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INTRODUCCIÓN

La enfermedad de Gaucher (EG), es un trastorno 
metabólico de depósito lisosomal por alteraciones 
genéticas, debido a la mutación del gen que codifica la 
beta-glucocerebrosidasa (GBA), la cual es responsable de 
realizar la hidrólisis intracelular del glucocerebrosido y 
otros esfingolípidos (1). La EG presenta heterogeneidad en 
sus manifestaciones clínicas, por lo que se han clasificado 
en tres tipos según la severidad y localización: tipo I es 
la forma más común, asociada con diferentes grados 
de anemia, trombocitopenia, hepatoesplenomegalia y 
compromiso óseo. Las formas tipo II y III tienen problemas 
neurológicos adicionales debido al compromiso primario 
del sistema nervioso central (1-3).
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RESUMEN
La enfermedad de Gaucher, es un trastorno autosómico recesivo de depósito lisosomal que se caracteriza por deficiencia de 
la beta-glucocerebrosidasa que lleva a la acumulación de glucosilceramida principalmente en células del sistema fagocítico 
mononuclear causando afectaciones sistémicas. Se presenta paciente varón de 20 años que cursa con dolor crónico en 
hipocondrio izquierdo con episodios de sangrados desde hace 3 años y sensación de alza térmica, al examen físico se 
identificó ictericia y esplenomegalia masiva, sin afectación neurológica. Como apoyo al diagnóstico se mostró osteoporosis 
severa, pancitopenia y como hallazgo inesperado la presencia de trombosis de vena porta con transformación cavernomatosa 
complicada con biliopatía portal simulando un tumor de klatskin, los estudios de médula y enzimáticos eran compatibles con 
enfermedad de Gaucher, por lo cual recibió tratamiento con imiglucerasa realizando seguimiento. Es un caso poco frecuente, 
de gran interés, heterogeneidad en sus manifestaciones clínicas e inéditas por su complicación, constituyendo un desafío llegar 
a su diagnóstico de esta enfermedad huérfana.
Palabras clave: Enfermedad de Gaucher; Glucosilceramidasa; Histiocitos (fuente: DeCS BIREME).

ABSTRACT
Gaucher disease is an autosomal recessive lysosomal storage disorder characterized by deficiency of beta-glucosidase that 
would lead to the accumulation of glucosylceramide mainly in cells of the mononuclear phagocytic system causing systemic 
effectations. We present a patient of twenty years who is suffering from chronic pain in the left hypochondrium with episodes of 
bleeding for 3 years and sensation of thermal rise, physical examination revealed jaundice and massive splenomegaly, without 
neurological involvement. Severe osteoporosis, pancytopenia, and the presence of portal vein thrombosis with cavernomatous 
transformation complicated by portal biliopathy simulating a klatskin tumor, marrow and enzymatic studies were compatible 
with Gaucher disease, were shown as unexpected findings. he received treatment with imiglucerase, following up. It is a rare 
case, of great interest, heterogeneity in its clinical manifestations and unpublished by its complication, constituting a challenge 
to reach its diagnosis of this orphan disease.
Keywords: Gaucher disease; Glucosylceramidase; Histiocytes (source: MeSH NLM).

 La EG se caracteriza por ser un trastorno panétnico 
con patrón de herencia autosómico recesivo. La 
prevalencia estimada de esta enfermedad en población 
judía Askenazi es de 1:450 habitantes (4). En el Perú 
esta prevalencia representa 1:100,000 habitantes con 
un promedio de 300 afectados del cual solo el 15% se 
llegan al diagnóstico definitivo (5). 

 
El déficit enzimático provoca acumulación en 

los lisosomas del sistema fagocitico-mononuclear 
(macrófagos), denominadas células de Gaucher 
que se encuentran depositadas en órganos 
como bazo, hígado, médula ósea y pulmones, 
dando un padecimiento progresivo, crónico y 
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multisistemico cuyas manifestaciones clínicas incluyen 
hepatoesplenomegalia, pancitopenia, retraso del 
crecimiento y enfermedad esquelética. El diagnóstico 
definitivo de la enfermedad de Gaucher se establece 
cuando se demuestra deficiencia en la actividad 
enzimática de la beta-glucocerebrosidasa, mientras 
que la presencia de células de Gaucher en biopsias 
de hígado, ganglio o médula ósea suelen aproximar al 
diagnóstico, pero no son mejores que la determinación 
de niveles enzimáticos (6).

