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enfermedad de Gaucher

definicion:

Es el resultado de una acumulacion de ciertas sustancias grasas en determinados

organos, especialmente en el bazo y el higado.

Tambien se puede acumular en tejido 6seo, lo que debilitara al hueso y aumenta el

riesgo de sufrir fracturas. Si esta afectada la medula osea, esto puede interferir en

la capacidad de coagulacién del cuerpo.

Existe diferentes tipos de enfermedad de Gaucher, como lo son el tipo 1, 2, 3y el

cardiovascular (3c).

SINTOMAS

1. Tipo 1:

e Eslaforma mas comun de esta enfermedad

e El cerebro y medula espinal generalmente no son afectados

e Los sintomas varian segun la severidad y en la edad de inicio desde

la infancia hasta ser adultos

o

2. Tipo 2

Hepatoesplenomegalia

Anemia

Hemtomas que aparecen facilmente debido a trombocitopenia
Enfermedad pulmonar

Problemas en sistema oseo, dolor oseo, fracturas y artritis.

e Los tipos 2 y 3 se conocen como formas neuropaticas por que se

caracterizan por problemas que afecta al sistema nervioso central

e Muy severa desde la infancia

e Sefales y sintomas como el tipo 1, hepatoesplenomegalia, anemia,

hematomas, enfermedad pulmonar y problemas oseos

Movimientos oculares involuntario
Convulsiones

Dano cerebral



3. Tipo 3
e Es similar al tipo2 ya que tambien afecta el sistema nervioso,pero
tiende a empeorar mas lento que el 2
4. Tipo letal perinatal
e Eseltipo mas grave de la enfermedad y causa complicaciones graves
0 que ponen en peligro la vida desde el nacimiento
e Sefales y sintomas
i. Hinchazén extensa causada por la acumulacién de liquido
dentro del cuerpo, desde antes del nacimiento (hidropesia
fetal).
ii. Piel secay escamosa (ictiosis) u otras anormalidades de la piel
iii. Hepatoesplenomegalia
iv. Serios problemas neurologicos
v. Solo sobreviven pocos dias del nacimiento
5. Tipo cardiovascular
e Afeccion principal en el corazén, causando que las valvulas del
corazon se endurezacan (calcificacion)
e Otras anomalias
i. Anomalias oculares
i. Enfermedad osea

iii. Esplenomegalia (agrandamiento del bazo)
Prevalencia:
Es un trastorno hereditario
Incidencia:

Mas frecuente en personas Judias con ancestros de Europa del Este y Europa

Central (askenazies)
base molecular:

es causada por mutaciones en el gen GBA, el gen GBA proporciona instrucciones

para producir una enzima llamda beta-glucocerebrosidasa, esta enzima es



activa en los lisosomas, que son estructuras de las células que actuan cono

centros de reciclaje.

La herencia de la enfermedad de gaucher es autosémica recesiva.

Los lisosomas utilizan enzimas digestivas para descomponer las sustancias toxicas,
digerir las bacterias que invaden la celula y reciclar los componentes desgastados
de las células. La beta glucocerebrosidasa descompone (metaboliza) una sustancia
grasa llamada glucocerebrosido (glucosilceramida) en sustancias mas simples que
pueden ser utilizadas por la célula, un azucar (glucosa) y una molécula de grasa
mas simple (ceramida) las mutaciones del GBA reducen o eliminan la actividad de
la beta-glucocerobrosidasa. Cuando no hay suficiente enzima el glucocerebrésido y
sustancias relacionadas pueden acumularse a niveles toxicos dentro de las células.
Los tejidos y 6rganos se dafian por la acumulacion anormal y el almacenamiento de

estas sustancias, causando las caracteristicas de la enfermedad de Gaucher.
Dx

DX clinico, se recomienda que en los pacientes con alteraciones hemtologicas,
vicerales, oseas y neurolégicas se considere la posibilidad de enfermedad de

Gaucher neuropatica

Dx de certez; diagnostico precoz de la enfermedad, para prevenir complicaciones
ireversibles, o el retraso en el crecimiento, debido a las complicaciones en la calidad

de vida.

En sospecha de Gaucher neuropatica, es recomendable iniciar el abordaje de
estudio con la determinacion enzimatica de B-glucocerebrosida en muestra de
sangre en papel filtro, en caso de detectar disminucién de la actividad, se debera
establecer el diagnostico de certeza mediante la determinacion enzimatica en

plasma, leucocitos, biopsia de tejidos o cultivo de fibroblastos.



El diagnostico se confirma cuando, en un paciente con manifestaciones clinicas
neuroldgicas asociadas a la enfermedad de gaucher, se documenta la ausencia o

disminucién de la actividad enzimatica por debajo del 15%.

Tx

Actualmente hay 2 tipos de tratamiento especificos principales; (1) reemplazo de la
enzima deficiente y (2) el tratamiento para medicamentos para reduccion de

sustrato.

e Tx de reemplazo enzimatico
o Se administra la enzima que es deficiente en la enfermedad, incluye
los medicamentos

» |miglucerasa

Velaglucerasa alfa

Taliglucerasa alfa
o Esta indicada para pacientes con enfermedad tipo 1 especialmente y
ciertos tipo 3
o Administracion
= Se realiza en la vena, 1 vez cada 2 semanas a una dosis alta,
pero, en algunos pacientes, el tratamiento se administra todas
las semanas a dosis medias o hasta 3 veces por semanas en
dosis bajas
e Ofros tx
o Trasplante de medula osa, puede revertir los efectos no neuroldgicos
de la enfermedad de gaucher tipo 1.
o Esplenectomia; es posible que se requiera cirugia para retirar el bazo
en raras ocasiones
o Cx para reemplazo de las articulaciones, en algunos casos se puede
requerir una Cx de reemplazo de las articulaciones para mejorar la
movilidad y la calidad de vida.

o Transfusiones de sangre, pueden se necesitadas en casos de anemia



o Medicamentos para la aliviar el dolor, indicados si hay crisis 6seas o
mucho dolor. A veces se necesita hacer un examen Illamado
gammagrafia osea para diferenciar entre una crisis osea y una

infeccion.

esperanza de vida

Tipo 1; los adultos pueden tener una vida normal con terapia de reemplazo

enzimatico.

Tipo 2; La mayoria de los nifios afectados muere antes de los 5 afios de edad.
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