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Resumen Abstract

La enfermedad de Gaucher es la enfermedad mas Gaucher disease is the most common disease of the
frecuente del grupo de las enfermedades de lysosomal storage diseases group comprised within
depésito lisosomal, la cual pertenece a los errores innate errors of metabolism. There is

innatos del metabolismo. Se produce acumulacién glucocerebrosides accumulation in different organs
de glucocerebrosidos en diferentes érganos y como and as a consequence, the development of
consecuencia, el desarrollo de sintomas y signos symptoms and multisystemic signs that are
multisistémicos que se establecen de manera established in a chronic and progressive way, such
crénica y progresiva, tales como: visceromegalias, as: visceromegaly, bone destruction and peripheral
destruccion dsea y citopenias periféricas. Se cytopenias. A 43-years-old male patient is presented
presenta un paciente masculino de 43 afios con with a diagnosis of this disease since childhood, who

diagnéstico de esta enfermedad desde la infancia, developed giant splenomegaly with hypersplenism,
que desarrollé6 esplenomegalia gigante con for which he required splenectomy, obtaining good
hiperesplenismo, por lo que requirié esplenectomia, results with surgical treatment.

obteniéndose buenos resultados con el tratamiento

quirdrgico. Key words: Gaucher’s disease, splenomegaly,

splenectomy
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INTRODUCCION

La enfermedad de Gaucher (EG), debe su nombre
por haber sido descrita por Phillipe Gaucher en
1882. Es la enfermedad mas frecuente del grupo
de las enfermedades de depdsito lisosomal
comprendidas dentro de los errores innatos del
metabolismo. La enfermedad de Gaucher se
debe a mutaciones en el gen responsable de la
sintesis de la enzima Ilisosomal
b-glucocerebrosidasa acida. El patrén de
herencia es autosémico recesivo.”

Se produce acumulacion de glucocerebrésidos en
la médula 6sea, el bazo, el higado, los pulmones,
tejido esquelético y en las formas neuroldgicas
en el cerebro. Como consecuencia, las
caracteristicas de la EG son el desarrollo de
sintomas y signos multisistémicos que se
establecen de manera crénica y progresiva, tales
como: visceromegalias, destruccion ésea y
citopenias periféricas.”?

La prevalencia de la EG es de 1/40 000 a 1/60
000 personas. Se clasifica en tres formas clinicas
en base a la ausencia (tipo 1) o presencia (tipos
2 y 3) de signos neuroldgicos. La forma clinica
tipo 1 es la mas frecuente en todos los grupos
poblacionales. El pronéstico de la EG cambié
radicalmente desde la aparicién de la terapia de
reemplazo enzimatica (TRE) con imiglucerasa.®”

La esplenectomia es actualmente
considerada una practica de excepcién para
pacientes con trombocitopenia severa
sintomatica o con clinica de compresidn
abdominal aun en pacientes con TRE. Implica la
remocién de un 6rgano reservorio de macréfagos,
genera un fenotipo mas severo con compromiso
pulmonar, éseo y hepatico, y disminuye la
expectativa de vida con respecto a los pacientes
sin esplenectomia.”

Se ha relacionado esta practica con hipertensién
pulmonar, hipertensién portal y hepatomegalia.
Existe experiencia con la esplenectomia
quirdrgica parcial o por embolizacién con
resultados favorables, indicada esta Ultima en
pacientes con severo hiperesplenismo y
trombocitopenia secundaria alin con tratamiento
con TRE. Por lo tanto, la esplenectomia deberia
realizarse s6lo en circunstancias que no pueda
resolver el tratamiento de reemplazo y
comprometan la vida del paciente.®

El objetivo de este trabajo es presentar el caso
de un paciente con esplenomegalia gigante por
enfermedad de Gaucher que requirié
esplenectomia como tratamiento para esta
entidad.

PRESENTACION DEL CASO

Paciente de 43 afos con antecedentes de
enfermedad de Gaucher tipo 1, diagnosticada
desde los 12 afos de edad, y que desarrollé
complicaciones como miocardiopatia dilatada e
insuficiencia cardiaca desde el afio 2003, que
desde hacia dos afios presentaba decaimiento y
aumento de volumen del abdomen, que fue
incrementandose paulatinamente, de
crecimiento lento, sin asociarse a dolor
abdominal ni otros sintomas, por lo que se
estudia y se diagnostica esplenomegalia gigante,
acompafandose de anemia y leucopenia. Ante la
imposibilidad de recibir tratamiento médico
efectivo para esta enfermedad, recibiendo solo
tratamiento sintomdatico con multiples
transfusiones sanguineas, y la gran
esplenomegalia con sintomas compresivos, se
decide ingresar para tratamiento quirdrgico.