Considerando que existen pocos casos reportados 
en el Perú sobre la Enfermedad de Gaucher tipo I (7), 
presentamos el siguiente caso.

CASOS CLÍNICO

Paciente varón de 20 años procedente del 
departamento de San Martín. Con antecedente 
patológicos desde hace 15 años con anemia y 
esplenomegalia recidivante, asociado en los últimos 
6 años hipertensión portal y várices esófago-gástricas 
controlada. Para la enfermedad actual refiere presentar 
desde hace 3 años de forma insidiosa y curso progresivo 
dolor tipo opresivo localizado en hipocondrio izquierdo 
no irradiado asociado a epistaxis y gingivorragia 
espontaneo que fueron aumentando en frecuencia.

Paciente posteriormente acude a hospital de su 
región por presentar disnea a moderados esfuerzos y 
persistencia de sangrado donde evidencian por ecografía 
abdominal Esplenomegalia y que en el transcurso de los 
días se asocia a ictericia de piel y mucosas, fiebre, acolia 
y mal estado general, acudiendo por sus propios medios 
para ampliar estudios a un hospital de nuestra capital.

Durante su ingreso al hospital se diagnostica 
anemia hemolítica crónica, pancitopenia, síndrome 

mielodisplásico, leucemia y esplenomegalia masiva 
por lo que es internado para ampliación de estudios 
y manejo médico. Paciente a la ectoscopia, talla baja 
para edad, deformidad en varo y facie infantil, en el 
examen físico: PA: 100/70 mmHg, FC: 76/minuto FR: 
18/minuto, talla: 1,52 cm. Paciente aparentemente 
regular estado general, nutrición e hidratación, 
ventila espontáneamente, piel y mucosas con ictericia 
++/+++, se precisa en examen cardiovascular ruidos 
cardiacos de buena intensidad, soplo holosistolico II/
VI en foco mitral. Al examen de abdomen se evidencia 
red venosa colateral, ruidos hidroaereos (+), abdomen 
prominente blando depresible doloroso a la palpación 
profunda, se palpa bazo a 10 cm por debajo del 
reborde costal izquierdo y espacio de traube ocupado. 
Al examen neurológico: no signos de alteración motora 
ni sensitivos, lúcido, orientado en tiempo, espacio y 
persona (LOTEP) Glasgow 15/15.

Dentro de los exámenes de laboratorio: Hb 7,6 g/
dl, Plaquetas 61 000/mm3, leucocitos 1470/mm3 (Tabla 
1). En densitometría ósea, marcada osteoporosis con 
riesgo alto de fractura (Tabla 2).

En el estudio de tomografía axial computarizada 
(TAC) de abdomen, además de la esplenomegalia, 
se encuentran hallazgos de hipotrofia hepática con 
signos de esteatosis con trombosis portal extrahepática 
asociada a cavernomatosis, vena esplénica dilatada, 
circulación colateral esplenorrenal y dilatación de 
la vena renal izquierda (Figuras 1 y 2) y árbol biliar 
sugestiva de tumor de klatskin. En ecografía se aprecia 
vías biliares intrahepaticas asociado a litiasis, eco 
doppler: porta de 10 mm sin flujo y presencia de 
circulación colateral en relación a cavernomatosis, 
además de calcificaciones en paredes de la porta 
extrahepática, bazo de 24x13 cm y estudio radiográfico 
sugerente con deformidad en matraz Erlenmeyer. 

Figura 1. Tomografía axial computarizada (TAC) de abdomen. Bazo con aumento de su tamaño con múltiples 
calcificaciones parenquimales (flecha negra). Hipotrofia hepática con marcados signos de esteatosis y cavernoma 
portal (flecha blanca).
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  Ante la posibilidad de esplenectomía se amplían 
estudios, descartándose síndrome mielodisplásico, 
Leucemia aguda y se sugiere enfermedad de Gaucher 
por presencia células multinucleadas con citoplasma 
espumoso en el aspirado de medula ósea. Por lo 
que sedescarta esplenectomía y se solicita estudios 
enzimáticos de beta glucocerebrosidasa. 

