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NOTAS CLINICAS 

UN CASO DE ENFERMEDAD DE GAUCHER 

M. JIMÉNEJZ CASADO, L. LoRENTE y R. FONTES. 

CHmca de ?-.'uestra Señora de la Concepción. 
Instituto de InYestigaciones CHnicas y Médicas. 

Dada la extrema rareza de esta enfermedad 
nos ha parecido de interés presentar este caso 
que, durante su ingreso en nuestro Servicio, fué 
estudiado bastante detenidamente y que prcs<'P­
taca un cuadro sumamente completo de esta li­
poidosis. 

El 10 de agosto del pasado año ingresó el niño F. ｾ ｌ＠ O .. 
de cinco años de edad, ref iriéndonos su madre la s1guiE'n· 
te historia: 

::\ac1ó de parto normal y se alimentó con lactancia 
materna hasta la edad de un año. A los cuai'enta-cin­
cuenta días de edad comenzó a tener baches <liarre1cos 
con \'ar ias deposiciones diarias, de color \'et·doso, mez­
cladas con abundante moco, pero sin sangre. Esta alte­
ración duraba unos días, presentando a continuación de­
posiciones normales. Aproximadamente a los siete me­
ses de edad empezó a tener, ya de forma constante, ＼Ａｾ ﾭ

posiciones blandas, en número de 4-5 al día, abundante-< 
de color amarillo verdoso y de muy ma l olor. Cuando le 
fueron añadiendo otros alimentos a la dieta fueron to­
ma ndo un tono blanco amarillento y aspecto gra so, como 
d e ma silla. Por esta época los padres le nota ron que el 
vientre aumentaba de tamaño. El niño c recía poco y es­
taba muy delgado, sin que nunca aquejara dolores abdo­
minales ni ninguna otra molestia. 

A los tres años observaron que el niño veía m al los ob­
jetos lejanos, y sobre todo que en cuanto anochecía deja­
ba de ver. Fue tratado con vitamina A, con lo que des­
aparecieron estos síntomas, habiendo tenido que persis­
tir con dicho tratamiento, pues al abandonarlo r eapare­
cia la hemeralopia. 

Los antecedentes personales no demostraban más que 
una tendencia a infecciones agudas respiratorias. Los fa­
miliares carecían de interés, teniendo dos hermanos en 
absoluto sanos y sin que en la familia hubiera habido 
ningún caso similar. 

Con esta historia de diarreas a partir casi del naci­
miento, hmchazón de vientre y síntomas carenc iales, la 
primera impresión era la de tratarse de una esteatorrea 
infantil con fenómenos de repercusión, pero ya la explo­
r ación física orientó hacia su verdadero diagnóstico. 

Se trataba de un niño muy mal desarrollado para su 
edad, de talla muy corta, delgado, con turricefalia y ojos 
hundidos. Presentaba una coloración de piel moreno­
amarillenta, siendo buena la de las mucosas. Pinguécula 
en ambos ojos. 

La respiración era bucal, sin que se hallaran signos pa­
tológicos a la auscultación. Igualmente la auscultación 
cardiaca y tensión arterial eran normales. Lo más inte­
r esante de su exploración, junto al aspecto general, ra­
dicaba en el abdomen. Este aparecía globuloso a la ins­
pección. El hígado estaba aumentado unos cinco trave­
ses de dedo, continuándose su reborde hasta palparse 
tres traveses por debajo de arco costal izquierdo. El bor­
de era duro y la superficie dura y homogénea. El bazo 
también estaba muy aumentado, lleg ando casi a linea 
umbilical, de la misma consistencia y homogeneidad que 
el higado. No habla ascitis. La exploración del sistema 
nervioso era negativa. 

