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Resumen

Objetivos: Laenfermedad de Gaucher (EG), es |la més frecuente de las enfermedades de almacenamiento
lisosomal y se hereda de un modo autosdmico recesivo y es causada por deficiencia de laactividad dela
enzima glucocerebrosidasa L as manifestaciones clinicas predominantes de la enfermedad son citopenias,
hepatoesplenomegaliay enfermedades Gseas. En esta comunicacion, describimos |os datos clinicosy
genéticos de los 14 pacientes (de los 327 que existen en Esparia) diagnosticados en Extremadura, todos ellos
del tipo 1 delaEG.

Métodos: Evaluamos la distribucion y las caracteristicas clinicas y genéticas de los pacientes con EG en
Extremadura. Se analizan |a distribucion geogréfica, los datos demogréficos, genéticosy clinicos, laedad al
momento del diagndstico, tipo y afios de terapia en 14 pacientes con EG en Extremadura. El diagndstico de
EG fue establecido por la demostracion de una deficitaria actividad glucocerebrosidasa en los leucocitos o
fibroblastos.

Resultados: Existen 14 pacientes con EG en Extremadura, 9 varonesy 5 mujeres. Todostienen el tipo 1 dela
EG Laedad mediaa diagnéstico ha sido de 20 afios (rango 3-43) Todos, excepto uno (doble homocigoto
parala mutacién G377S), tienen lamutacion N370S, 9 junto ala L444P, 2 con laR257X, 1 con la
C1510DELTCT y 1 con lap.TRT432CY S Al diagnostico 11 tenian esplenomegalia, 10 hepatomegalia, 6
tenian una hemoglobina 10 g/dl y 12 menos de 100.000 plaguetas, 7 tenian una enfermedad 0sealevey 3
grave 2 de ell os estaban esplenectomizados al diagnostico. Lamediadel indice de severidad (SSI de Zimran)
fue de 8,38, todos tenian un indice leve al diagndstico, excepto 3 que o tenian moderado Todos recibieron
terapia enzimatica sustitutiva (TES) al inicio y la mantienen actualmente, excepto uno que recibe terapia
reductora de sustrato.

Discusion: Los 14 pacientes con EG tienen caracteristicas clinicas y genéticas similares alos del resto de la
peninsulaibérica La prevalenciade EG en Extremadura es de 1/79.000 habitantes, casi € doble deladela
peninsulaibérica (1/149.000) Destaca la preponderancia de la mutacion N370S (13 de los 14 pacientes)
Todos han respondido favorablemente ala TES.

Discusion: Laprevalenciade la EG en Extremadura es mayor (casi € doble) que en lapeninsulaibérica. La
mutacion predominante es la N370S/L444P 'y |a clinica predominante es la visceromegalia, enfermedad 6sea
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y las citopenias.
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