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Resumen 

La enfermedad de Gaucher designa a una serie de síntomas en 
pacientes que manifiestan hidrólisis intracelular de macrófagos dis­
minuida de glucosilceramida. Es un desorden genético de carácter 
autosómico recesivo por mutaciones en los genes que codifican la 
producción de glucocerebrosidasa , que degrada a estos 
glucoesfingolípidos. Representa 6.3% de la patología de organelos. 
Es más frecuente en población judía Ashkenazi, con presentación 
aproximada 1- 400 a 600 personas con riesgo de portador de 1-1 O 
a 1-20; con frecuencia general 1-75,000 a 1-100,000 con riesgo de 
portador 1-3,500 a 7,000 personas. Existen tres tipos clínicos. El 
tipo 1 es la forma no neuronopática y más frecuente, a diferencia de 
los otros tipos que afectan en forma aguda y subaguda al cerebro. 

Objetivo: Describir la frecuencia observada de la enfermedad de 
Gaucher en el Instituto Nacional de Pediatría. 

Material y métodos: Estudio retrospectivo, observacional, des­
criptivo, transversal. Se estudiaron 14 pacientes en 30 años. 

Resultados: Fueron siete de cada sexo, de origen mestizo mexi­
cano. Once tuvieron enfermedad tipo 1 y tres tipo 11 ; 14 tenían 
hepatoesplenomegalia; ocho fueron operados de esplenectomía 
y 14 tuvi eron anemia. Las alteraciones óseas más frecuentes 
fueron la osteonecrosis y las lesiones líticas . Dos pacientes 
sufrieron deterioro mental progresivo y estrabismo; ocho tenían 
talla baja secundaria. En 1 O pacientes se realizó el diagnóstico 
por médula ósea, en sie te por biopsia hepática y en seis por 
biopsia de bazo. En 12 niños se halló fosfatasa ácida; en tres de 
ellos se determinó la enzima. Las complicaciones más frecuentes 
fueron neumonía y sepsis. 

Conclusiones: Se requiere mayor conocimiento de esta enfer­
medad para mejorar la calidad de vida y el consejo genético ade­
cuado. 

Palabras clave: Enfermedad de Gaucher, glucocerebrosidasa, 
glucoesfingolípidos, alelos mutantes. 

Introducción 
El epónimo enfermedad de Gaucher designa una seri e de 

síntomas en pacientes con hidrólisis intracelular y gran dis­

minución de glucosilceramida, debido a la acumulación de 

glucoesfingolípidos. Es un desorden genético autosómico 
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Abstract 

Gaucher's disease presents with a diversity of signs and symptoms 
in patients who have diminished intracellular glucosilceromide of 
macrophages. lt is an autosomal recessive disorder resulting from 
mutations of the genes for glucocerebrosidase production, which 
degrade glucoesfingolipids. lt represents 6.3 % of organelle 
pathology. lt is prevalen! in Ashkenazi Jews, (1 in 400 to 1 of 600, 
individuals with a risk of being a carrier, in 1 of 1 O to 1 of 20. The 
general incidence ranges from 1 in 75000 to 1 of 100000, with a 
· risk of being a carrier of 1 of 3500 to 1 in 7000). There are three 
clinical types: type 1 is non-neuropathic, and it is the most common, 
a difference with the neuropathic types. 

Objecti_ve: To describe the incidence of Gaucher's disease 
observed at the Insti tuto Nacional de Pediatría (National lnstitute of 
Pediatrics). 

Material and methods: Descriptive, ret rospective, transversal, 
longitudinal study. 

Results : There were fourteen patients, seven male and seven 
female, all Mexican o! mixed parentage. Eleven patients belonged 
to type 1; three to type 11; 14 had hepatoesplenomegaly; splenectomy 
was performed in 8; 14 patients were anemic. The lytic lesions 
and osteonecrosis we re the most common. Two patients had 
neurolog ical involvement, one with strabismus and one with 
progressive mental damage. Eight patients were underdeveloped. 
Diagnoses were based on hepatic biopsy in seven patients; on 
spleen biopsy in six patients; on the presence of Gaucher cells in 
bone marrow in 1 O patients. Acid phosphatase was present in 12 
children. Enzyme determination was done in three patients. The 
main complications were pneumonia and sepsis. 

Conclusions : We suggest that more studies of patients with this 
illness are required in order to give adequate genetic counselling 
and to improve lile quali ty. 

