociada con hepatitis crdonica idiopatica.
(m,
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El tratamiento actual hasta el momento es sintomatico. Se debe
vigilar el sangrado y el grado de anemia, la cual se trata con
transfusiones y esplenectomia, en caso helesaric, realizandose
esta Gltima en forma parcial, para afectar menns &l estado
inmunol 6gico; £in embargo, este procedimiento no disminuye el
acumul amiento de glucocerebrésidos., (11).

e i Glilizado iedaciones enmimaticas de  glucocerebrosidasa
humana purificada, con aceptable respuesta, obsServando oismioueidn
de glucocerebrodsido hepatico, pero hasta ahora no se han
establecido 1os efectos a largo plazo. Para obtener exito en el
tratamiento enzimatico se debe considerar:

1.~ Cantidad suficiente de enzima puricada de origen humano.

2.~ Necesidad de que la infusion enzimdtica atravaese la barrera
celular y subcelular para gque actue adecuadamente.

X.—- Control del rechazo inmunoldéiaico.

4.~ Necesidad de gque la enzima llegue a los tejidos de mayor
almacenamiento.

Las prrepectivas del tratamiento son:

I.- Restitucién con adicidn de materiat gepético & individuos
susceptibles de desarrollar actividad de glucocerebrosidasa.

2.~ Restitucion de enzima deficiente.

3.— Degradacién extracorporea de sustrato acumulado via dialisis
o por percolacidén de fluidos corporales a traveés de una matriz
sobre la cual 1a entima ha sido inmovilizada.

4.—- Estimulacién endaegena de la actividad enzimiatica residual por
drogas o factores.

S.~ Alteracien esprcifica de la relacion de enzimas favoreciendo
ia pideolislic do tratn acumulado. (110,

Se ha infarmado que 1a infusion 1V semanal de una preparacion de
macrafagos de glucocerebrosidasa tde placenta humana en un nifo con
entermedad de Gaucher tipo I, auments la hemoglubina de 6.9 +/-
O.8gr/dl a 10,2 +/- 0.4gr/dl en un pericdo de 20 semanas, la
cuenta plaquetaria se ineromentd de un valor de 30,000 +/-
7,000/mm3 a 54,000 +/- 11,000/mn3. La actividad fagocitica en el
bazo disminuyd durante 21 periodo de administracioén de la enzima y
nupo evidencia madiogrifica de meforia esaquel ética. Estas
observaciones documentan objelivamente respuwsta clinica al aporie
suplementario de enzimas en un paciente con un trastorno en el
almacenamiento de esfingalipidos. (12),

Se manejé un paciente con enfermedad de Gaucher y severo hiperes
plenismo el cual fuéd tratado con embolizacién parcial esplénica
para prevenir el riesqQo de serias complicaciones infecciosas vy
deterioro de la enfermedad Asociada con esplenectomia, la primera
embolizacidn (25%) fué realizado a los 4 afos debido a 1la
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persistencia de distensiodn abdominal y signos de hiperesplenismo,
una segunda emholicacidn (40-50%) se realizé 18 meses después,
posterior a esto la salud del paciente mejoré notablemente y 4
anos despuds tuvo un desarrollo noraal, acanteniondo  pardmetros
hematnlsgicos normales, asintomatico y sin ancrmal idades
esqueldticas, no se han presentado infecciones serias. El tama®o
del higado y bazn no ha cambiado apreciablemente y se comenta que
14 embnliTarcidn aesplénica es preferible a la esplenectomia aon
pacientes con enfermedad de Gaucher especlaimente en agqueiios de
poca edad. (13).

lLa esplrnectomia Nha sido usada tradicionalmente para tratar el
hiperesplenicmo pero puede ser asociada con una alta incidencia de
sepsis post esplenectomia  y una deposicion lipida acelerada,
hepatica vy Osea, se reportan 2 nifos l1os cuales tuvieron
esplenectomia parcial con sintomatologia de enfermsdad de Gaucher
s les realizé un 90% de esplenectomia, ambos pacientes se

encontraban posteriormente asintomaticos con parametros
hematolégicos normales,las escancgrafias postoperatorias
demostraron un incremento en el tamaro del baza.

Como conclusipnes nos aportan que este procedimiento puade sor
benéfico en pacientes con esta enfermedad pero con un seguimiento
y cuidados a largo plazo. (14).