El cuadro hepatoesplénico ocupaba ahora el . 
plano, y su naturaleza, en apariencia congén·t Ptuner 
asociación a trastornos <le desanollo nos h

1 a, Y su 
· d · t t ' IZo pensa mme 1a amen e en una enfermedad del llam d r 

de las tesaurismosis, y en este sentido ｯｲｩ･ｮｾ＠ 0 grupo 
exploraciones auxiliares. amos las 

La sangre pet·iférica era normal. sin que exist1· 11 · d ¡ · 1 · · eran en e a s1gnos e uperesp ema (no anemia; leucocitos 81 . 
plaquetas normales). En la orina no había ｡ｬｴ･ｲＧＮﾷｾ＠
La punción esternal fue <lcfínili\'a para el ､ｩ｡ｾｾｯｴｮ･ｳＮ＠
Se tr.ataba de una mtlctula ｾｾｷ｡ｳ｡Ｌ＠ C'on poca ｧｲ｡ｾ＠ d:

1
:. 

lulandad medta y megacanoc1tos proporcionados 1 · d E ·· 8 5t· nos mma UI'OS. 1 recuento ctifercnC'ial conser\"aba unas 
p.roporc10nes normales ｾｮｴｲ｣＠ las :<erics blanca, roJa y r¡. 

ｴｾ｣ｵｬ｡ｲＬ＠ con solamente hgcm eosinofilia como dato pos¡. 
tt\'o. Pe1:o todas las preparaciOnes mostraban la ｩｭＭ｡ｾ￳ｮ＠
de la medula por unas .e(olu.las histiocitmias ｭｵｹｾﾷ＠
des. cargadas ele matcnnl hp01cleo, que por su morfol<>­
gia y estructura se filian con absoluta ｳｾｧｵｲｩ､｡､＠ con:o 
células de Gauchel· (doctor ｾ＠ \:'\I'JH;¡; F.n ns) Ｈｦ￭ｧｾＮ＠ 1 n' 

Para completar su rsltHlio !'t' clet!'nninaron lipidos to­
tales en varias ocasiones, siendo las l"ifms absolutamen. 
te normales rS!íO-!I'lO mg. por 1001. as! C'omo las fracc1G­

nes (colesterina. 220 total: ¡:¡:; u;tt>rifica<la y 6.i libre 
También ｾ＠ pmdicó .una r.ti!Ta clt• glucemia que ftre 
1gualmente normal. L ·ts fli'Ul'has rlp funelón hepática 
tampoco mostraban altemr.ión. 

Se lleYó a enbo un estudio ｭ､ＱＰｬ￳ｧｾ｣ｯ＠ del esque!. 
En la radiognfi 1 d , r H to , t tt 1 ·r 
verticahzacJón con aumcnlu tic la :s11la . .h;n la de péllt> 
se ve una asimet ría de ambos fémures, mostrando el de· 
recho atrofia de la esponjosa con ensanchamiento de la 
metáfisís y del cuello, con ir regularidad ma.·cada de la 
cor t ical. En la de rodillas también se aprecian trastor· 
nos de la osificación. E ste aspecto de los huesos condujo 
a estudiar calcio, fósforo y fosfatasa alcalina, que die· 
ron cifras normales (10,4. y 4,6 mg. y 14,2 unidades, res· 
p ectiva mente) . 

Los catarros frecuentes que señalaba la historia y la 
conocida existencia en esta enfermedad de una neumo· 
patía especial, por infi ltración del pulmón, nos hizo es· 
tudia r radiográficamente este órgano, deparándonos una 
imagen totalmente superponible a las que encontramos 
en las descripciones clásicas de la enfermedad. Existe en 
todo el parénquima pulmona r una reticulación muy fina 
que a primera vista recuerda a la imagen de la tubercu· 
losis miliar o a la de la hemosíderosis, pero que con más 
atención puede diferenc iarse cla ramente de ellas por su 
aspec to en pana l, correspondiendo más la imagen a mul· 
tiples a lveolectasías que a siembra nodular. 

E l n iño fue entonces tratado sintomáticamente Clln 

complejo v itamínico y continuamos viéndole periódicl· 
l• · hall mente, sin que su estado gener al n i cuadro e tmco · 

cambiado esencialmente. 

DISCUSIÓN. 

