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TERAPIA DE REEMPLAZO ENZIMATICO EN UNA PACIENTE CON 

ENFERMEDAD DE GAUCHER TIPO 111 

RESUMEN 

La enfermedad de Gaucher (EG) es una esfingolip idosis heterogénea 

debida a mutaciones en el gen que codifica a la enzima lisosomal 

glucocerebrosidasa responsable de la hidrólisis de glucosilceramida con 

deposito de esta en las células fagocíticas mononucleares. 

Hay 3 tipos de la enfermedad: 1 Forma del Adulto o no neuronopatica, 11 Forma 

Infantil o neuronopatica aguda, 111 Forma Juvenil o neuronopatica subaguda 

(Subtipos a, b, e) 

Desde 1991 con el uso de Terapia de Reemplazo Enzimático ha 

reducido la morbimortalidad. El tipo 1 responde bien , no así elll. En el tipo lllla 

respuesta es incompleta sin evidencia de que mejore la lesión neurológica 

aunque se puede utilizar para atenuar la lesión visceral y ósea. 

Se presenta el caso de una paciente que cursa con EG tipo 111 tratada con 

reemplazo enzimático, que ha tenido una respuesta moderadamente 

satisfactoria sobre todo en el área neurológica. 

Palabras clave: enfermedad de Gaucher, terapia de reemplazo enzimático, 

enzima lisosomal, glucocerebrosidasa, lesión neurológica 
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Abstract: 

Gaucher di sea se (EG) is a heterogeneous sphingolipidoses due to 

mutations in the gene that encodes the lysosomal enzyme glucocerebrosidase 

responsive for hydrolysis of glucosylceramide deposit with this in mononuclear 

phagocytes. 

There are 3 types of disease: 1 form of adult or not neuronopathic, 11 

acute neuronopathic or infantile form , 111 neuronophatic subacute or juvenile 

form (Subtypes a, b, e) 

Since 1991 enzyme replacement therapy has decreased mobility and 

mortality. Presentation type 1 respond well not the answer type 11 response to 

type 111 is incomplete without evidence there is even better neurological injury 

may be used to attenuate the visceral injury and bone. We report the case of 

patient who presents with EG type 111 and treated with enzyme replacement 

moderately satisfactory answer to the present time especially in neurologic 

area. 

Key words: Gaucher disease, enzyme replacement therapy, lysosomal 

enzyme, glucocerebrosidase, neurologic injury 
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INTRODUCCIÓN. 

La enfennedad de Gaucher (EG) es una esfingolípidosis heterogénea 

debida a mutaciones en el gen que codifica a la enzima lisosomal 

glucocerebrosidasa (Ge OMIN606463) responsable de la hidrólisis intracelular 

de glucosilceramida con deposito de D-glucosilceramida en células del sistema 

fagocítico mononuclearo por saposina e (SAPC).1 

EL gen de la Ge llamado GBA; está situado en el cromosoma 1 (q21-31) 

al igual que el pseudogen. El primero tiene una longitud de 10.2 kilobases 

distribuido en 11 exones y 1 O intrones. El segundo tiene similitud en el 95% con 

el primero pero posee múltiples deleciones y mutaciones puntuales tanto en 

exones como en intrones2
-4. Las saposinas A y e activan in vitro a la Ge en 

presencia de fosfolípidos.4 El padecimiento se hereda en fonna autosómica 

recesiva. En judíos Ashkenazi la prevalencia es de 1/450 homocigotos. En 

población general 1/40,000-1/60,000. La frecuencia de portadores 

heterocigotos 1/14 y 1/500 en población general respectivamente.5
·
6 

Se conocen tres tipos clínicos. 