Otros de los tratamjentos utilizados para la enfermedad de
Gaucher es el transplante de médula dsea, se reporta un caso de
una nifRa de 9 arRos con tipo 3 con previa esplenectomia vy
transplante de médula ésea halogenética, su hermano fue el donador
€]l cual se encontraba con HLA y actividad normal de cerebrocidasa-
20 glucocidasa. Un mes después del transplante la actividad de la
cerebrosidasa-B-glucocidasa en los linfocitos estuvo normal, a los
dos afos vya no habia hepatomegalia, las cetulas de yJyaucner
desparecieron en 1a médula a4sea a los 3 afcs, el paciente aumenté
29 cm de estatura en 5 afos, sSe observo un conprom so ventilatorio
ligerno y se observaron deformidades tordcicas, se demostré que
habia disminucidon de !a inteligencia lo cual se explicaba por
almacenami anto neuwronal continuo de glucoceramida. El paciente se
encuentra gano y active 5 afos después del transplante.(15).
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11. MATERIAL Y METODOS

Es un esiudic Felroopsotive-dozorintivo, ar ) mal s revicaron
los expedientes con diagnéstico de enfermedad de Gaucher, en los
archivos clinicos del Hospital Infantil de México “Dr. Federico
Gomez *, en el pariodo de tiempo comprendido de enero de 1986 a
diciembre de 1990,

Se revisaron 13 expedientes de los cuales solo 7 1llenaban los
criterios de inclusidén, siendo estos todo paciente en 1os cuales
no imparts la edad y el sexo, con el diagnastico de enfermedad de
Gaucher, confirmado por médula 46sea o por biopsia hepAtica o
cuplénica,

A los pacientes se les analizé las siguientes variables: Edad,
sexo, lugar de procedencia, sintomas y signos, tiempo de ingreso
para llegar al diagnéstico, exdmenes de laboratorio y gabinete,
tratamiento recibido y evolucién posterior.
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Iii. RESULTADDS

Se llevs a cabo un estudio retrospectivo entre los afos de 19846 a
1990, donds se epncontraron 7 patientor con énider nedan oe Gaucher,
Contempiangoze anadlisis de variables en relacion a la edad, sexo,
luaar de procedencia, antecedentes heredofamiliares positivos para
el padecimiento, cuadro clinico, enfermedades asociadas, pruebas
de laboratorion, gabinete y tratamiento recibido.

De los datos obtenidos, en relacidn a la edad, éstos comprendieron
entre Jlos 2 meses & 6 afos de edad, siendo la mas frecuente la
preescnlar con 4 casus (S77%), después lactante menor, lactante
mavor vy estolares todos con an caso (14.2%). [Ver figura 13,

En cunanto al sexo, no existid predominio importante, siendo el
masctlino con 4 casas (57%), y 3 casos del femenino (43%). fVer
fiqura 13.

Ce Jla procedencia de 1os casos se observoe, que 2 pacientes
provenian dal estadao de Veracrus, y 2 pacientes del Estadc de
México (28.5%). Los otros 3 pacientes cada uno de estados
diferentes: Jalisco, Puebla v Mawv i

A T

Ninaumno dr los 7 pacientes tenio antecedentes heredofamiliares de
importancia. las fdades de los padres Jde 4 pacientes fueron entre
20 v 30 afes (87% v de toe wtros T opacientes fueron entre 31 y 40
Aaros (4XY)., Todns ello= 30 encontraban sanos.

i.n% ? pacientes {(100%), tuvieron enfermedad de Gaucher tipo 1
aditito, cranica no neuropatica.

I.a sintomatotonia nAse frecuente fué fiohre y distencron abdominal,
1o cual se presentd on 8 pacientes (71.4%)Y, otro sintoma frecuente
s 1Ta palide la cuval en obuer ve en I pucientes (42.8%), LVer
cuadrn 11,
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Entre los sionos mae importantes se encuenteran 1o esplebhomegelia,
siendo ésta encontrada en los 7 pacientes (1UG0%)  y &l tamavo
promedio del bazo fue de 13 cms. Otros de lossignos gyuwe se
encontré en los 7 pacientes (100%), fué la hepatomegalia la cual
tuvo un tamann promedio de S5 ons. LVer ucuadro 2J.

