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Resumen

Objetivos. La enfermedad de Gaucher (GD) es |a patol ogia de depésito lisosomal més frecuente en la cual la
hepato-esplenomegalia asociada a trombocitopeniay |as afectaciones 0seas son |0s signos mas comunes
asociados a este trastorno. El diagndstico precoz y €l tratamiento de estos pacientes pueden mejorar su
calidad de viday modificar la historia natural de la enfermedad. No obstante, existe un retraso en el
diagndstico que genera un importante nimero de pacientes que son diagnosticados en la edad adulta. El
objetivo de este estudio es detectar la GD en pacientes adultos que presentan esplenomegalia, osteonecrosis
avascular y/o prétesis de cadera de causa no aclarada.

Material y métodos: Once hospital es espafiol es participaron en este estudio observacional, retrospectivo y
prospectivo. Se realizé unarevision exhaustiva de | as historias clinicas de pacientes con esplenomegalia
(EM), osteonecrosis avascular (NAV) y/o con protesis de cadera (PC) (en pacientes 50 afios) de causa no
aclarada. Se analiz6 la actividad enzimética de la glucocerebrosidasa (GC) y quitotriosidasa (CT) mediante €l
test con gota de sangre seca.

Resultados: Se revisaron un total de 3.653 historias clinicas, pero solo 521 (14,3%) pacientes cumplian los
criterios deinclusion [143 (27,5%) con EM, 238 (45,7%) con PC y 140 (26,9%) con NAV] y 248 (47,6%) de
dichos pacientes [66 (26,6%) con EM, 99 (39,9%) con PCy 83 (33,5%) con NAV] aceptaron participar en €
estudio. Siete (2,8%) pacientes [3 (42,9%) con EM, 3 (42,9%) con PCy 1 (14,3%) con NAV] presentaban
unabgaactividad de la GC, pero el analisis genético descarto que fueran afectos de GD. Por otro lado, seis
(2,4%) pacientes mostraron una actividad de la CT superior alos valores de referencia pero, asu vez, la
actividad de la GC eranormal [2 (33,3%) con EM, 3 (50%) con PCy 1 (16,7%) con NAV]. Solo un paciente
(7,1%) proveniente de laramade EM presentaba conjuntamente una actividad de la GC inferior alos valores
dereferenciay un incremento significativo de la actividad de la CT, confirmandose la GD en este paciente.

Discusion: Existe una pérdida de un 50% de pacientes que cumplian los criterios de inclusion respecto los
gue finalmente participaron en el estudio, debido a que algunos refutaron participar y otros no se pudo
contactar con ellos. No obstante, se pudieron detectar 7 pacientes que presentaban una actividad enzimatica
dela GC reduciday 6 pacientes con una elevada actividad de 1a QT.
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Conclusiones. De los 66 pacientes con EM que aceptaron ser incluidos en el estudio, un paciente presentaba
laGD. En este sentido, la GD debe ser incluida en el diagnéstico diferencial de las esplenomegalias de origen
desconocido.
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