Durante su estancia hospitalaria recibe tratamiento 
sintomático y suplementos nutricionales hasta los 
resultados de prueba enzimática que resulto en valores 
positivo para EG. Finalmente se inicia tratamiento con 
terapia de reemplazo enzimático (Imiglucerasa). En 
los días posteriores al inicio del tratamiento paciente 

presenta evolución clínica favorable por lo que es 
dado de alta y con controles por consultorio para su 
seguimiento.

DISCUSIÓN

El caso pese a ser una enfermedad de depósito 
lisosomal más frecuente en determinadas etnias, en 
el Perú se registran alrededor de 300 casos llegando 
el 15% al diagnóstico definitivo (5), se destaca el caso 
debido a que se caracteriza por su heterogeneidad 
en cuanto sus manifestaciones clínicas, ya que al ser 
asintomáticas puede ser contraria a una forma severa 
que genere alta mortalidad (8), debido a que se reportan 

Tabla 2: Densitometria osea

DMO (g/cm2) T-Score Z-Score

Columna lumbar 1,182 -3,7 -3,7
Cuello fémur izquierdo 0,924 -2 -2,4
DMO: Densidad mineral ósea 0,456 -2,3 -2,3

Tabla 1. Pruebas de laboratorio y sus resultados.

Pruebas de Laboratorio
Resultados

25-Ene 8-Feb 15-Feb 7-Mar 21-Mar 2-Abr
Hemoglobina (g/dl) 8,2 7,6 9 12,4 13,8 15
Hematocrito (%) 25,7 23,6 30,5 46,4 46,6
Reticulocitos (%) 2,6
Leucocitos (U/mm3) 1 020 1 470 1 360 1 160 1 360 1 495
Plaquetas (U/mm3) 27 000 61 000 97 000 61 000 94 000 51 000

TP (seg.) 24,4 19,4 19,1
INR 1,96 1,66
TTP (seg.) 54,8

BT (mg/dL) 7,91 4,24 3,5

BD (mg/dL) 1,8 1,74 1,10

BI (mg/dL) 6,4 2,50 2,40

TGO (U/L) 87 106 57 79
TGP (U/L) 69 74 48 59
Fosfatasa alcalina (U/L) 181 263 287
DHL (UI/L) 2 003

Colesterol (mg/dL) 84
Triglicéridos (mg/dL) 57
HDL (mg/dL) 32
LDL (mg/dL) 46

HDL: Lipoproteína de alta densidad LDL: Lipoproteína de baja densidad TTP: Tiempo parcial de tromboplastina TP: Tiempo de protrombina
INR: Relación normalizada Internacional TGO: Transaminasa glutámico oxalacética  TGP: Transaminasa glutámico pirúvica DHL: Deshidrogenasa láctica
BT: Bilirrubina total BD: Bilirrubina directa BI: Bilirrubina indirecta
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pocos casos en Latinoamérica de adultos mayores 
recién diagnosticados con EG sin complicaciones por 
esta enfermedad.

Los estudios sobre la enfermedad de Gaucher tipo I 
tiene una forma de presentación clásica (6), lo cual se puede 
observar en el paciente, con visceromegalia, deformidad 
en matraz Erlenmeyer, anemia, plaquetopenia; 
como el signo de inicio fue esplenomegalia masiva 
así misma se objetiva en pacientes sintomáticos. La 
presentación inicial del paciente fue sangrado crónico, 
siendo la causa más común en esta enfermedad la 
trombocitopenia por secuestro esplénico el cual fue 
planteado al ingreso del hospital, no obstante, ante 
presentación de pancitopenia se plantearon múltiples 
diagnósticos diferenciales.

Existen muchas causas de esplenomegalia sin 
embargo pocas son las que llegan a ser masivas (9), el 
paciente presentaba funciones hepáticas conservadas 
pese a haber tenido más de 15 años de enfermedad. 
El diagnóstico diferencial para patologías malignas, 
infecciosas e inflamatorias no indicaban un patrón 
característico en el paciente, dejando solo enfermedades 
de causa infiltrativas como la enfermedad de Gaucher.