Key words: Gaucher's disease, glucocerebrosidase , glucoesfin­
golipids, mutations alleles. 

recesivo, causado por mutación en los genes que codifican 

la hidrolasa lisosomal, B-glucosidasa ácida o glucocerebro­

sidasa (GCA), que degrada estos gl ucoesfingolípidos.1 

Esta enfermedad es el trastorno genético lisosomal por 

atesoramiento más común; representa 6.3% de la patología 
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de los organelos, a diferencia de la mitocondrial con 6.6%, la 

peroxisomal con 3.1 %.la de acumulación de glucógeno, 1.7% 

y 13.6% el resto de estas enfermedades. 2 

Gaucher describió por primera vez esta enfermedad en 

1881 e n un adulto cuyo hígado y bazo habían aumentudo de 

tamaño; la catalogó como un epitelioma primario del bazo. 

Asimismo, mencionó la forma crónica del adulto o tipo l. En 

1924, Lieb aisló un compuesto graso del bazo. Diez años 

después, Aguion iden tificó este compuesto como un 

glucocerebrósido que forma parte ele las membranas celula­

res de los eritrocitos y leucocitos . En 1965, Brady demostró 

que la acumulación de este glucocereb rósido se debe a la 

defici encia de la enzima glucocerebrosidasa, lo que sentó 

las bases ele la terapi a e n zimática. 2 ·~ 

Esta enfermedad es más frecuente en la población judía 

Ashkenazi. Se presenta en 1 de 400-600 personas. El riesgo 

de ser portador entre los individuos de esta etnia es de 1: 10-

20. a diferencia de lo que sucede en otros grupos étn icos, 

donde el riesgo de ser portador de la alteración es de 1 en 

3,500 a 7,000 reci én nacidos vivos, y la frecuencia de pade­

cer la enfermedad es aproximadamente de 1:75,000 a 

1 : 1 OO,CXXl. 
En Estados Unidos exis ten 2,000 a 2,467 pacientes 

( 47% ); en Israel 2.256 pacientes ( 16% ), y en el resto del 

mundo, 6% tienen este padecimiento.ó 

La enfermedad de Gaucher se transmite con carácter 

autosómico recesivo, lo cual significa que en cada embara­

zo de una pareja de padres heterocigotos con la mutación 

del gen de la glucocerebrosidasa que causa la enfermedad 

existe 25% de probab ilidades de tene r un producto afecta­

do, 50% de tener un niño no afectado, que es portador, y 

otro 25% que no estC! afectado ni es portador. Sin embargo, 

existen casos con herencia autosómica dominante por 

pareamiento de heteroc igotos. También existen diversas 

combinaciones de transmisión del ge n defectuoso, como el 

caso en que ambos padres son portadores y transmiten 25% 

de posibilidades a un hijo de que herede el gen Gaucher de 

cada padre y tener la enfermedad ; 50% de tener un hijo que 
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herede el gen de un padre. tener un gen normal y ser porta­

dor; y 25% de tener la probabilidad de un hijo que herede 

dos genes normales, s in ser portador ni enfermo. Los casos 

con un padre portador y madre normal tienen 50% de pro­

babilidad de que un hijo herede el gen Gaucher del padre 

portador y ser portador. 6 

Desde la clonación del gen de la glucocerebrosidasa en 

1984 se han identi ficado más de 150 mutaciones. Cuatro 

a lelos (N370S , L444P, 84GG, IVS2+ 1) constituyen la ma­

yoría causante de la e nfermedad ; se encuentran principal­

mente en judíos de origen Ashkenazi, aproximadamente 

en 90%; en poblaciones no judías representan de 50 a 60%. 

Los individuos no judíos con enfermedad de Gaucher tie­

nen componentes heterocigotos, con un común y raro ale lo 

mutante único. 

Basados en datos de 1,097 pacientes del regi stro inter­

nacional de la enfermedad de Gaucher (Grupo de colabo­

ración internacional en 1999), 29% tienen el genotipo N370/ 

N370S, 20% el N370S/?, 16% con la mutación N370S/ 

L444P, 12% cuentan con la N370/84GG, 6% la L444P/ 

L444P, 3% L444P/?, 1% cursa con mutaciones desconoci­

das y 10% el resto de éstas. 