Tipo 1 o forma del adulto o no neuronopática. Es la más frecuente (90%), 

con prevalencia en población no judía de 1/60,000 habitantes. En judíos de 

origen Ashkenazi la incidencia es de un caso por 1000 nacimientos. Presentan 
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esplenomegalia (95%), hepatomegalia (70%) y lesión ósea (80%); también hay 

anemia , alteraciones de los factores de la coagulación , neumopatía .7•
9 

Tipo 11 o forma infantil o neuronopática aguda con incidencia de 1 en 

200,000 recién nacidos, con lesión neurológica severa al inicio de la vida, 

rápidamente progresiva . Los pacientes fallecen antes de los 2 años de edad 

con retraso psicomotor grave, parálisis oculomotora además de signos 

piramidales, bulbares y crisis convulsivas tipo mioclónicas. Cursa además con 

una forma fatal neonatal con ictiosis cutánea e hidrops fetalis.10 

Tipo 111 o forma neuronopática subaguda o de tipo juvenil. Aparece entre 

uno y 14 años de edad o en la tercera y cuarta década de la vida. Es una 

variante intermedia entre los tipos 1 y 2 con prevalencia de 1 en 100,000 

habitantes; más frecuente en el norte de Suecia. La sobrevida varía de los dos 

a los 60 años. 

Se ha dividido en 3 subgrupos dependiendo de su afección visceral o 

neurológica. 

Subtipo lila. Aparece en la infancia o adolescencia, alteración neurológica 

grave y progresiva con oftalmoplegía, apraxia oculomotora, nistagmo 

optoquinético, crisis convulsivas de tipo mioclónico, demencia, signos bulbares 

y piramidales con trismus y espasticidad. 

Subtipo lllb. Inicio temprano, con intensa afección visceral y ósea, parálisis 

supranuclear, déficit cognitivo y retraso en el desarrollo con promedio de vida 

de 10 a 15 años.11
·
12 

Subtipo lile. Es más atenuado, con valvulopatías mitral y/o aórtica. 
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El Registro Gaucher Anual en su reporte 201 O refiere tener captados 

5,458 pacientes; de estos 5005 (92%) son tipo 1, 62 (1%) son tipo 11 y 391 (7%) 

son tipo 111.13 

PRESENTACIÓN DEL CASO 

Diagnóstico de ingreso: Hepatoesplenomegalia , probable enfermedad de 

Gaucher. 

Niña de un año diez meses originaria del Estado de México. Respiró y 

lloró al nacer, APGAR 9-9, SA O, sin complicaciones; con maniobras básicas de 

reanimación. Pesó 3,350g. Talla 50cm 

Madre 22 años de edad, escolaridad licenciatura. Padre 25 años de 

edad se desconoce su ubicación actual. G1, P1 , abortos O cesáres O, buen 

control prenatal. Acudó a 7 citas. Tomó acido fólico; se realizó ultrasonidos que 

fueron normales. 

Alimentación al seno materno durante cinco meses, destete por falta de 

tiempo, ablactación a los siete meses; continuó con formula de inicio; 

posteriormen leche entera desde los 8 meses de edad, actualmente integrada a 

la dieta familiar. 

Fijación de la mirada a los tres meses, sonrisa social a los cuatro meses, 

sostén cefálico a los cuatro a cinco meses, sedestación cinco meses. A los 

cinco a seis meses la madre notó dificultad en fijación de la mirada al seguir 

objetos, no gateó, bipedestación nueve meses, deambulación con apoyo al año 

un mes sin apoyo al año tres meses. 
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Inmunizaciones: BCG al nacimiento, Sabin al nacimiento, pentavalente 

2, 4,6 meses y triple viral al año. 

Antecedentes personales patológicos. Varicela a los seis meses. En abril 

2006 tuvo dos cuadros de GEPI con intervalo de una semana, en septiembre 

2006, un cuadro de bronquiolitis. 

En septiembre 2005 tuvo infección de vías respiratorias altas. En un 

hospital del Estado de México se le diagnostica bronquiolitis y 

hepatoesplenomegalia . La madre había notado que a los siete meses el 

perímetro abdominal de la niña estaba aumentando y que no variaba con la 

alimentación. Fue enviada al Hospital Infantil de Toluca. Se realizó una TAC de 

abdomen que mostró hepatoesplenomegalia acentuada, un ecocardiograma 

reveló cardiopatía congénita acianogena, de flujo pulmonar aumentada tipo 

CIA. foramen oval permeable, estenosis pulmonar mínima, gradiente 16mmgh, 

insuficiencia tricúspidea mínima. Fue tratada con digoxina , captopril, 

furosemida , espironolactona. Se realizó una biopsia de médula ósea y se 

informó enfermedad por almacenamiento, probable Enfermedad de Gaucher, 

Se le transfundió un paquete eritrocitario por anemia. Había el antecedente de 

crisis convulsivas en aproximadamente cuatro ocasiones separadas por 

intervalo de cuatro días, siempre asociadas al llanto acompañadas de cianosis. 