Se encontraron enfermedades asociadas en 9 de los pacientes
(71.4%), 1as principales enfermedades fueron colecistitis dyuda, e
infercidén por Epstein Barr sn dos pacientes (28.5%). fambién se
presentd  infaccion de vias wrinarias por E. €Colli, hepatitis
qranulomatosa, cirrosis hepdtica, gastritis hemorragica, cada una
en un solo paciente (14,2%).

De 1los hallazqos de laboratorio, en la biowmetria hemdtica se
anconkrs  anemia on los 7 paciocntes (10605, cun  cifras de
hemoglobina entre 7 y 10 gramos, de los cuales & pacientes
tuvieron anemia moderada (B5.7%); un paciente con ancmia leve
(14.2%). Otro dato gque se encontrd fue trombocitopenia  (1G0%),
con valores entre 20,000 y 60,000 plaquetas.

Con raespecto a las prusbas de funcionamiento hepatico, un paciente
presentd disociacién albiamino-globulina (14.2), asi como elevacién
de las transaminasas. De los 7 pacientes del estudio, solo a 2 se
1oz roolizd foolalana Avida, L ONEr mdose elevada. Se encontré
tiempo de profrombina y trombopiastina  alargadons en los 7
pacrientns L100%)

A Ins 7 pacrontes e les realizd médula d=ia, peru solo en 3

parientes X3 fuue positiva para darnos el dragne~tico
repor fAr A e [<XPILIE] aument o dir Jas colutasn, cumento de la L3 ie
roja, can alanrazr cambiar  inegoloblasticos v megacarto i tos
nory oy abundantes Metiocs tos,  con meterial de depdsato en
el ~itoplasma, qQie muestra tna imayen de estropajo, nucleo
excantricn, nua sugiere enformedad de Gouchiee o

ta biop=ia hepatica v esplériva o realizo solo en 4 pacientes, en
Tos  ecuatna 1a médunl s 6vve no aports mingan data, para llegar  at
dianoentico.
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Se les realizé radiografias de huesps largos a los 7 pacientes, en
™ pacientes (71.4%), +ueron normales y sulo en 2 paclientas
(2B.5%), hubo destruccian osea, con bandas radioldacidas con
importante infiltrado d4seo.

El tiempo de evolucidn en estos pacientes desde el ingreso a 1la
fecha en que se realizé el ciagnéstico, fue de un minimo de S dias
Yy un maximo de 35 dias, en promedio 14 dias.

El tratamiento en las 7 pacientes fué sintomatico.

El cequiniento que se lte dio a los pacientes por Ja consulta
externa, después de enplicar a los padres su padecimiento al darse
de alta el NnifRo. no  se pudo llevarr adecusadamente ya que 4
pacientes, una vezx dados de alta fueron citados al mes y no
acudiernn a consulta, y no se valvio a caber nada de ellos. 2 de
los pacientes acudicron selo & una consulta, unc de ellos se
encontraba asintomatico, el otro se encontraba con una distensiodn

abdominal importante,por ascitis. Se le di6 tratamiento con
espironnlactana a 1.5 mg/Kg/dia, se le citd en un mes, pero no se
sunn nada de el va que no aoilid & la misma. Solo un paciente ha

estada, posterior A su alta acudiendo puntualmente a consulta. En
la altima copsulta informé que acude a la escuela con  buen
aoravorhamiantn eacol ar. A la pxnloracion fislca se encontro con
hepatomeagalia de 2--2-2 ama., por debajo de lineas convencionales, y
esplenomegal i’ de 16 cons. por debajo del reborde costal izguierdo,
los Oltimes ezdmenes de laboratorio fueron: Una bilometria
hemAtica con leucopenta dh: 37853, anemia leve con hemoglobina de 10
gramos. Dejando como perdiente valorar el tratamionto enzimatico.
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1V. DISCUSION

l.La enfermedad de Gaucher continua siendo un padecimiento poco
frecupnte romo 1o demuestra el hecho, de gque a pesar de ser un
hospital de conceniracilny  on 1as Wltimos 5 afos en solamente 7
pacientes se ha efectuado éste diagnéstico.

De nuestro estudio, encontramos gque e#s mas frecuente en la eétapa
de lactante y preascolar, lo cual estd de acuerdo a lo reportado
en la literatura (16), vya que nuestros 7 pacientes fueron tipo 1
de la enfermedad de Gaucher.