Las mutaciones más frecuentes en poblaciones no ju­

días son: F2131 (754T) e n japoneses; G377S ( l246A) en 

portugueses; la D409H ( l342C) en españoles, y la forma 

R496H (1604A) e n judíos y no judíos.5 

Los esfingolípidos normalmente forman parte de las mem­

branas celulares de todo el organismo, todos ellos se basan 

en la esfingosina (ácido palmítico + serina), que al combi­

narse con otro ácido graso a través del grupo ami no forman 

la ceramida. Cuando este compuesto es receptor de azúca­

res es llamado glucosilceramida, que forma parte del grupo 

de los glucocerebrósidos o gl ucoesfingolípidos . 

La enzima que degrada estos compuestos es la B­

glucosidasa ácida o la N-acil-esfingosil-l-0-B-D-glucosidasa, 

tambi én denominada glucoceramida. beta-glucosidasa­

ceramida o glucocerebrosidasa. Aunque la cadena es varia­

ble, su composición usual es (2S, 3R, 4E)-2-amino-4-

octadeceno-l ,3-diol. 7 

La glucosilceramida se encuentra ampliamente distri­

buida en diferentes tejidos humanos en pequeñas cantida­

des, como un metabolito intermedio en la síntesis y degra­

dación de gl ucoesfingolípidos complejos, tales como los 

gangliósidos o globósidos; se loca li zu n primariamente en 

las membranas celulares. siendo ésta el penúltimo paso en 

la vía metabólica de éstos, formand o dos compuestos : 
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ceramida y ceramidasa ácida. la cual se degrada hacia 
esfingos ina y ácidos grasos. x 

Cuando los macrófagos no degradan estos compues­
tos por la enzima referida , ocurre un almacenamiento ex­
cesivo de glucosilceramida en los li sosomas de las célu­
las reticuloendoteliales. perivasculares y endoteliales de 
los vasos sanguíneos de pequeiio calibre. w El acumula­
miento anormal de glucosilceramida se locali za principal­
mente e n vísceras como el hígado y el bazo, pero también 
en la médula ósea, en huesos y en el sistem~1 nervi oso 
central. 9

·
10 

La enfermedad de Gaucher se ha clasificado en tres tipos 
clíni cos principales. dependi e ndo de la alteración 
neurológica que se presenta: 

Tipo l. también llamado no neuronopática . Es la forma 
más común; ocurre en l de 40.000 a 60,000 casos en lapo­
blación general, siendo de tipo panétnica. En la población 
judía Ashkenazi se detec ta en proporción de l :4,000 a 
l:6,000. 1

L
12 Puede manifestarse a cualquier edad, aunque 

suele aparecer después ele la infancia y en ocasiones en la 
edad adulta. La expectativa de vida va ría de 6 a 80 años. El 
cuadro clínico depende ele la hipertrofia e hiperplasia de 
los macrófagos en distintos órganos, 11 que causan disfunción 
hepatoesplénica y de los elementos. normales de la médula 
ósea que, a su vez, provocan infartos y fracturas óseas. Otros 
órganos que resultan dañados son los pulmones, las placas 
de Peyer y los nódulos linfáticos; el resto de éstos rara vez 
son afectados. Las manifestaciones de este tipo clínico son 
benignas , pero pueden ser muy graves aun en individuos 
con el mismo genotipo. 

La csplenomcgalia es más frecuente. Puede desarrollar­
se hiperespleni smo con infartos y fibrosis; éste y la infil­
tJ·ación a médula ósea causan citopenias. La hepatomegalia 
también es frecuente y puede llegar a la hipertensión portal. 
Se ha de tectado hipertensión pulmonar por lesión intersticial , 
alveolar o consolidación lobar. 14 También se ha observado 
el síndrome hepatopulmonar en pacientes que tienen los 
dos tipos de les iones." Aunque estos pacientes no tienen 
afecciónneurológica primaria, se ha detectado compresión 
medular secundaria a lesión vertebral por osteopenia seve­
ra. Conforme avanza la enfermedad, el daño óseo aparece 
hasta en 70 a lOO% ele los pacientes, y su magnitud va 
desde pacientes asintomáticos, hasta les iones líticas focales, 
escleros is y osteonecrosis, con dolor agudo, colapso arti­
cular subcondral y artritis degenerativa secundaria. Tam­
bién se han descubierto casos con émbolos a cerebro se-
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cundarios a fracturas óseas, así como hematomielia secun­
daria a tromboc itopenia. ~<>.~ J 

Los cambios radiol ógicos son generalizados; predomi­
nan en miem bros inferiores, donde hay infiltración de la 
médula ósea, con rcmodelación tubular, lo que da las imáge­
nes en matraz de Erhlenmeyer en la parte distal del fémur. 

