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[INTRODUCCTON:

La enfermedad de Gaocher, Tud descrita por el Dr,
Phillipe Gaucher en 1882, coma un Sindrome maniles-
tado por hepatocsplenomegalia, pérdida de peso vy una
peculiar infiliracion celular del bazo. MNiveles clevados
de B-plucocerebrdsides lueron descubicrios en esta en-
fermedad por Aghionen 1934, Sinembargo hace apenas
|5 afos (1965) cuando Brady v colaboradores, identifi-
caron el déficil de B-glucocerebraosidasa, como la causa
de la enfermedad, (1)

Las celulas de Gaucher suelen medic hasta 100
micras de didgmetro, lrecuentemente se localiza en bazo,
médula osea, higado, pulmén, nodulos linfitices v
otros Greancs del sistema reticulo endatelial. Su ci
toplasma suele ser muy vacuolade; al microscopio
electronico se evidencian unas estruciuras lineales intra-
citopladsmicas correspondients probablemente a lisoso-
mas distendidos v unos cuerpos tubuelares, que estan en
relacidn con el depésita de B-glucocerebrdsidos. (2)

Los pacientes qus presenlan este desorden, conun:
mente desarroflan hepatocsplenomepalia, lesiones dse-
as, hiperesplenismao v por ende pancitopenia,

Recienlemente observamaos un caso, y molivados
por lo infrecusnte de la enfermedad, v por lo escaso de
la literatura Macional al respecto, decidimos presen-
tario,

RESUMEN DEL CASC:

Pacienle femenina de 23 afios de edad, natural v
procedente de Carzcas, quicn presenta sindrome hepa.
toesplénico desde 1975, Tres afos despues (1978), se le
diagnostics enfermedad de Gaucher mediante biopsia
e médela ésea (fote M2 11, Desde hace 1 afe, crisis de
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Celulss de Gaucher en médula dsea.

epistaxis frecucnles, las cuales se Tueron exacerbando v
las dltimas 15 dias, acompadadas tambien de gingr-
vorragias, (al hecho ameritd 4 cansultas en mengs Jg¢
dias, en donde hubo necesidad de adminisirarle trans
siones y concentrades plagquetarios. En owvista del lope-
resplenismo severo; se decidid el B.3.80 suon
emergencia, para preperacion preoperalonia canveiien
e ¥ practicar esplenectomia de urpencia, Los datos uy
més resaltaban del examen [(isico cran: palidez cutanee
mucosa marcada, cloasma Tacial, epislaxis v gingi
gias, taguicardia ¥ soplo mesosistélice multifocal, al
daomen globoso, con hepatoesplenomegalin, pola infe
rior del bazo palpable en FLE. {grado 1Y de Boyle)
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leacocios: FO0 mim-, segmencaos: uhse, Puiigs,
2%, plaquelas 30.000 mm?, fosfaiasas dcidas: 34, 5u.
(WN: 3.4-13u), tiempo de protrombina: 13 Sep, Aclivi-
dad: 91, 8% Como medidas preoperatorias, se decidio
transfundir 3 concentrados plaquerarios ¥ B unidades de
plaguerss.

Intervencion Quirdrgica: Incision paramediana iz in-
lerna, supra ¢ infra-umbilical < extirpd un bazo de
4.200 gro (33221 cm), igualmente se identificd teiide
esplénico aberrante a nivel del hilio, ¥y muy cercp de ios
vasos corios (Tolo M° 2)

Postoperatario: Evolucian favorable, A laz |2 horas las
cifras hematoldgicas eran: Hb: Sodars, Hio: 3120,
‘eucocitns: 3.913 mm?, plaquetas: 63.000 mm?,
eritrablasios palicrdmarafilas: 90

FOTQ N= 2

Fote macroscdpics del Bazo 33x21 coms. Pesu: 4200 prs, St ohsersa
bazp supernumerario a nivel del hiliv.

Al sepundo dia de postoperatorio se manmiuvo
afebril, s& omitid la diela absoluta v los valores hemalo-
logicos fueron los siguientes: Hb: 11,6 grs%, Hio: 39%,
Levcocitos: 8300 mmd, plaguetas: 110.000 mm?
eritrablastos policromaldfilos 36% .