No se especificó el inicio de presentación. Se diagnosticó espasmo del sollozo. 

No volvieron a ocurrir a partir del 2006. Existía prolapso rectal recurrente. 

Exploración física . Peso: 7.5kg (<3) talla: 73cm (<3) perímetro cefálico: 44cm 

(50-75) (<3). Hipoactiva, buen estado hídrico, palidez mucotegumentaria , 

reflejo yugular 111/IV, leve tiro intercostal y retracción supraesternal, campos 
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pulmonares con hipoventilación basal derecha, soplo sistólico INI en área 

cardiaca, abdomen distendido, esplenomegalia de 6 cm debajo reborde costal, 

hepatomegalia por percusión 4x4x3, palpación 6x6x4, red venosa colateral 

prese~te , buen llenado capilar de extremidades (Figura 1 ). Fue internada 

durante 22 días en el servicio de Medicina Interna: Valoración Cardiología 

Soplo sistólico c2-4 INI , abdomen con gran hepatomegalia. Rx X sin 

cardiomegalia, flujo pulmonar normal, infiltrado intersticial bilateral. 

Clínicamente sin cardiopatía, sugieren realizar ECO. Se le transfundió plasma 

por alargamiento de TP y TPT. Papila redonda, bordes definidos, excavación 

2/10, emergencia central de vasos, retina aplicada. Diagnóstico: fondo ojo sano 

sin datos de almacenamiento. El aspirado de médula ósea extra hospital 

muestra células del retículo-endotelio con abundante material en su interior de 

aspecto "estropajo" en citoplasma que corresponde a ~células de Gaucher" en 

el 16%. Se toma determinación enzimática. Rx. De huesos largos y torácico 

abdominal (Figuras 2 y 3). El desarrollo psicomotor parece normal, por lo que 

sería enfermedad de Gaucher tipo 1 no neuronopática. Llama la atención la 

alteración en la fijación de mirada, (Figura 4) que como dato inicial de formas 

neuronopáticas puede presentarse tempranamente en la tipo 111. Se sugiere 

nueva valoración por Oftalmología y seguimiento estrecho de la evolución 

neurológica. Se debe brindar asesoramiento como entidad autosómica 

recesiva, riesgo de recurrencia 25% para hijos de la pareja . Se pudo reducir el 

prolapso rectal recurrente. El 24 de mayo del 2007 egresa de Medicina Interna. 

Debido a que la paciente cursa con anemia se maneja con eritropoyetina 

100UIKG, sulfato ferroso 3mg/kg. Para la probable cardiopatía en el ECO del 

hospital que la refirió, se prescribe furosemida , espironolactona, digoxina. 
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Trece días después reingresa a prehospitalización por presentar 

cianosis y flacidez generalizada que mejora a la estimulación. Se mantiene en 

observación; sin complicaciones. Nuevamente reingresa a prehospitalización 

30 días después por los mimos síntomas. Un ECG muestra ritmo sinusal , eje 

desviado a la derecha. La RX de tórax reveló aumento del flujo pulmonar, 

índice cardiotorácico 0.5. Se suspendió el tratamiento con digoxina , 

furosemida, captopril y espironolactona . En el servicio de cardiología un ECG, 

con ritmo sinusal , QRS +120grados, hipertrofia ventricular derecha, sin 

trastornos de repolarización sugestivos de miocardiopatia. Ecocardiograma: no 

existe hipertrofia de ninguno de los ventrículos. Se descarta causa cardiaca de 

las crisis cianóticas de la paciente. 