7/po JI o neuronopática aguda: Esta vari edad es rara; 
afec ta l :50.000 indi viduos,18 también en forma panétnica. 
La sintomatolog ía es rápidamente progresiva (entre 4 y 6 
meses). La expectativa de vida es corta y los pacientes fa­
llecen antes de los dos años de edad. El daño visceral es 
intenso, con gran hepatoesplenomegalia; la afección al sis­
tema nervioso central se manifiesta por estrabi smo bilate­
ral , apraxia oculomotora, hipertonía de músculos del cuello, 
opistótonos, signos bulbares , crisis convulsi vas y mo vi ­
mientos coreoatetósicos. 19 

Tipo JI! o neurmwpútica subaguda. Aparece con una 
frecuencia de 1 en 50,000 a 100,000 recién nacidos vivos, 
con distribuci ón de tipo panétnico, aunque se ha visto más 
en suecos norbottnianos. La sintomatología puede iniciar­
se antes de los dos años de edad. con variaciones de l a 14 
años . Por lo regular tiene un curso lentamente progresivo, 
con un promedio de aparición de la enfermedad entre la 

tercera y cuarta décadas de vida, y expectativa de 2 a 60 
ai1os de eclad .20 

Al igual que el tipo anterior, los síntomas neurológicos 
incluyen signos bulbares (dificultad respiratoria y estridor), 
signos piramidales (ataxia), trismus, espasticidad generali­
zada, ;¡praxia oculomotora, nistagmo optoquinétieo, con­
vulsiones tónico-clónico generalizadas o de tipo mioclóni­
co; en etapa terminal puede presentarse demencia.2 1 

En la actualidad se han descrito nuevas formas que an­
tes eran consideradas parte del tipo II de la enfermedad, 
como son: 

La forma letal perinatal, descrita como resultado ele al el os 

recombinantes, con heterogeneidad fenotípicamente signi­
fi cativa. Estas mutaciones son la S 196P, R 131 L. R l20W y la 
R257QY Se manifiesta clínicamente con ictiosi s neonatal 
severa: ("niños colodión") o hidropsfetalis no inmune. Esto 
se debe a lesiones en el estrato córneo de la piel atribuidas 
a alteracion es de la vía normal de degradac ión de la 
glucosilceramida. 23.2-1 

La forma cardiovascular descrita desde 1995 se caracte­
riza por afección valvul ar aórtica y mitra!; además, hay 
esplenomegalia moderada, opacidades cornea! es y oftalmo­
plejía supranuclear, 25

.
27 de curso subagudo, así como com-
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plicacioncs pulmonares en las fases tardías, en la primera o 

segunda décadas de la vida. En esta variante, los pacientes 

son homocigóticos para el alelo D409H, con un fenotipo 

atípico infrecuente. 

El objetivo del estudio fue describir las características 

de pacientes con la enfe rmedad de Gaucher diagnostica­

dos en el Instituto Nacional de Pediatría, cuya patología es 

rara y pleomórfi ca. 

Material y método 
Estud io re trospect ivo, observacional y transversal. Se es­

tudiaron los expedientes clínicos de 14 pacientes con di ag­

nóstico de enfermedad de Gaucher atendidos durante los 

años 1970-2001 en el Departamento de Medicina Intern a del 

Instituto Nacional de Pediatlía. Se incluyeron pacientes de 

O a 18 años de edad de uno y otro sexo que reunieron los 

crite1ios clínicos y paraclínicos de la enfermedad de Gaucher. 

Se excluyeron los pacientes que no reunieron los criteri os 

de clasificación para la enfermedad y los mayores de 18 

años . 

Se estudiaron las variab les: edad, género, raza, cuadro 

clínico, complicaciones, estudios de laboratorio, de ima­

gen, e histopatológicos. 

