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Figura 1. Imagen de RMN en la que se visualizan in-
fartos medulares en ambos fémures, mds extensos en
el derecho.

CASO CLiNICO

Varén de 41 anos originario de Marruecos diagnosti-
cado de Enfermedad de Gaucher. Inicié estudio a los
28 afios, tras hallazgo analitico de trombopenia, y hepa-
to-esplenomegalia. Ademas, el paciente referia dolor
6seo en ambas didfisis femorales, motivo por el cual
se realizé un estudio radioldgico, apreciando lesiones
compatibles con infartos 6seos. Se completd estudio con
RMN, y finalmente la biopsia de médula dsea confirmé
la sospecha clinica. Actualmente se encuentra en trata-
miento con Eliglustat.

Se trata de una enfermedad hereditaria autosémica
recesiva incluida dentro de las esfingolipidosis, trastornos
hereditarios del metabolismo, en este caso secundario al
déficit de glucocerebrosidasa, dando lugar al depdsito de
glucocerebrosidos y compuestos relacionados. Los signos

Figura 2. Imagen de RMN lumbar, con marcada hipoin-
tensidad de la médula 6sea de las vértebras lumbares y del
hueso sacro en relacion a infiltracién homogénea difusa
en el contexto de la enfermedad de Gaucher.

y sintomas varian segun el tipo. El tipo I (no neuronopa-
tico) es el mas frecuente (en torno al 90% de los casos).

El debut varia de la nifiez hasta la adultez, y La sinto-
matologia incluye epatoesplenomegalia, patologia 6sea
(osteopenia, osteoporosis, infartos éseos, deformidad,
lesiones osteoliticas, fracturas), retraso del crecimiento,
retraso de la pubertad, epistaxis y equimosis secun-
darias a trombocitopenia. Las radiografias muestran
ensanchamiento de los extremos de los huesos largos
(deformidad en matraz de Erlenmeyer) y adelgaza-
miento cortical. El diagndstico se realiza por analisis
del DNA y/o enzimatico en los leucocitos. Si bien la
biopsia no es necesaria en el diagndstico, las células
de Gaucher (macréfagos tisulares cargados de lipidos)
son diagndsticas. El tratamiento consiste en reemplazo
enzimatico.
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