Doce días después nuevamente reingresa a Medicina Interna por 

síntomas semejantes a los anteriores. Informe de ecocardiograma, hipertensión 

pulmonar 40mm/hg, se descarta cardiopatía congénita . El servicio de 

neurología diagnostica espasmo del sollozo GIV, con movimientos tónico 

clónicos asociados a hipoxia , no corresponden a crisis convulsivas. 

Neumología y cirugía de tórax, no encuentran datos de infiltración pulmonar, ya 

que no hay historia de disnea, o infecciones pulmonares recurrentes, 

saturación arterial mayor de 90%. Tórax restrictivo secundario a la 

hepatomegalia. 

Una semana después se egresa de Medicina Interna con hierro 

polimaltosado. 

El 19 de septiembre del 2007 ingresa a Medicina Interna para tratamiento con 

n'!mplazo enzimático y realización de RNM de fémur. La paciente presenta falla 
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hepática después de la administración de sevofluorane inhalado; tenía 

incapacidad para despertar y requirió ventilador mecánico, se le envió a 

Terapia Intensiva donde desarrolló insuficiencia hepática, insuficiencia 

ventilatoria e insuficiencia neurológica. Cursó con hiperkalemia y 

plaquetopenia. Se le trató con solución polarizante; por anemia severa y falla 

hepática con alteración en los tiempos de coagulación así como fibrinógeno. 

Requirió transfusión con crioprecipitados y plasma fresco congelado. Presentó 

temperatura de 38 a 38.3 C. Tenía hipoventilación bibasal, estertores 

crepitantes bilaterales, hepatomegalia 1 Oc m debajo del reborde costal 

esplenomegalia 6 cm. RX tórax: infiltrado broncoalveolar difuso, sin datos de 

consolidación. Se trató con cefotaxime 150mg/kg/d y dicloxacilina 1 OOmg/kg/d. 

Se pidió interconsulta a Micología por la persistencia de la fiebre, no había 

mejoría. Se solicita aspirado bronquial para búsqueda de Pneumocystis 

jirovecci; además, cultivos en serie, orina para examen directo y cultivo. 

La paciente tuvo cianosis facial por llanto intenso; movimientos tónico 

clónicos generalizados y paro cardiorrespiratorio que requirió intubación. 

Persistió con fiebre y leucocitosis por lo que se decide ampliar la cobertura con 

ciprofloxacino 30mg/kg/d. 

Se solicita interconsulta a Nefrología por hipertensión arterial sistémica, 

con la presencia de balances positivos de líquidos, edema bipalpebral. 

Sospecha de disfunción endotelial ya que las renina era normal. Se solicitaron 

recolección de orina y Mg urinario, fósforo (P04) urinario y paratohormona 

(PTH). Se trató con prazocin 80mcgkgd y furosemide 0.5mg/kg/do. 
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En Genética se indica que la paciente es homocigota L444P/L444P, que 

es la mutación más frecuente en Gaucher Tipo 111. lnfectologia encuentra a la 

paciente con datos de respuesta inflamatoria sistémica por lo que se hace 

cambio esquema antibiótico de ciprofloxacino por meropenem a 60mg/kg/d. 

En Medicina Interna se inició terapia de reemplazo enzimático con 

lmiglucerasa 120 Ullkg/d cada dos semanas. En la Unidad de Terapia Intensiva 

Pediátrica se extubó. Posteriormente tuvo una crisis cianótica, bradicardia y 

movimientos tónico clónico generalizados por lo que se le dio una dosis de 

impregnación con difenilhidantoína 15mg/kg/d. Regresó al servicio de Medicina 

Interna y egresó con tratamiento de captopril 0.25mg/kg/d. Continúa 

recibiendo las infusiones recibiendo hasta el día 26 de marzo 201 O (34 

infusiones). A partir de esa fecha es enviada al Instituto de Seguridad Social del 

Edo. de México y Municipios (ISEMYN) para control y tratamiento. 