En cuanto al tipo

1, es 13 mas frecuente de acuerdo a lo informado
en 1a 11teratura (2,

En cuanto al se:o no hubo diferencias pera ésto es explicable, va
que la muestra os muy pequena. Sin embargo en la literatura
mundial no hay diferencia (1),

La sintomatnlogia mds frecuente, fue distensién abdaominaly lo cual
ma gxplicable por la gran visceronegalia que existe, ya que todos
nuestros pacientes i SSEntSran hepatoespl enomegalia, como era  de
esperarse en una enfermedad mptabslica, que prodoce SZums! amiento
en 4s8tos OrQands.

La eaplenomegalia gigante, es uno de los datos mdas  inportantes
para sospechar el diagnostico 8o duta enfermadad. El promedio de
Ta esplenomegalia de pivstros pecrentes fuoe de 13 ems. 10 cual nos
tndica la gran scumnlacion de cerrobrésidos que etiste  en éste
ornnno, lo cual esta a0 ju literatura (11).

También sp menciona que las alteracionss 6seas, son frecuentes en
éstn onfrermedad,  sin enmbargs oulo 2 de los pacientes presenbtaron
alteracinnes 6seas.

t.as prueshas de funcronamiento hepdatico, A pesar e enistir
esplenomeaatia. se  encontraron  normales. Sin  oembargn habia
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alteraciones del tiempo de protrombina y tiempo de tromboplastina
en el 100Y% de nue=troc paciontos.

Como #sta enfermedad altera la médula tsea (2), era de esperarse
que existiera anemia y trombocitopenia, como sucedid en los 7
pucicnies de este estudio.

Con los datose clinicos de sospecha como es la edad, las
manifestaciones clinicas, fiebre, distensidn abdominal Y
visceromegaliag, principalmente una esplenomegalia  gigante, el
diagndstico se debe confirmar ya sea por médula o6sea 0 por biopsia
hepatica o esplénica. Ern nuestro estudio a pesar de que se les
efectud médula dsea a todos los pacientes, solamente en 3 de ellos
e puedn confirmar e} diagnostico, lo cual puede ser debido a que
la enfermedad no <¢e habia desarrollado completamente aunque existe
1z pozibilidad de error Lécnico, en ¢l momento de dgiaghosticar las
células de Gaucher. Sin enbargo en la literatura mundial S0
comenta que &) diagnAstico se realiza por la médula osea (2).

En 4 de 1ns pacientes, hubo necesidad (e efectuar biopsia hepatica
vy esplénica para 1leqgar ol diagneéstaco, creemos que #sto es
tmportante vya que en pacientes, con cste diagnéostico que tienen
alteracién en las pruebas de coagulacioén, existe un mayor iresgo
para realizar la biopsia. Por tal motivo, deberiamos de tratar de
Yo &1 diagnostica se realizara, simplenente por la médula dsea.

En cuanto a1 tratamiento éste es de tipo sintomdtico. Sin embargo
axiste rn el momento actual, una suvrie de tratamientos nuevos que
hasta o1 momento, no han sidn valorado las suficiente) pero queda
upa  eenerancta, de que fota s ndermedad gue es tan agresiva y o que
irsemsdiablemente, Tieena ol enferma o una muer Le temprana; en el
futura se pueda owrar.

Croeemos que AUgUR una enfermedad poco frecuente, un médico
acucionsn, con 1os datos tlintcos la pueda sospechar; ya que al
Aaumentar el namero de pacientes  diagnosticodos, exista mayores
nosibilidades e tnmiciar nuevos tratamientos; que  nos  permitan
valorar =i éntos dan resullados o no.
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V. CONCLUSIONES

1.~ La enfermedad de Gaucher, es una enfermedad poco comin.

Z. £1 tipo mas frecuente, es e} del adulto, tipo 1 no
neurogenico.

3.~ La esplenomegalia gigante, es el dato mas importante para
sospechar el diagndstico.

4.~ Siempre se encuentra anemia y trombocitopenia, por alteracioén
en la médula dsea.

5. - I.A médula osea, continua siendo el estudio de primera
eleccidn para realizar el diaqgnéstico, ya gque es un método menos
invasivo en comparacion a la biopsia hepatica o esplénica.

&~ La enfermedad de Gaucher cursa con problemas dseas tan
importantes, por Jo cual es conveniente siempre estudiar a los
pacientes desde éste punto de vista.

7.- £l tratamiento, continda siendo sintomdtico; aungue se hap
propuesto Mievos tratamientos, los cuales se han probado poco y no
se ha encontrado en ninguno de los informes un  tratmiento
positivo.
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