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Resumen

Objetivos. La enfermedad de Gaucher (EG) es una enfermedad de deposito lisosomal caracterizada por €l
acumulo de un esfingolipido en las células del sistema fagocitico-mononuclear. Presentamos 2 pacientes con
EG tipo 1 en edad adulta, con mismo genotipo pero con diferencias fenotipicas derivadas de la esplenectomia
en lainfancia en uno de ellos. Nuestro objetivo es remarcar la pobre correlacion fenotipo-genotipo en EG
tipo 1y laimportancia de evitar |a esplenectomia en estos pacientes.

Material y métodos: Se trata de un estudio observacional, descriptivo con limitaciones derivadas del escaso
numero de pacientes por ser patologia minoritaria. Analizamos las caracteristicas clinicas, analiticasy de
imagen en nuestros 2 casos Yy sus diferentes evoluciones.

Resultados: El 1er paciente: 47 afos, esplenectomiaalos 5 afios. Manifestaciones clinicas: dolor lumbar,
fractura 6sea patol 6gica femoral derecha con pseudoartrosis. Analiticas: pardmetros heméticos normales.
Actividad enzimética de GCA 29%, aumento de biomarcadores (QT, CCR18 PARQ, LisoGb1) Estudio
genético: doble heterocigoto paralas mutaciones L444Py pTyr244Cys. RM Osea axial-femoral: SMRI = 11;
infartos cronicos en pelvis. RM abdominal: esplenectomiay vol hepatico 1.450 mL. Densitometria:
osteopenia. Ecocardio: sin HTP. Videonistagmografia: lesion vestibular bilateral leve. Tratamiento
imiglucerasa 60 ui/kg/14 dias desde julio/2015. El 2° paciente: 53 afios, diagndstico a despistaje de
enfermedad genética en familiar de 1% grado. Manifestaciones clinicas: epistaxis de repeticion, necesidad de
transfusion de plaguetas y epilepsia posttraumética. Minimo dolor 6seo. Analiticas: leucopeniay
trombopenia, Actividad enzimética de GCA 17%, aumento de biomarcadores, Estudio genético: igual al de
su hermano. RM 6sea axia y femoral: SMRI = 9 sin eventos isguémicos cronicos. RM abdominal: vol
hepético 1.828 ml y esplénico 955 ml. Densitometria normal. Ecocardio sin HTP. Videonistagmografia:
lesion vestibular bilateral leve. Tratamiento velaglucerasa 60 ui/kg/14 dias desde nov/2017.

Discusion: Setrata de 2 pacientes diagnosticados de EG tipo 1 tardia, ambos en tratamiento con TSE adosis
maxima con buena adherenciay tolerancia. A pesar de tener el mismo genotipo, la expresion clinicade la
enfermedad ha sido diferente en ambos. En el 1° predomina clinica 6sea: dolor crénico de dificil control,
lesiones isquémicas crénicasirreversibles y pseudoartrosis femoral con escasa mejoria clinicaalos 3 afios de
seguimiento. Al estar esplenectomizado no tuvo ateracion de las series hematol 6gicas que han sido siempre
normales. En el 2° caso han predominado fendmenos hemorrégicos secundarios a trombopenia, presenta

af ectacion neurol 6gica (epilepsia post traumatica sin datos de parkinsonismo) que no ha podido ponerse en
relacion con una EG tipo 3. Llevas 7 meses en tratamiento con normalizacion de las cifras de plaguetas.
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Conclusiones: El diagnostico de las mutaciones en el gen de GBA permite establecer algunas relaciones
genotipo-fenotipo siendo Util sobre todo para distinguir entre formas clinicas neuronopéticas y no
neuronopaticas sin embargo es poco preciso para predecir la gravedad de la enfermedad, en especial en EG
tipo 1 que presenta gran variabilidad fenotipica, englobando desde sujetos gravemente afectados hasta

paci entes asintométi cos toda su vida. Con nuestro caso se vuelve a poner de manifiesto esa escasa correlacion
genotipo-fenotipo en EG tipol. Un dato importante de nuestro estudio es el largo periodo de tiempo que paso
nuestro ler paciente, desde la esplenectomia en lainfancia hasta que se pudo tratar, lo que sin duda
condiciono un fenotipo mas grave que e que presenta su hermano. Con ello queremos concluir con la
importancia de conservar el bazo en estos pacientes dado que |a esplenectomia incrementa el riesgo de
afectacion 6seay pulmonar (manifestaciones més graves).
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