Asistió regularmente a sus citas en Consulta Externa encontrando lo siguiente 

(ver cuadros 1 a 7): 

DISCUSIÓN 

El Registro de Gaucher Anual en su informe 2010 refiere tener 

registrados 5,458 pacientes de éstos, 5,005(92%) son tipo 1; 62(1 %), tipo 11 y 

391 (7%) tipo 111. 13
.
14 

En el subregistro de pacientes con datos neurológicos iniciado en el 

2004 y que aparece en el mencionado reporte13, hubo 215 pacientes; 184 de 

ellos (86%) dell tipo 111. Iniciaron sus manifestaciones clínicas a los dos años de 

edad en promedio. 
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Se han encontrado más de 200 mutaciones en 2010 en 3,914 casos 

estudiados; los genotipos más frecuentemente vistos N370S/N370S y 

N370S/L444P. N370S/ con un alelo "raro" y N370S/?. Estos debidos al cambio 

de un nucleótido y 20% a deleciones, inserciones y arreglos complejos. Hasta 

2009 se habrían reportado 124 asociadas a fenotipos de EG: 42 a tipo 1, 37 a 

tipo 11 y 8 a tipo 111, 2 a enfermedad de Parkinson y una a fenotipo parecido a 

EG tipo l. 15 

Los esfingolipidos forman parte de las membranas celulares; se 

componen de esfingosina (acido palmítico más serina), que al combinarse con 

un acido graso a través del grupo amino, forman ceramida; cuando ésta es 

receptor de azúcares, forma glucosilceramida la cual es parte del grupo de 

glucocerebrosidos o esfingolipidos. 16 

Los lisosomas se encuentran en las células de todos los animales, son 

vesículas membranosas que contienen enzimas hidrolíticas que realizan la 

digestión intracelular de macromoléculas localizadas en el citosol, formadas en 

el retículo endoplasmatico rugoso y empaquetadas por el complejo de Golgi. La 

mayoría de estos contienen hidrolasas acidas (40 tipos distintos), como: 

proteasas, sulfatasas, lipasas, fosfolipasas, fosfatasas, etc. La más común es 

la fosfatasa ácida con pH de 5, y un mecanismo de reciclaje de sus productos 

de la digestión llamado autofagia . Su otra función es la digestión de detritus 

extracelulares por fagocitosis u otros procesos de endocitosis. 

Los lisosomas se dividen en primarios, que solo contienen enzimas 

digestivas y secundarios con material en vías de digestión. 17 Cuando se 

acumula glucosilesfingosina se almacena en exceso en los lisosomas de las 
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células perivasculares y endoteliales de los vasos sanguíneos de pequeño 

calibre; sobre todo en bazo, hígado, medula ósea, huesos y sistema nervioso 

central con depósito de "células Gaucher" en el espacio perivascular de 

Virchow Robín de la corteza cerebral , en la sustancia blanca, menor en la gris, 

el tálamo y tejidos subependimarios de la medula espinal con perdida de 

neuronas en ganglios basales, cerebelo, amígdalas cerebelosas e hipotálamo. 

18-20 

El diagnóstico de la enfermedad se establece cuando se documenta la 

insuficiencia de la actividad de la enzima en leucocitos de sangre periférica , en 

cultivo de fibroblastos 21 o en ambos, con lecturas menores al 30% de la 

actividad de la enzima. Además, por el estudio molecular de las mutaciones22
. 

Otro estudio que coadyuva al seguimiento de la evolución de la enfermedad es 

la determinación de la quitotriosidasa la cual es secretada por los macrófagos 

se encuentra aumentada en el plasma de estos enfermos. 23 

El diagnóstico citomorfológico en biopsias de medula ósea , ganglios e 

hígado ayudan al diagnóstico pero no son mejores que los dos primeros. Se 

observan macrófagos cargados con glucosilceramida en los lisosomas dando 

la apariencia de papel fino arrugado con fosfatasa acida presente "células de 

Gaucher". 