Pocas consideraciones podemos hacer ｲ･ｳｾ ﾷ＠
to al diagnóstico de este caso, aue gracias ｰｲｬｾ Ｚ＠
cipalmente al estudio de la ｭ ￩ ､ｾｬ｡＠ ósea ｦＬ ｾ･｣ｾｳｩ＠
solutamente indudable, concurriendo en e Jos 
todos los síntomas y signos señalados enN 1• 

trabajos clásicos de GAUCIIER, ANDERSOte a 
TANHAUSER. Nos interesa resaltar ｳｯｬ｡ｲｮ･ｾｮ｡ｲ Ｎ＠
este respecto el aspecto radiográfico pulrn con­
que pocas veces puede ser tan típico, Y que 
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. ecordar para evitar posibles confusiones 
Ｑﾷﾡ･ｮｾ＠ rágenes muy similares de otras enferme­
con Hn 
､｡ｾＺｾﾷ＠

1
·mportante parece revisar someramente 

:uas , . h · etiológicos y patogemcos, que an cam-
､ｾｴ､ｯｳ＠ parcialmente en los últimos años el con-
bJao d d to de esta enferme a . 
｣･ｾ＠ etiología continúa siendo desconocida y no 

demos ir más allá de decir que tiene carácter 
fOnstitucional y familiar (ANDERS:JN señaló una 
ｾｯｭｩｬｩ｡＠ en que siete hermanas, la abuela mater­
aa y dos hermanas suyas padecieron la enferme­
ｾ｡､ＩＬ＠ pero no hereditaria, al menos sin patrón 
determinado. Actualmente hay que considerar­
la dentro del grupo, tan en boga, de los "inborn 

Fig. l. 

errors of metabolism" (errores congénitos del 
ｭ･ｾ｢ｯ ｬｩｳｭｯＩ Ｌ＠ sin que se sepa bien a través de 
que trastorno enzimático puede realizarse. 
ｾ･ｮ･ｲ｡ｬｭ･ｮｴ･＠ esta enfermedad se ha conside­

ｾ｡ＱＮＰ＠ como un trastorno generalizado del meta-
ｾｯｩｳｭｯ＠ q d . mal d uc con uce al almacenamiento anor-
enfe e la grasa. Sin embargo, este concepto de 
1., ermedad de depósito se encuentra actualmen­
t.tnr ·--hace evision, pues existen algunos datos que 
del n len.sar ｾ￡ｳ＠ bien en una sobreproducción 
el ｳｾｾ＠ erial c_Itoplasmático de estas células por 
ro dep ｾｾ＠ rcbculoendotelial que en un verdade­
Efecti osito o almacenamiento en las mismas. 
ｬｬｬ･ｴ｡｢ｾｾｭ･ｮｴ･Ｌ＠ es extraño que en un trastorno 
aurnent Ico Ｎｧ･ｮ･ｲ｡ｬｩｾ｡､ｯ＠ de los lípidos no exista 
de sus ｾｲ＠ nt ｾｉｴ･ｲ｡｣ｩ￳ｮ＠ alguna de la lipemia ni 
descritos )acciones .. (normales en todos los casos 
lllaterial ·. ｔ｡ｾ｢ｩ･ｬＺＱ＠ llama la ｡ｴ･ｮ｣ｩｾｮＮ＠ que. este 
llláfilo Citoplasmico no sea sudanofllo m os-

corno lo son las restantes células con de-

pósito de grasa, y en el mismo sentido habla el 
ｱｾ･＠ nunca se haya podido encontrar este mate­
na! en la sangre ni orina de estos sujetos. 

Los estudios de ULZlVIAN demostraron tras el 
｡ｮｾｬｩｳｩｳ＠ de la sustancia extraída de ｢｡ｺｯｾ＠ opera­
tonos, que se trataba de un cerebrósido, al que 
ｬｬ｡ｾ￳＠ ｫ･ｾ｡ｳｩｮ｡Ｌ＠ compuesto por esfingosina, áci­
do hgnocerico y una hexosa (galactosa y a veces 
glucosa). Esta fracción lipídica estaría firme­
mente unida a una entidad química mucho ma­
yor ･ｾ＠ la que participaría un complejo proteico 
que viene a corresponder a un 38 por 100 del 
material citoplásmico. 