Uno de los puntos más importantes fue la sospecha 
de un colangiocarcinoma biliar o tumor de Klatskin, sin 
embargo, fue una complicación denominada biliopatía 
portal con el signo de pseudocolangiocarcinoma 
que simuló ser este tumor. Este proceso ocurre por 
una transformación de la vena porta que debido a la 
obstrucción venosa portal extrahepática culmino en 
cavernoma generando esta complicación inusual.

Las manifestaciones clínicas generalmente llevan 
de 3 semanas hasta 1 año en aparecer, estando en 
relación con lo que presentaba el paciente, el cual 
debido al cavernoma causó obstrucción de la vía 
biliar común por lo que se había sospechado en el 

colangiocarcinoma biliar (10), todo ello secundario a la 
enfermedad de Gaucher que infiltra el hígado como 
macrófagos sinusoidales los cuales estos pueden 
liberar enzimas lisosomales, citoquinas inflamatorias 
que pueden generar daño al tejido adyacente e 
inducir fibrosis; se ha sugerido que el acumulo del 
glucocerebrosido pueda obstruir la circulación 
sanguínea (11) lo cual explicaría la obstrucción venosa 
portal extrahepática, y la etiología de las varices 
esofágicas que presentaba el paciente desde hace 
años.

Otra de las complicaciones de la Enfermedad de 
Gaucher tipo 1, son el compromiso óseo (12), que las 
mismas van de osteopenias a osteonecrosis, sobre todo 
de cadera y hombros. Las fracturas y dolor óseo son 
menos frecuentes como un síntoma de presentación, 
pero llegará a ser una causa de morbilidad a largo plazo.

Esto sería otra sospecha clínica para validar una 
posible enfermedad de Gaucher por el estudio de 
densitometría ósea que marcaba un grado severo 
de osteoporosis; alteraciones cardiacas como la 
calcificación valvular genera estenosis mitral a 
largo plazo. La esteatosis hepática con signos de 
trombosis portal relacionada con estos depósitos se 
presenta generalmente como áreas hipodensas y de 
predominio en la periferia del hígado, que pueden 
causar estrechamiento de las venas, esto explicaría los 
hallazgos realizados por tomografía y ecografía.

Debido a estudios de aspirado de medula ósea, 
citometría y cariotipo se llega a descartar otras 
enfermedades y difiere la posible esplenectomía 
en el paciente dejando la sospecha de EG, ya que 
estudios demuestran que los pacientes sometidos a 
esplenectomía tienden a un mayor deterioro óseo 
debido a un aumento del sustrato no degradado a 
nivel del hueso y mayor infiltración de estas células en 
el hígado u órganos predilectos (12).

Figura 2. Vena mesentérica superior, vena esplénica dilatada con presencia de algunas calcificaciones y venas de 
la vesícula biliar (flecha negra). Presencia de shunt esplenorrenal izquierda con marcada dilatación de vena renal 
(flecha blanca).
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Diversos estudios sugieren realizar biomarcadores 
como actividad de quitotriasidasa y CCL-18 para evaluar 
la situación basal del paciente y el estudio genético (12,13) 
pese a ello solo se pudo realizar la determinación de 
la actividad enzimática de la beta-glucocebrosidasa el 
cual es indispensable para su diagnóstico, con valores 
positivos, además del estudio de aspirado medular que 
marcaba una sospecha de EG.