Cuadro 1. Datos clínicos gastrointestinales presentes en 14 niños 
con la enfermedad de Gaucher 

Datos Número de pacientes Porcentaje 

Esplenomegalia 14 100 
Hepatomegalia 14 100 
Hiperesplenismo 10 71 
Esplenectomía 8 57 
Infartos esplénicos 2 14 
Abscesos esplénicos 2 14 
Infiltración apéndice ceca! 2 14 
Fibrosis hepática 7 
Hipertensión portal 7 

Resultados 
Fueron siete niños y siete nii'ías. entre 6 meses y 18 años de 

edad. Todos fu eron niños mestizos mexicanos . Hubo 11 

pacientes con enfermedad de tipo 1 (79%), dos pacientes 

con tipo JI (2 1 %) y ninguno de tipo Ill (cuadro!); todos 

tenían esplenomega lia, lO de ellos con hiperesplenismo 

(7 1 %). En ocho pacientes se real izó esplcnectomía (57%); 

dos pacientes tuvieron infartos esplénicos (14%) y dos abs­

cesos esplénicos ( 14% ). Todos tuvieron hepatomegalia; uno 

manifestó fibrosis hepática; otro, hipertensión portal; dos 
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tuvieron infiltración del apéndice ceca!. Las alteraciones 

esqueléticas fueron : osteonecrosis en cuatro pacientes; le­

siones líticas en cuatro; osteoesclerosis en tres; osteopenia, 

tres; ensanchamiento metafisiario, tres; sinovitis, dos; dos 

con acOJtamiento y seudoartrosis de miembros pélvicos; 

dos niños padecieron arlralgias. 

Datos hematológicos. En catorce pacientes se detectó 

anemia (100%); trombocitopenia, cinco; leucopeni a, cua­

tro ; di scrasia sanguínea secundaria, tres; un paciente tuvo 

pancitopenia y uno neutropenia. 

Alteraciones neurológicas. Dos pacientes sufrieron de­

teri oro mental progresivo; dos, estrabismo; uno, espas­

ticidad y uno más crisis convul sivas. 

Afección pulmonar. Un pac iente tenía atelectasia apical. 

Complicaciones endocrinológicas. Ocho pacientes ma­

nifestaron detención del crec imiento. Un solo paciente te­

nía dilatación del ventrículo izquierdo 

Se reali zó el di agnóstico en diez pacientes (7 1%) median­

te estudio de médula ósea ; en siete por biopsia hepática 

(50%); en seis por biopsia de bazo (durante la esple­

nectomía) (43%); por biopsia de ganglio linfático en tres 

(21 % ); por fosfatasa ácida positiva en 12 niños (85% ); en 

tres se determinó la enzima (2 1% ). 

Complicaciones. Un paciente tuvo osteomieliti s; dos, 

sepsis; ci nco, neumonía, y dos fallecieron. 

Discusión 
En el Instituto Nacional de Pediatría se han atendido 4 17,883 

pacientes en 30 años, de éstos , 4,160 han tenido enfermeda­

des metabólicas, de las cuales 14 fueron enfermedad de 

Gaucher, lo cual indica que tiene baja frec uencia. 

Fue más frecuente en preescolares, seguido de escola­

res y adolescentes como en otros estudios para los tipos I y 
II J.2~ En los tres casos tipo Illa edad fue menor de 12 me­

ses; debido a su rápida evolución fue fatal. Ningún pacien­

te tenía ascendencia judía Ashkenazi, por lo que no se ob­

servaron más casos.29 

En esta enfermedad no existe la enzima que propicia la 

descomposición cata lítica de los glucocerebrósidos dentro 

del macrófago; éstos se acumulan y dan a la célula la apa­

riencia de papel fino arrugado, las "células de Gaucher", 

que son longevas y aberrantes .10.J
1 Se depositan de manera 

abundante y progresiva principalmente en el bazo, el híga­

do y la medula ósea. Otros órganos también pueden estar 

infiltrados; dejan de funcionar correctamente y desencade­

nan la li beración de interleucinas 6 y lO y del fa ctor de 
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necrosis tumoral, con lo que las lesiones se agravan más. 32·33 

Lo anterior explica el pleomorfismo de la enfermedad. 
Ejemplo de esto es la invariable esplenomegalia de los pa­
cientes, que ocurre en los tres tipos. 5 El bazo crece de 5 a 
75 veces más de lo normal. En promedio, dos de cada tres 
pacientes presentaron hiperesplenismo; ocho requirieron 
esplencctomía; dos tuvieron infartos esplénicos. y dos más 
abscesos esplénicos y pancitopenia importante.l4 