Cuando surgió la terapia de reemplazo enzimático con técnica de DNA 

recombinante en 1991 24
•
25 1a morbi-mortalidad de la enfermedad disminuyó. Es 

la única forma de mejorar su pronóstico, normaliza los niveles de hemoglobina 

el recuento de plaquetas, reduce las visceromegalias, previene las crisis óseas, 

las fracturas y mejora el crecimiento físico 26
; sin embargo no mejora el aspecto 
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neurológico. La forma no neuronopática responde bien a ésta, a diferencia de 

la tipo 2, donde la respuesta es nula. En el tipo 3, la respuesta es incompleta; 

hay deterioro progresivo en el área cognitiva y algunas veces epilepsia así 

como lesiones en huesos y vísceras, lo cual requiere tratamientos 

combinados27
·
28 o el uso de fármacos denominados "chaperones" para 

proteínas inestables en su plegamiento por mutaciones genéticas, lo que evita 

su degradación y normalizando su función . Son moléculas pequeñas con 

capacidad de atravesar la barrera hematoencefálica y ser efectivas en el 

tratamiento de pacientes con daño neurológico 29 ,para algunas enfermedades 

por deposito lisosomal.30 Se contempla la terapia génica para estas 

enfermedades; sin embargo, aun existen limitantes para su uso; sobre todo 

respecto al uso de vectores. 31 

Del 2001 hasta 2009 habrían aparecido 3 estudios en Europa 

mencionando sobre el efecto de altas dosis de terapia con la enzima, 

especialmente del beneficio de su administración en la progresión del daño 

neurológico, sobre todo en pacientes con EG tipo 111. Sin embargo, las 

conclusiones de los estudios no fueron lo suficientemente claras y la 

recomendación final fue que estas dosis no detienen el daño neurológico y que 

se requiere una nueva revisión del tema . 33
.
35

· 

Algunos otros autores han encontrado estabilización de la talla además 

de los parámetros antes señalados, pero no en el aspecto de las lesiones 

óseas. Han mejorando en los estudios de IQ, la escala verbal y la apraxia 

oculomotora. 36 
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Por los datos clínicos sugestivos (apraxia oculomotora, 

hepatoesplenomegalia y lesiones óseas); por el estudio molecular positivo y la 

determinación enzimática por debajo de cifras normales se confirmó el 

diagnóstico. El uso de altas dosis de enzima remplazante para los casos de 

formas neuronopáticas suabgudas se debe a que no existe evidencia de que 

mejore la lesión neurológica, aunque se puede utilizar para la lesión visceral 

severa. 32 

Recibió terapia de reemplazo enzimático a partir de agosto 2007, a los 

tres años dos meses de edad , hasta la fecha actual, con una evolución 

satisfactoria por reducción de las visceromegalias y restablecimiento de las 

cifras de hemoglobina y plaquetas a parámetros normales; como ha sido 

reportado en un estudio.37 En el aspecto neurológico ha mostrado mejoría, lo 

que se hizo el diagnóstico, al tratamiento temprano y al subtipo de presentación 

de la enfermedad que muy probablemente sea lllb, también a la preservación 

del bazo de la paciente lo cual atenúa las infecciones, las lesiones óseas y 

posiblemente el daño neurológico como se ha observado. 16
·
17

·
38 

Sin embargo en edades pediátricas se requiere observación del curso y 

pronostico de EG tipo 111 y en este caso en particular de la evolución de la 

paciente a futuro. 
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Figura 1 Nólense los 1mpQ1tontes c1eom,en tos del bazo y del 
hígado en la paciente 

Figura 2. Rx de huesos donde se observan im<igenes apolilladas 
en relación a la infiltración. 
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Figura 3. Rndiografia de abdomen que muestra gran l1epato y 
esplenomegaha 

Figura 4 ObserJE:se la opmx1a oculomotora . 
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Figura 5 La paCiente después de la m ugio correc11va del estra­
bismo convetgente 

Figur• 6 US de baZú que nruestra pn11ón heteror,enec petSJSfenda de la zom_) de rnfal1o con úoppler se ldenlifiC{l orterra yveno hep.'\l!CEJ 
con nu¡os normv les 1\usf!nCIR de nu¡o en Ir• 1ono de 111fmto 
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Figura 7. US que muestra persistencia de hepatorn egalia 

Figura 8 l~ewmmau n dtjnt!hca q~re mue<;.i lfJ vutron ltlh tlruhvo u mvt:-1 d"" m-9dula o~ a 
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Figura 9 P.rnNl TC de hlgado con gran hepatoy esplenom~nhn con diStmnuoon de la caplaoón del medk><l~ c.:mtreS1e en bozo Ab. 
TC pulnlOr'k"'l r. dondt? se cbse,...·a una zona d~ consohdac1ón en parenQU!ma cutmonar derecho 

Cuadro 1 E:w luc t0n climta 

Fecii:J 

IG11 07 2~ 5112 

2~1107 2" f,l l) 
131 207 2• ?:J:l. 

