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Resumen

Objetivos: A pesar de larealizacidn de numerosas investigaciones, a gunos pacientes con esplenomegalia
permanecen sin un diagnastico etiol ogico claro. Existen causas infrecuentes como |las enfermedades
lisosomales. enfermedad de Gaucher (EG) y Niemann Pick (ENP), que pueden explicar algunos de estas
formas idiopéticas. Parafacilitar una sistemética en el abordaje del paciente con esplenomegalia, se
implementd un algoritmo diagndstico en pacientes con esplenomegalia en un centro hospitalario con el
objetivo de disminuir los casos de idiopaticos.

Material y métodos: Se realizd un andlisis retrospectivo de todos |os casos de esplenomegalia (prueba de
imagen) en un hospital terciario, durante un periodo de 20 afios (1997-2018). Con €l fin de poder elaborar €l
algoritmo, se efectud una busqueda bibliografica en dos pasos en la base de datos MEDLINE de todas las
publicaciones, en inglésy espafiol, desde 01/1990 hasta 12/2018. Tras larealizacion del algoritmo, en
aquellas formas idiopéticas de |os dos Ultimos se realizé secuenciacion masiva.

Resultados: Se identificaron un total de 406 casos con esplenomegalia. Hubo 385 (94,8%) confirmadas

etiol 6gicamente, siendo la causa asociada a patol ogia hepética la mas frecuente (236 casos, 58,1%). Un total
de 21 casos fueron formas idiopaticas. Del total de casos hubo 6 (1,5%) donde se demostraron enfermedades
por depdsito lisosomal: 4 pacientes con EG y 2 con ENP tipo B. Mediante secuenciacion masiva se pudieron
resolver 2 casos de EG y 1 de ENP.Con & esquema de blusqueda descrito se encontraron un total de 235
referencias bibliograficas en MEDLINE. Finalmente, tras excluirse aquellos duplicados, u orientados a edad
pediétrica se seleccionaron 33. Traslarevision de laliteraturay con lainformacién derivada de la busgueda
de casos en nuestro centro, se elaboré un algoritmo diagndstico.

Conclusiones. La aplicacion de algoritmos diagnésticos para detectar formas idiopéticas, y en ellas, la
realizacion de pruebas de genética molecular puede facilitar lareclasificacion de algunas esplenomegalias
idiopaticas.
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