La hepatomegalia puede ocurrir en 50% de los pacien­
tes de tipo 1, y con menor frecuencia en los demás tipos, así 
como crecimiento menos marcado. La insuficiencia hepá­

tica y la cirrosis con hipertensión portal son raras; sólo ocu­
rrió en uno de los pacientes; en otro caso se detectó 
fibrosis. 35 

Hubo infiltración de células de Gaucher en las células 
de Kupffer y en sinusoides; con el tiempo estos tejidos fue­
ron reeemplazados por las células de Gaucher. Los 
hepatocitos no muestran gran almacenamiento de 
glucosilceramida. 36 Dos pacientes tuvieron infiltración del 
apéndice ceca!, donde existe tejido linfoide. Esta situación 
no ha sido descrita antes (cuadro 1). 

Las alteraciones esqueléticas debilitan mucho a los pa­
cientes; afectan de 80 a 100% de los enfermos del tipo p us 

La lesión tiene un curso generalmente progresivo e incapa­
cita a los enfermos39 debido a la osteopenia, a las lesiones 
líticas y esclerót icas, y a la osteonecrosis. Causa artra lgias 
crónicas con crisis óseas en 30 a 40% de los enfermos tipo 
I y tipo lii. También puede ocurrir colapso subcondral.40' 42 

Cuadro 2 . Alteraciones esqueléticas en 14 pacientes con enfer­
medad de Gaucher 

Datos Número de pacientes Porcentaje 

Osteonecrosis 4 29 
Lesiones líticas 4 29 
Osteoesclerosis 3 21% 
Ensanchamiento 
Metafisiario 3 21 
Sinovitis 2 14 
Seudoartrosis 2 14 
Artralgias 2 14 

En nuestra serie, la osteonecrosis y las lesiones líticas apa­
recieron en cuatro pacientes, y la osteopenia acentuada y la 
osteosclerosis en tres pacientes cada una. Dos pacientes tu­
vieron sinovitis: dos más. acortamiento de miembros pélvicos 
por seudoartroris; otros dos tuvieron dolor osteomticular, fre­
cuencia menor que en otros informes5 (cuadro 2). 
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El compromiso hematológico se debe a diversos meca­
nismos; los más importantes son el hiperesplenismo con 
pancitopenia y sangrados secundarios, la disminución de 
la eritropoyesis (debido a infiltración de la medula ósea o 
infarto de la misma) , la coagulopatía y la anemia.43 

Todos nuestros pacientes tuvieron anemia; cinco, 
trombocitopenia; cuatro, leucopenia con sangrado secun­
dario en tres; un paciente tuvo pancitopenia y otro neutro­
penia (cuadro 3). 

Compromiso hematológico en 14 pacientes con enfermedad de 

Gaucher 

Datos Número de pacientes 

Anemia 14 
Trombocitopenia 5 
Leucopenia 4 
Discrasias sanguíneas 3 
Pancitopenia 
Neutropenia 

Porcentaje 

100 
36 
29 
21 
7 
7 

Lesión neurológica. No existe en forma intlínseca en el tipo 

1; se puede manifestar por compresión medular debida a colap­

so óseo.44 Pueden producirse émbolos a pa1tir de las fracturas 
patológicas, así como sangrado por trombocitopenia. 16 Por el 
contrmio, en los tipos II y III con compromiso neurológico 
primario hay depósitos de "células de Gaucher" en el espacio 
perivascularde Virchow-Robin de la corteza y en la sustancia 
blanca, y con menor frecuencia en la gris, el tálamo y los 
tejidos subependimarios en la médula espinal. Hay gran pér­
dida de neuronas, sobre todo en el tipo 11, en los ganglios 
basales, el cerebelo, las amígdalas cerebelosas y el hipo­
tálamo.45 Hay informes de afección de la cóclea.46 Asimismo, 
se han hallado "células de Gaucher" en los lóbulos occi­
pitales del cerebro, sobre todo en el tipo H: 7 Esto causa alte­
raciones neurológicas como apraxia oculomotora, estrabismo, 
nistagmo optoquinético, ataxia, alteraciones bulbares, movi­
mientos coreoatetósicos, c1isis convulsivas, y opistótonos y 
demencia en etapas tardías, todo esto sobre todo en el tipo Ill. 

En este estudio las alteraciones neurológicas ocurrieron 
en el tipo 11: dos casos con deterioro mental progresivo, dos 

con estrabismo, uno con espasticidad y uno más con crisis 
convulsivas (cuadro 4). 