Al cuario dia de postoperatorio: Hb: 10,8 grst,
Hio: 37%, leucocilos: 4.700 mm?, plaguetas: 200.000
mm-*. Al octavo dia se retiran los punios de sutura v se
da de alia con los siguientes valares hematoldgicos: Hb:
11 grs%e, Hio: 39%, levcocitos: 5.600 mm?, plaqueias:
220,000 mm?, eritroblastos policromatéfilos: 20% {ver
grafica). Finalmente, el reporie anatemapaiologice de.
mosirg abundanies ¢élulas de Gaucher en el bazo. (foro
NP 3),
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Celulas de Grzucher en tojido csplénico.

CHAFICA

Correlacion hematoldgica, pre y post-operaiorio, de ung pasivnic con
higeresplenismo por enfermednd de Gaocher, 1T TRREO
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Laenlermedad de Gawcher, ox wg woidi il qu
redilaria, de tipo alitosémico recesiva. Se han identilica-
do tres formas tipicas (3). La forma mas comun o la va-
riedad del adullo o tipo |, no newrapanca, y vista e
cuantemente en Hebreos, fa forma cliniea mas lrecuente
de presentacion es la esplenomegalia de crecimivnlo les-
oy progresivo, tal como ocusrid con nuesea pacigiie.
La edad afeciada es muy variable, alrededor del 60%:
desarroilan hiperesplenismo, y trombogtopena; S0%
demuestran cambios dseos radiolapicos, v volor pardus-
co de las extremidades infleriores un 30% {4}

La forma infantil o tipo [, es rara, ermnentemenie
acompafada de severos Lrasiornos neuralogicos, v gene-
ralmente o5 fatal en ve 80% en ¢! primer ano de vida,
siendo la cavsa de muerte, la degencracidn neuronal (3),

El tipa 111, es atin mas rara que el bpo 1L y suele ser
una forma mixta o intermedia de las dos antenares, los
pacientes suelen fallecer antes de los 20 afios.

El diagnostice de 1odas las formas de la enferme-
dad es realizade por la presencia de las células de
Gaucher en la médula ésea v en los ¢rpanas del sistema
reticulo endatelial (6). Coadyuvan al diagnostico, la de-
mostracion de la ausencia de actividad de la enzima B-
blucocerebrosidasa en los [broblastos de la piel {7).

En cuanto a la esplencciomia, estd indicada en esla
enflermedad solo en tres condiciones principalmente: a)
hiperesplenismo, b) ruplura esplémeca, ¢ COMpresion
mecanica por las grandes dimensiones gue alcanza, La
incision de eleccion es variable. Lo una revisidn de 10
casos presentada por Salky se practicd incision parame-
dizna en & casos, v subcostal ampha cn 4 casos (4).

Valie la pena sefalar que £ bazo de mayor peso re-
porlada en la literatura, fug extraido por Appel Michael

siariode Caracas desde su Tundacidm. v que el peme:
fué extraido en 19635 v poso IR0 ure v ol s
1967 v pesa |LBOO grs. (on lo e respecta e
medad).

Simembareo [y esplencorn
racion, sing la mejosia del by
mamente dado pueds ser ietal
contrario, la esplenceloma v o sy
del incremento de los B-glucocer ol
coma el higada, medula Gsee v p
las inveshigaciones acluales i
de la B-glucocerehrosidnsi, oo
para praducir la remas:an de L ealy

RESUMEMN:

Se reviso la experiengin COn und paienie oo
da de hiperesplenismo scvero, por enfesmed
Gaucher: Sus condiciones precperatorias, suomnieryen
cion ¥ la evolucion post-operatona Ademds se Heva L
carrelacién hemarolopics durante eslas rgs ciapas

Hicimos una resasion e ba lmersivra, as <om
tambidn de los criterios & sepur parg Gomdicacion ce
espleneclomia en esla rard on fermedad meltabdhoa

SUMMARY:

The axperience witb-une isg ol aeserd v
nism associaled with Cancher s dimcase s presenied Ky
viston of preoperative conditions. surgical procedoe
and post-gperative Tollow. up, and we made a correls
tion of the hematolopgical Tindings

during Hiose clinical
fases,

A revision of thie mechical Dteratore and g ations
for splenectomy is done, Tor thes rare meiabalic diseas
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