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Resumen

Objetivos. Analizar aun grupo de pacientes con enfermedad de Gaucher tipo 1 (EG1), describiendo las
caracteristicas de la enfermedad.

Material y métodos. Estudio observacional retrospectivo descriptivo. Se recogieron todos |os pacientes
diagnosticados de EG en el Hospital Gregorio Marafion. Se ha revisado la historia clinica de cada paciente,
anotando las siguientes variables: edad, sexo, cirugias, clinicaa diagndstico, estudio genético, tratamiento
especifico, afectacion 6seay comorbilidades (infarto agudo de miocardio, enfermedad vascular periférica,
enfermedad pulmonar obstructiva crénica (EPOC), enfermedad ulcerosa, patologia hepética, diabetes,
enfermedad renal, hemiplgjia, Insuficiencia cardiaca cronica, demencia, Parkinson, patologia del tejido
conectivo, neoplasias y metéstasis 0sea.

Resultados: Se recogio un total de 5 pacientes, de los cuaes 4 de ellos tenian diagnostico de EG1 (50%
muijeres). La mutacion mas frecuentemente encontrada es la N370S (100% de los pacientes). Al diagndstico,
laprincipal sintomatologia fue esplenomegalia (75%). 3 de estos pacientes presentan af ectacion sea en
forma de osteoporosis, necrosis avascular de fémur o fracturas patol dgicas. El 75% esta en tratamiento con
imiglucerasa. El 75% tienen antecedentes de cirugias previas (esplenectomia 2, colecistectomia 1y protesis
articular en 2). 2 de los pacientes no presentan ninguna comorbilidad, mientras que 1 ha padecido un
meningiomay €l otro tiene EPOC y un adenocarcinoma de pulmon estadio V.

Discusion: La EG es una enfermedad lisosomal, debida a la deficiencia de enzima glucocerebrosidasa por 1o
que se produce acumulo de glucoerebrosido en los diferentestejidos. La EG se ha clasificado en tres
fenotipos clinicos, I, 11 y I11 (no neuronopético, neuronopatico y formaintermedia, respectivamente). Sin
embargo, segiin ha aumentado el conocimiento de la enfermedad se ha observado que la clinica también
guardarelacion con una serie de factores proinflamatorios y que asocia una serie de comorbilidades,
aumentando en complgjidad.

Conclusiones: Este estudio pone de manifiesto que se trata de pacientes comple os, que asocian
comorbilidades y por este motivo esimportante un conocimiento completo del espectro de la enfermedad
para optimizar e seguimiento.
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