Antecedentes patoldgicos familiares: hermana
esplenectomizada por enfermedad de Gaucher
tipo 1; hermana fallecida con APP de enfermedad
de Gaucher tipo 1.

Datos positivos al examen fisico:
-Mucosas ligeramente hipocoloreadas

-Aparato cardiovascular: soplo sistélico llI/VI en
foco mitral.

-Abdomen: presencia de telangiectasias en
hemiabdomen superior, hepatomegalia que
rebasa 3 centimetros el reborde costal derecho,
borde fino, superficie lisa, no dolorosa;
esplenomegalia que ocupa todo el hemiabdomen
izquierdo y llega hasta la fosa iliaca derecha,
firme, de borde romo, no dolorosa, superficie lisa.

-Examen de la regién anal:
hemorroides externas

presencia de

Examenes complementarios:

-De laboratorio: (se muestran los resultados del
periodo preoperatorio previa preparacién y
compensacién hematolégica).
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Hemoglobina 9.3 g/dL
Hematocrito 0.31
Leucocitos totales 5.0*10%/L
Polimorfoneucleares 69%
Linfocitos 31%

Plaquetas 200*10°/L

Tiempo de sangrado 1 minuto

Tiempo de coagulacion 8§ minutos

Tiempo de protrombina 17.6 segundos
(paciente) vs. 13.1 segundos (control)

Eritrosedimentacion 12 mm/h INR 1.3

Glicemia 5,29 mmol/L Amilasa 41.2 UL
Creatitina 61 UL/L Albtimina 36 g/dL
TGP 50ULL Globulinas 52 g/dL
TGO 86 ULL LDH 120 UI/L
Bilirrubina total 28.9 UL IeM-2 427 H
Bilirrubina directa 9.7 UL/'L IgA-2 6,30 H

Bilirrubina indirecta 19 UL/L
FAL 117 UI/L
GGT 43.1 UL'L

[eG-2 48.50 H
Complemento C3C-2 0,49 H
Complemento C4-2 0,07 H

> Estudios Imageneoldgicos:

Ultrasonido abdominal: higado con
hepatomegalia de 5 c¢cm homogéneo,
ecogenicidad conservada. Vesicula biliar de
paredes finas sin litiasis. Ambos rifiones de
tamafio normal, no litiasis ni dilataciones, con
buena relacién seno parénquima. Bazo con
moderada a severa esplenomegalia, que mide
36,6 cm, con multiples imagenes nodulares.
Pancreas sin alteraciones. No liquido libre en
cavidad abdominal. Vejiga vacia.

¢ Otros del preoperatorio:

Ecocardiograma (conclusiones): miocardiopatia
dilatada con disfuncién sistélica ligera del
ventriculo izquierdo, dilatacién de la auricula
derecha. Insuficiencia mitral ligera. No signos de

hipertension pulmonar. Fracciéon de eyeccion
59%.

Después de ser evaluado por cardiologia, asf
como realizar la preparacién por hematologia, se
realiza tratamiento quirlrgico. Se efectuéd
laparotomia exploradora con los siguientes
hallazgos: bazo que ocupa todo hemiabdomen
izquierdo y fosa ilfaca izquierda de
aproximadamente 50 centimetros, de borde
romo y superficie nodular, consistencia firme,
con angulacién del pediculo esplénico, higado de
aproximadamente 25 centimetros de superficie
granular fina, bazo accesorio de 1 centimetro en
epiplén mayor, signos de hipertensién portal (Fig.
1y 2). Se realiza esplenectomia convencional sin
complicaciones, con sangrado intraoperatorio de
150 mililitros y tiempo quirdrgico de 115 minutos.
Se deja drenaje abdominal en la celda esplénica.
(Fig. 3).
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Fig.1: Hepatomegalia y esplenomegalia
gigante. donde el bazo ocupa el
hemiabdomen izquierdo e hipogastrio

Fig. 2: Esplannmgalia}r sig:ns de
hipertension portal
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visceral del bazo)