Modernos estudios de DE MARSH y K.AuTZ con 
el ultramiscroscopio han arrojado bastante luz 

Fig. 2. 

sobre la estructura íntima de este material y del 
conjunto celular. Estos autores encuentran que­
el protoplasma está surcaáo de fibrillas. Cada 
una de estas fibrillas está limitada por una sola 
membrana densa que contiene una matriz ho­
mogénea en que se embeben subunidades trabe­
culares que por sus caracteres ópticos parecen 
corresponder a la kerasina pura. En ninguna 
otra célula se encuentran fibrillas similares y 
ello lleva a la demostración de que el soporte 
proteico al que se une no es tampoco un compo­
nente de la célula normal, como había supuesto 
ULZMAN. 

El estudio de la membrana citoplásmica tam-
bién reviste sumo interés, pues se ven en esta 
zona límite de la célula múltiples vesiculitas 
cuyo significado es sin duda el de elementos de 
transporte activo a través de la membrana. Ello 
también inclina a estos autores a atacar la hi­
pótesis del depósito graso, pensando que estas 

.. 

• 

" ' 

• 



140 REVISTA CLINICA ESPAÑOLA 
30 libril¡&ss 

células son más probablemente productoras que 
almacenadoras de la kerasina. 

En este punto permanecen hoy nuestros cono­
cimientos sobre esta apasionante enfermedad, 
cuajada aún de misterios. Quizá la arribada de 
los isótopos radiactivos, y con ellos la posibili­
dad de un estudio metabólico más fino por me­
dio de productos "marcados", pueda colatorar 
a despejar pronto muchas de estas incógnitas. 
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DOS CASOS DE ATROFIA CEREBEL8SA 
NO FAMILIAR CON LAS CARACTERISTI­
CAS CLINICAS DE LA ENFERMEDAD DE 

FRIEDREICH 

A. Gll\IEXO ALA\'A y E . ｍａｒｔￍｾｅｚ＠ PASTOR. 

Gran H ospital de la Beneftct"n<·ia Geneml del Estntlo. 
ｾｦ｡､ｲｩ､ Ｎ＠

SerYicio de Xeurocirugia (Doctor S. OHH•oon 1. 

Nos referimos en esta comunicación a dos ca­
sos de atrofia cerebelosa, de curso lento y pro­
gresivo, clínicamente muy semejantes. 

Prescindiendo de las atrofias cerebelosas con­
secutivas a lesiones vasculares, infecciosas o a 
una esclerosis en placas, podemos dividir las de­
generaciones más o menos sistematizadas que 
afectan al cerebelo en dos grandes capítulos. 

El primero, corresponde a las atrofias cerebe­
losas que acompañan al amplio grupo de las en­
fermedades heredo-degenerativas, síndromes de 
FRIEDREICH, P. MARIE, STRUMPELL-LoRRAIN y 
Roussv-LEVY, cuyo parentesco y asociación con 
otros síndromes degenerativos (enfermedad de 
CHARCOT, DEJERINE-SOTTAS y CHARCOT-MARIE­
TOOTH) han sido extensamente estudiadas en 
1948 por VAN BOGAERT, VAN LEEUVEN, FRAN­
CESCHETTI y .KLEIN, y entre nosotros por BARRA­
QUER BORDAS en 1955. En este mismo grupo cabe 
introducir la disinergia cerebelosa mioclónica de 
RAMSAv-HUNT, cuyas formas transmisibles con 
herencia dominante han sido estudiadas por 
FRANCESCHETTI y cols. en 1954. 

En general todos estos síndromes, y refirién­
donos especialmente al de FREIDREICH, se ma­
nifiestan en edad más bien temprana, con ca­
racteres variables de herencia familiar, malfor­
maciones congénitas de las extremidades y afec­
tación de los órganos óptico, auditivo y car­
díaco. 

En el segundo capítulo se incluyen las atro­
fias cerebelosas puras, cuyas primeras observa­
ciones están descritas por A. THOMAS en el año 

1900, y cuya asociación a otras de en . 
del tronco cerebral fué completadag p ･ｲｾ｣ｩｯｮ･ｳ＠
bajos de DEJERINE, LEJONNE ｌＧｈｅｒｾ＿ｲ＠ os tra. 
H ' ' n1ITTE '' G OLMES, as1 como por P. MARIE Foi J · 

JOUANINE, que en el año 1922 ､ｾｳ｣ｲｩ｢ｾ＠ Y ALA. 
atrofias de predominio vermiano. Ieron las 

Este tipo de atrofias puede present 
como formas idiopáticas, ya como cons arse Ya 
d d . ecuencia e procesos e senescencia, ya relacionad 
diversos procesos que detallaremos má!s cdon 
lan te. a e. 

