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Resumen

Objetivos. Caracterizar € perfil epidemiol 6gico, manifestaciones clinicas, comorbilidades, tratamientos y
evolucion de una muestra de cuatro pacientes diagnosticados de enfermedad de Gaucher (EG).

Métodos: Estudio observacional descriptivo de unarevision de 4 casos clinicos de EG, que han sido
atendidos en las consultas de Enfermedades Minoritarias del Hospital Universitario de Badgjoz, entre 2012 y
2023. Se recopilaron datos epidemiol 6gicos, antecedentes personalesy familiares, clinica, parametros
analiticos, pruebas complementarias, tratamiento recibidos y evaluacién de larespuestaalo largo del
seguimiento.

Resultados: Se incluyen 4 pacientes, de los cuales 3 son hombresy 1 mujer con una edad media de 47 afios.
El 75% de |os pacientes (3 casos) presentaban €l subtipo clinico tipo 1 (el més frecuente), seguido de un 25%
de pacientes (1 caso) con el subtipo 3. La mutacion més frecuentemente encontrada (75%) fue la
heterocigosis para N370S + L444P, seguida de H331R/R359q (25%). A su vez, €l 75% de nuestra muestra
presentaba clinica de afectacidn Osea (crisis dseas, osteopeniay dolor); el 50% af ectacion hematol 6gica
(citopenias, predominantemente la trombopenia); y el 100% de |os casos afectacion visceral, apareciendo de
entre ellos, un 50% de pacientes con esplenomegaliay otro 50% con hepatoesplenomegalia. Del mismo
modo, se evidencia que el subtipo clinico tipo 3, presentaba alteraciones del sistema nervioso central, con
aumento de tamario e hiperintensidad difusa de todos |os nticleos taldmicos en las pruebas de imagen. El
tratamiento inicial en el 75% de los casos fue laimiglucerasa endovenosa, y en el 25% la velaglucerasa afa
endovenosa, con posterior paso de todos ellos a eliglustat, presentando buena tolerancia clinicatan solo el
75% de la muestra. Analiticamente, se realizaron controles de quitotrioxidasay enzima convertidora de
angiotensina como marcadores biol 6gicos en el seguimiento de la enfermedad. Actualmente, como
comorbilidades a destacar, uno de los pacientes presenta una afectacion pulmonar intersticial secundariaa
EG, sin otras patologias resefiables en el resto de casos.

Discusion: La EG es unaenfermedad lisosomal, debida a la deficiencia de enzima glucocerebrosidasa, que se
traduce en un acumulo de glucocerebrésido en los diferentes tejidos. Historicamente, se ha clasificado en tres
fenotipos clinicos: tipo | (no neuropatico, el mas frecuente tanto en la poblacion general como en nuestra
muestra), tipo |1 (neuropatico) y tipo Il (formaintermedia). La clinicay sintomatol ogia mas frecuentes en
nuestra serie son la esplenomegalia, la afectacion 6seay las citopenias, tal y como describe laliteratura.
Actuamente hay dos tipos de tratamiento especificos: el reemplazo con la enzima deficiente (el tratamiento
inicial de todos nuestros pacientes), asi como las terapias dirigidas a la reduccién de sustrato, la combinacién
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final con la que se encuentran e 75% de nuestra muestra.

Conclusiones. Con estos resultados, podemos recalcar laimportancia de realizar un diagndstico precoz ante
los sintomas que sugieren la presencia de EG. El inicio de un tratamiento precoz, dirigido al reemplazo del
déficit enzimatico y/o reduccion de sustrato, permite ralentizar la progresion de la enfermedad y la aparicion
de multiples comorbilidades.
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