El paciente se traslada a Unidad de Cuidados
Intensivos Polivalentes, donde permanece por 48
horas. Se retira la sonda nasogastrica a las 24
horas y se comienza con dieta liquida. Se
realizan exdmenes complementarios
posoperatorios resultando: hemoglobina 8,7 g/dL;
hematocrito 0,29, amilasa sérica 43 Ul/L y
glicemia 5,6 mmol/L. Se traslada a la sala de
Cirugia a las 48 horas, donde se retira el drenaje
abdominal. Se realiza seguimiento por
Hematologia y por su evolucién favorable se
decide el alta hospitalaria al 5to dia del
posoperatorio. En la biopsia posoperatoria se
informé bazo con dimensiones de 46x24x19
centimetros, compatible con enfermedad de
Gaucher.

Durante el seguimiento hematoldgico a los ocho
meses del posoperatorio, el paciente se
encuentra con cifras normales de hemoglobina
(11,8 g/dL) y hematocrito (0,39). Sin embargo,
comienza a presentar elevacién de las
transaminasas (TGP y TGO). El resto de los
examenes complementarios hematolégicos se
mantienen dentro de pardmetros normales, asi
como se observa una evolucidn clinica favorable
del paciente.

Fig. 3: Picza quurirgica. (Se observa la cara

DISCUSION

Se presenta un caso de paciente masculino con
enfermedad de Gaucher tipo 1 que requirid
esplenectomia, correspondiendo sus
caracteristicas con las observadas por Zimran®
en un analisis descriptivo del Gaucher Outcome
Survey (GOS), donde la media de edad fue de
40,4 afos con 44,1% de varones, y 91,5% de los
pacientes padecian enfermedad de Gaucher tipo
1. En 13,3% de los pacientes se necesito
tratamiento quirtrgico, lo que conllevd a
realizarle esplenectomia.

Eusebio Ponce refiere que las manifestaciones
clinicas mas comunes de esta enfermedad tipo 1
en los adultos son en orden de frecuencia:
esplenomegalia (87%), hepatomegalia (79%),
anemia (69%) y trombocitopenia (56%). Pueden
presentarse ademas dolor dseo (63%) e
infiltracion de la médula ésea (40%). Las visceras
mas comunmente involucradas con la
acumulacién de células de Gaucher son el higado
y el bazo. La afectacién visceral principalmente
del bazoy su crecimiento, correlaciona con
la progresion de la enfermedad y sus
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manifestaciones de citopenia, principalmente
trombocitopenia que son documentadas por
imadgenes y exdmenes de sangre.” Los
volimenes del bazo en la enfermedad de
Gaucher tipo 1 son tipicamente 5-15 veces lo
normal, pero el tamafio del bazo se puede
ampliar de manera significativa en algunos casos
y pueden ser mas de 50 veces lo normal. Nuestro
paciente presentaba ademdas afectacién
miocardica. Las comorbilidades mas frecuentes
asociadas son las neoplasias, incluso
hematoldgicas y la enfermedad de Parkinson.®

La terapia de reemplazo enzimatico ha cambiado
drasticamente el tratamiento de esta
enfermedad, disminuyendo significativamente la
aparicién de las complicaciones 6seas y la
necesidad de esplenectomia, aunque ha quedado
restringida particularmente a la edad pediatrica,
y los pacientes son incluidos para la misma en un
registro internacional denominado International
Collaborative Gaucher Group (ICGG) Gaucher
Registry.® De este modo, la esplenectomia sigue
siendo una opcién de tratamiento para los
pacientes en edad adulta en nuestro medio,
aunque se ha dicho que estos pacientes
mantienen persistencia de mdltiples alteraciones
inmunoldgicas post-esplenectomia.

Debido al tamafio del bazo, generalmente se
utiliza la esplenectomia convencional, pero la
cirugia minimamente invasiva se ha tomado en
cuenta para estos pacientes, utilizando la cirugfa
mano-asistida, con buenos resultados
posoperatorios. En el caso de la edad pediatrica,
a pesar de que las indicaciones han quedado
bien restringidas por la terapia de reemplazo
enzimatico, se utiliza la esplenectomia parcial.

Se concluye que en pacientes adultos con
enfermedad de Gaucher tipo 1, que presentan
una esplenomegalia con hiperesplenismo, la
esplenectomia es una opcién de tratamiento para
mejorar el estado hematoldgico y clinico de estos
pacientes, asi como evitar complicaciones mas
severas de esta enfermedad.
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