En g
1
eneraldson 

1
cuadros cuxa época de comien­

ｺｾ＠ sue e ron ｡ｾＬ＠ as cercamas de los cuarenta 
anos, de evolucwn kntamcnte progresiva y · 

. . t . , . Stn 
ｲ･ｭｾｳｷｮ･ｳＬ＠ c.on a. ax1a mas m tensa en el tronco 
Y. miembros mfenores ｱｾ･＠ en los superiores. El 
mstagmus y las alteraciones de la palabra son 
poco fre.cuentcs, y anaton:o¡1atológicamente se 

｣｡ｲ｡ｾｴ･ｮｾｮ＠ por una ｡ｴｲｯｦＱｾ＠ del vermis y de los 
hem1sfer10s, con una selectiva afectación de las 
células de PURIGX.TE. 

Estas atrofias pueden ser la concecuencia de 
lesiones similares en el hemisferio cerebral con­
tralateral, como es frecuente com11robar en las 
cncefalopatías infantiles. 

E xiste una atrofia senil, que puede traducir­
se en una sintomalología clínica ccrebelosa. o 
transcurrir absolutamente asintomática. Este 
hecho, va citado por Buw en 1907, fué compro­
bado por HII.LI::R ( 1 n 11 ) ('f1 una paciente falk· 
cida a los ciento t n·s años 

PARKER y KERNOHAM (1933), además de la 
etiología virásica, admiten que la atrofia cere­
helosa del adulto puede guardar cierta relación 
con el alcoholismo, si bien observan la despro· 
porcién entre el número de alcohólicos crónicos 
y la relativa rareza de aparición de las atrofias 
cerebelosas, hecho que COURVILLE y FRIEDl\lAX 
han vuelto a poner de manifiesto en 1940. 

SKILLIKORN y ROMANO, MJCHAEL y MERRIT 
(1940), así como CHODOFF, AUTH y ｔ ｏｕ ｐ｟ｉ ｾ＠

(1956), vuelven a invocar el papel del alco_h?IIs· 
mo, que para MvERS y CoURVILLE Ｈ ＱＹｾＴＩ＠ ongma· 
ría lesiones cerebelosas muy semeJantes. a las 
producidas experimentalmente por ｡ｮｯｸＱｾＬ＠ Ｎ ･ｾ ﾭ
pecialmente cuando oxiste asociado un def¡cil 
nutritivo. ¡ 

VICTOR y ADAMS, por su parte, ｭｩｮｩｭｩｺｾｮ＠ 8 

importancia etiológica del alcoholismo e .mvo· 
can el factor h ereditario en estas afeccwnes: 
factor sobre el que ya insistieron RrcHTER ) 

AKELAITIS en 1938. 
• 1 · ¡ ca u· GREENFIELD, en 1954, admite mu tlp es fas 

sas que pueden ser r elacionadas con las atro ｾｮ ﾷ＠
cerebelosas: Carcinomatosis ･ｸｴ ｲ｡｣Ｎｲ｡ｮ ･｡ｬ･ｾＬ＠ lis· 
teritis crónicas, sífilis, tuberculosis! ｡ｊｾｯ＠ ｴｾ｡ｳﾷ＠
mo, traumatismos craneales, insolacwne 'te ,.1• 
tornos endocrinos, deficiencias en el apor rner· 
tamínico e intoxicaciones por el plomo Y 
curio. . rnatosis 

Las atrofias consecutivas a carcmo ｂｒａｬｾﾷ＠
extracraneales, descritas por DoWNIE, ｾﾷ＠ etdte· 
WILKINSON BERTRAND GODET-GUILLAI" ' s ová· 

' ' · rna ra, pueden ser originadas por carcmo 