130é00 -~~ 5:1 2 

1~1109 -lll 11 112 

210110 s• 1112 

2:.051 0 <,• ,,1 2 

25 111 0 6~ 1:12 

"No hubo med1camenro 

LOI]ra d'3amtlut.Jr con ompltJ bas-~ de su!:-!cntaCion ki tc ropuls.On, 
hiperrefle)(kl y reo;puesra extonsc-1a b tlnteral 

COf re y sub-e e5.eale-ras e- mcr&menin el numero de palaY> as 

Sm cumtHOS al mes onl:::I!OI 
Desaparettó e{ espasmo t.Jel soi!ozo 

2008 no hubo citas 

t:Of re. ba¡a escalones SJi to . diCe pcllrtt-ras w n moyor clnndnd 

Acude a 2do de preescolnr canto . mula 

Soochzo con buen dt:sempclio escotar 

Stn camb1os 

Sttl camtuos 

nlm~n5fl()l~.<:, cluli,;ns ()fi 

!Pr>RC) 
IJ •ymlo Oaz'J 

5-5-t:.cm 
~-~~.r,cm 

IJ-6-Gc m 
10 ~ .. m· 

~cm 

?cm 
:;cm 
-l cm· 

f: n CJ ira:. normale-~ En CIHns nommles 
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Cuadro 2 Esludt·'JS de laboratoriO 1 

121007 23 :00 161707 271207 290408 220109 290 :10 251110 Ot031f 

HB <()!dl ) 10 8 11!) 14 1 14 7 14.4 12.4 '12.3 12.4 13 

Hlo {c;.,; 3 1" 363 42 3 45 ·12 2 37.9 36.9 35 8 38Y 
Leucocl!os ( 10u:L) 13600 14 200 15 400 13/JOO 12iJ 11 300 16l'OO 9 18 10200 
Neu;roft!os t~o} 55 56 69 50 569 4'1 2 57 52 2 4Só 
l!nloo tos (%1 3:_\ e 344 2>l 43 3 32 52 4 336 40 2 413 7 

Plaquetas l"llmil 187rnlll I ~Jmd 156m~ 2 15m; 2431Tl11 185mil 231mil 284mll 
( IOwl ) 

Cuadro 3 EstudiOS de luOOmlono 2 

23 10(1? 16 tr 07 211207 120308 29().108 220109 2901f0 

Gluethallr•J dll 84 8 1 85 

BUN:Illg'dl¡ "17 9 129 53 

üeahnina{mgídl ! 0 2 0.2 02 033 

BT (mgidl ) 090 0 43 o 57 o 3~ 0.40 

BD ungidU 0.40 01 3 009 o 13 009 

Bl (mgidl) 050 030 0 48 o 26 0 3'1 

PT (g:dl) 7.2 f.6 6 :> 6.6 

A!bumma{g/dl) 4.3 4 3.9 3.8 4 2 35 

Cm Tot<tl ¡rngiUl l IOCI 111 107 108 12 1 126 ~7 

Ti>Jhcéridos ¡mgidl ) 95 85 7"1 iJ4 53 

AST (IU:L) 70 52 56 51 54 41 43 

IILT (IU.t ) w -!4 ;;.: 44 32 31 

FA {IUJ'l ) 191 177 230 195 n2 16 1 

DHUIU,t ) S~2 33Y 287 356 •152 

GGT(IU!U 11 2 S& 35 24 

Uren{mq:dl i 35 4 1 ~ 3 27 6 
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Cuadro 4. Estudios de laboratorio 3 

23 1001 161107 271207 290 110 

Na(mmoi/L) 136 139 135 133 

K (mmoi!L) 5.2 4.5 4.6 4.2 

Cl (mmoi!L) '109 108 ·1 O ti 

Ca (mg/dl) 9.7 9.8 9.8 

P (mg/dl ) 63 
Mg (mg/dl) 