Pastores y cols.,48 Kingmura y cols.,49 recalcan las altera­
ciones del crecimiento en estos pacientes en las que partici­
pan la anemia crónica, las visceromegalias y las lesiones en 
otros órganos, lo que altera el metabolismo calórico. Estos 

77 



CARBAJAL RODRÍGUEZ L Y COLS. 

pacientes tienen un consumo energético mayor al normal 

en reposo (hasta de 40% ).50 También influyen en el creci­

miento inadecuado, las fracturas patológicas e infartos 

óseos, que alteran el tamaño y la forma de los huesos, lo 

que trae como consecuencia la disminución de la masa mus­

cular y la talla. Esto ocurrió en ocho pacientes de la serie en 

cuestión. 

Cuadro 4. Alteraciones neurológicas en 14 pacientes con enfer­
medad de Gaucher 

Datos Número de pacientes Porcentaje 

Deterioro mental progresivo 
Estrabismo 
Espasticidad 
Crisis convulsivas 

2 
2 

14 
14 
7 
7 

La infiltración pulmonar es de mal pronóstico: afecci ón 

intersticial , alveolar, consolidación !abar e hipertensión 

pulmonar secundaria a fa lla hepáti ca. 14
·
15 Solamente un pa­

ciente de esta serie tuvo lesión pulmonar (ate lectas ia 

apical). Otro pacien te manifestó dil atación del ventrículo 

izquierdo, lo que sugiere que el corazón pudo estar afecta­

do. 

El diagnóstico se basó en los datos clínicos, con apoyo 

en los resultados obtenidos de la biops ia de médula ósea, 

hepática y de bazo, para detectar la presencia de "células de 

Gaucher". Esto no es definiti vo ya que hay casos de "célu-

Cuadro 5. Diagnóstico de la enfermedad de Gaucher 

No. Fosfatasa Médula Biopsia 
paciente ácida ósea hepática 

1 (+) (+) (+) 
2 (+) (+) (+) 
3 (+) (+) (+) 
4 (+) (+) (+) 
5 (+) (+) 
6 (+) (+) 
7 (+) (+) (+) 
8 (+) 
9 (+) (+) 
10 (+) (+) (+) 
11 (+) 
12 (+) 
13 (+) (+) 
14 (+) (+) 
Total 14 10 7 
% 100 % 71% 50% 
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las seudo Gaucher" que conducen a diagnósticos erróneos, 

como sucede en la leucemia mieloide crónica o en la forma 

aguda, en la enfermedad de Hodgkin o en ellinfoma nodular 

centrocítico no Hodgkin, así como en otras enfermedades 

por atesoramiento, como la enfermedad de Nieman-Pick, la 

talasemia y el mieloma múltiple. 51 

La alta actividad lisosómica eleva la fosfatasa ácida, pero 

este dato tampoco es concluyen te. 4 

El diagnóstico de ce11eza de la enfermedad se hace me­

diante la determinación de la actividad de la glucocerebros i­

dasa en leucocitos de sangre periférica, de fibroblastos de 

la piel o de otras cé lulas nucleadas, con una lectura menor o 

igual a 30% de la actividad enzimática normal. 

Sin embargo, puede haber confusión en la demostración 

del estado de portador por este método debida a mala inter­

pretación en la actividad enzimática entre portadores y no 

portadores del gen superior a 20% por falsas positi vas o 

negativas. En los heterocigotos, la mitad tienen actividad 

normal de la enzima. El diagnóstico prenatal se obtiene 

midiendo la actividad enzimática en el líquido amniótico o 

en las vellosidades coriónicas. 1 Este mismo análisis está 

disponible actualmente en familias en las que se conocen 

las mutaciones para poder identificar portadores. También 

se puede hacer el diagnóstico mediante la determinación de 

dos alelas mutantes del gen de la enzima. Este método no 

está disponible en México. 52
•
53 

Biopsia Biopsia Biopsia Determinación 
ganglio bazo apéndice de enzima 
linfático ceca/ 

(+) (+) (+) 
(+) (+) 

(+) 

(+) (+) (+) 
(+) 

(+) (+) 

(+) 
(+) 

3 6 2 3 
21 % 43 % 14 % 21% 
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En este estudio, el mayor número de casos se diagnosti­

có por la determinación de fosfatasa alcalina (85 % ), segui­

dos por la detección de células de Gaucher en médula ósea 

(71% ), por biopsia hepática (50%) y, en menor proporción, 
en otros órganos (cuadro 5). 