A modo de conclusión como se dijo al principio 
la EG por su heterogeneidad requiere una 
valoración individualizada y guías en el tratamiento 
considerándose relevantes: la edad al diagnóstico, 
anemia, trombocitopenia, hemorragias, aumento de 
volumen hepático y esplenomegalia masiva, dolor 
óseo, manifestaciones neurológicas e infiltración de 
la médula ósea. Sin embargo no esperábamos que 
llegue a una formación de cavernoma y mucho menos 
su complicación como es la biliopatía portal que 
mimetizó a un colangiocarcinoma del cual lo hace aún 
más inédito permitiendo evaluar al paciente de manera 
más detallada, pese a ello se llevó a la elección del 
tratamiento con terapia de enzimática sustitutiva con 
Imiglucerasa debido a una buena respuesta y mejoría 
clínica, la administración de bifosfonatos para mejorar 
la densidad ósea, el seguimiento del tratamiento de 
terapia de reemplazo y control de la hipertensión portal 
llevaría al paciente a un pronóstico favorable (10-15).
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RESUMEN
La hepatitis isquémica es una entidad infrecuente en la práctica clínica diaria con una prevalencia de 0,16 a 0,5% entre los 
pacientes admitidos en unidad de cuidados críticos, asociado a una mortalidad aproximada en el 60% de los casos. Esta 
hepatopatía se caracteriza por un incremento rápido y marcado (más de 20 veces el valor normal) del nivel de transaminasas 
secundario a una hipoperfusión hepática severa y persistente ocasionada por múltiples etiologías, que puede ser transitoria 
de identificarse y tratar la causa desencadenante oportunamente. A continuación presentamos el caso de un paciente adulto 
mayor con un cuadro clínico, epidemiológico y bioquímico compatible con hepatitis isquémica secundario a disfunción 
cardiaca severa.
Palabras clave: Hepatitis; Isquemia; Transaminasas (fuente: DeCS BIREME).

ABSTRACT
Ischemic Hepatitis is an uncommon entity in daily clinical practice with a prevalence of 0.16 to 0.5% among patients 
admitted to a critical care unit, associated with an approximate 60% mortality rate. This liver disease is characterized by a 
rapid and marked increase (more than 20 times the normal value) of the level of transaminases secondary to a severe and 
persistent hepatic hypoperfusion caused by multiple etiologies, which may be transient when the triggering cause is timely 
identified and appropiately treated. The case of an elderly adult patient with a clinical, epidemiological and biochemical 
profile compatible with ischemic hepatitis secondary to severe cardiac dysfunction is presented below.
Keywords: Hepatitis; Ischemia; Transaminases (source: MeSH NLM).

INTRODUCCIÓN

La hepatitis isquémica, hepatitis hipóxica o hígado de 
shock se define por el incremento brusco y significativo 
pero transitorio de los niveles séricos de transaminasas 
sobre los valores normales ocasionado por una 
hipoperfusión hepática severa con la exclusión de otras 
etiologías como infecciones por virus hepatotropos y la 
injuria hepática por drogas (1). La hepatitis isquémica 
se presenta aproximadamente en 2 de cada 1000 
admisiones hospitalarias, en 2,5 de cada 100 pacientes 
en una unidad de cuidados intensivos y en 4 de cada 
10 pacientes con elevación de transaminasas sobre 20 
veces el nivel normal (2). Los pacientes críticamente 
enfermos con arresto cardiaco (78%) o sepsis severa 
(23%) están más predispuestos a esta condición (3). 

La mortalidad se encuentra alrededor del 60%, 
pero esta puede disminuir al corregir la causa 
desencadenante de forma oportuna y de ofrecer un 
soporte hemodinámico intensivo las primeras 72 
horas (3,4). Sin embargo a pesar de instaurar una terapia 

adecuada el pronóstico de sobrevida a corto y mediano 
plazo es bajo, siendo un factor de mal pronóstico la 
presencia de ictericia (5).

A continuación presentamos un caso compatible con 
dicha entidad, que permitirá reconocer los factores más 
importantes asociados a su desarrollo, la severidad y el 
pronóstico adverso que puede presentar. Este reporte 
de caso sería el primero con esta condición registrado 
en nuestro país. 

CASO CLÍNICO

Paciente varón de 76 años evaluado en la sala de 
emergencia del hospital debido a pérdida súbita del 
nivel de conciencia ocurrido aproximadamente 30 
minutos previos a la admisión hospitalaria.  Al examen 
físico se identificó presión arterial de 90/60 mmHg, 
frecuencia cardiaca auscultada de 28 latidos/minuto 
con ritmo irregular, frecuencia respiratoria de 26 
respiraciones/minuto, saturación digital de oxígeno de 
86% a FiO2 0,2 litros. Además se identificó ingurgitación 