Vit 6 12 (210907) 840 pgíml(222-960) 

Cuadro 5. Estudios de laboratorio 4 

290408 220109 290110 251110 010311 

TP (seg) '1'1.07 ·1245 '11.48 "12.50 ·12 

% 119 2 103.3 100.3 93 .3 '100 

INR 0.97 ·u 1 0.92 1.03 1 

TPT (seg) 46.8 44. '1 1'1.70 37.5 33.9 

Cuadro 6. Estudios de laboratorio 5 

061005: estudio molecular positivo para dos copias mutación de 
L444P/L444P 

280507: Dosificación de Enzimas en Gota de Sangre en Papel 
Filtro 
Betaglucosidasa 
umoi/Lih (VR 2 ·t-5_3) 

Ouitotriosidasa 
856umolll/h (VR o.o-50 8) 

Descenso de la actividad enzimática BetaglucosidasD , aumento 
de quitotriosidasa_ Valores simi lares a los descritos en la enfe r­
medad de Gaucher. 
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Cuadro 7. Estudios de gabinete (continúa en la siguiente página) 

Es ludio 

Ultrasonido abdominal de 
higado y bazo 

Fecha 

040707 

051007 

220408 

150908 

130509 

050809 

210110 

Informe 

Higado (corte sag1tal y coronal) 7 73x 12 53x'll 7 
vol. 592.94 cm' 
Bazo 12.79x7.4x 10.08 cm 

Bazo 15.8 cm. 
Vesicula con lodo biliar 

Bazo 16x18 cm 
Infarto esplénico 

Infarto esplenico. Higado 7.73x 12.53x11 7 
vol. 592JI4 cm3 

Higado 15x12x9cm 
Bazo 5 7x2.9 cm 

Higado 15x12.x9 cm 
Bazo 9.6x5.5x7.2 cm (Figura 6) 
Infarto en resolución 

Higado 9x10.3 cm 
1cm (F>gura 7) 

Cuadro 7 Estudros de gDbmete (conllnúu en la s.guierll.e págtnn) 

Estudio 

Gammografiu de h¡godo y bazo 

E sWdtO 

EcocardK>grrntm 

ResonantJil ma~nétJca huesos 
larg!JS 
mesencefálica 

EstudiO 

Tomografia axial computarizada 
pulmonar y obdofmnal 

EstudiO 

Potcnoales evocados 
visuale-s aud1ii\'OS 

Estudio 

Electroencefalogram3 

Fecho 

IJW707 

Fech<J 

060907 

2e.Q907 

29C-610 

200907 

161 107 
Focha 

200007 

Fecho 

010".,()7 

071107 

¡:eciJa 

29C607 

lnfO!me 

Higado y Bozo aumenladvs de tamai"io, con cap{atión diSlllanuida, dls.lubuc.on 
del radiocoloKle irregular y difusa. 

!nkmne 

Prestón ancrial pulmonar de 40 mmHg 

S11 alteracionos anatomk:as, función ventricular sistólica hmitrofe. tunc1ón dtos­
tóhca conservada 

Comzón eslluctUiolrnente normal . lunoón ventncutor conservada. prestOn Slstohcn 
arterial 46 mmHg 

Fémures con reemplozo de méóJia rosa por médu!a amanlla en las dt..'\fisrs ¡aspecto 
de ca!Ofce a \"eutte años de edad) (F¡gura 8) 

Normal 

Informe 

Neumouia del segmento posteriOr lóbulo supenor dsredlo 
Hepal~pleoomeqaka se·:era (F~guro 9¡ 
Páncreas inoementado de tamar.o 

lnfotme 

Via auditnra bdateraJ alterada H1poacusia severa 
Via vtsual bilateral SKI a:tetaoón al momento 

Vla vtsual btlatcral alte-rada por dtspcrsión del potcnctal c.ooical 

Informe 

ActMdod bosoltenta, bmtes de ondas derta lenta de alto voltate, u enes de acu­
\1dad dello en deovacooes occ•pitales de ambos hermslenos cerebJoles 
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