Como es un estudio retrospectivo, la detección de la 
enzima de la glucocerebrosidasa sólo se realizó en los últi­

mos años en tres pacientes. 

Las complicaciones de la enfermedad pueden ser inhe­

rentes a la misma y otras más secundarias a la inmunosupre­

sión. Entre las complicaciones primarias figuran la destruc­

ción de grado variable del hueso o de las articulaciones y 

deformación esquelética (xifosis, escoliosis, lordosis, etc.), 

además de sangrados debido a la trombocitopenia y ane­
mia, o infección ósea, lo que desencadena osteomielitis u 

otro tipo de procesos infecciosos (sepsis, neumonías, etcé­
tera). 

Se estudió un caso de osteomielitis intensa en un pa­

ciente tipo 1, dos con sepsis, en ambos tipos, y cinco com­

plicados por procesos neumónicos (cuatro pacientes tipo I 

y uno tipo 11). Como se ve, las complicaciones pueden apa­

recer en ambos tipos; las complicaciones pulmonares más 
frecuentes ocun·en en el tipo l. 

Conclusiones 
La enfermedad de Gaucher, aunque rara, requiere de cono­
cimiento adecuado para su diagnóstico y tratamiento opor­

tunos, a fin de brindar al enfermo una mejor calidad de 

vida, así como para dar un consejo genético e impedir que 

aumente el número de pacientes con esta alteración genética. 
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¡Fe de erratas] 

Enfermedad de Gaucher. Estudio de 
14 niños 

En el rntículo E•úcnnl'rlad de Gaucher. Estudio de 14 niños (Acta 

Pediátrica de México 2002;23[2 ]:73-80) algunos datos aparecen 

incorrectos, por lo que se hacen las siguientes aclaraciones: 

Página76: 

Dice: 

Resultados 

... Hubo ll pacientes con enfermedad de tipo I (79%), dos 

pacientes con tipo II (2 1%) y ningu no de tipo lii (c uadro 1); 

todos tenían esplenomegalia, ... 

Debe decir: 
Resultados 

. .. Hubo ll pacientes con enfermedad de tipo 1 (79% ), tres 

pacientes con tipo li (21 %) y ninguno de tipo III ; todos 

te nían esplenornega lia, ... 

Página 77 (penúltimo párrafo) 

Dice: 

En es te estudio las alteraciones neuro lógicas ocurrieron en 

el tipo II : dos casos con deteri oro mental progresivo, dos 

con estrabi smo, uno con espasticidad y uno más con crisis 

convulsivas (cuadro 4). 

Debe decir: 

En es te estudio las alteraciones neurológicas ocurrieron en 

e l tipo JI: dos casos con deterioro mental progresivo (14%), 

dos con estrabismo (14%), Llll O con espasticidad (7%) y 

uno más con crisis convulsivas (7%) (cuadro 4). 

Página 78 (cuadro S) 

Dice: 

13 (+) (+) 
14 (+) (+) 
Total 14 10 7 
% 100 % 71% 50% 

Debe decir: 

13 (+) 
14 (+) 
Total 12 10 7 

o¡o 85 % 71 % 50% 

Acta Pediátrica de México Volumen 23, Núm. 3, mayo-junio, 2002 
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Página 79 (primer párrafo) 

Dice: 

En este estudio, el mayor número de casos se diagnosticó 

por la determinación de fosfatasa alca lina (85% ) ... 

Debe decir: 

En este estudio, el mayor número de casos se diagnosticó 

por la determinación de fo sfatasa ácida (85% ) ... 

Renal fungal balls in children. A study 
of nine cases 

En e l artículo Renal fungal balls in children. A stu dy of 

nine cases (Acta Pediátrica de Méx ico 2002;23l2]:68-72) 

se omitió el cuadro 1, el cual aparece en las páginas 204 y 

205 . 

Página69 

Dice: 

... 2) there were > 1,000 Candida colonies obtained from 

urine collected in a urine container. 

Debe decir: 

... 2) there were > 10,000 Candida colonies obtained from 

urine collected in a urine containers. 

(+) 

3 6 2 3 
21% 43 % 14 % 21 % 

(+) 

3 6 2 3 
21% 43% 14 % 21 % 
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