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Resumen

Descripcion del caso: Varén de 14 afios sin antecedentes de interés, sin consumo de téxicos, realiza deporte.
Consult6 por adenopatiainguinal derecha, que habia aumentado |levemente de tamafio, no dolorosa, sin fiebre
y sin otros sintomas. Negaba rel aciones sexuales de riesgo. No otras adenopatias. Se descartaron causas
infecciosas, y tras resultado de exploraciones complementarias, se derivd a medicinainterna para continuar
estudio.

Exploracion y pruebas complementarias. Constantes normales. Abdomen normal, no doloroso ala pal pacion.
Adenopatiainguina derecha, impresiona de reactiva. Resto sin interés. Analiticanormal, salvo
hipotiroidismo subclinico y alteracion de perfil hepatico (aumento de transaminasas, bilirrubina normal).
Serologias y autoinmunidad negativas. Ecografiainguinal: adenopatia 18 mm con realizacion de PAAF.
Ecografia abdominal: esteatosis hepética. Biopsia hepética: compatible con enfermedad de depdsito tipo
glucogenosis.

Juicio clinico: Enfermedad de depdsito tipo glucogenosis.

Diagnostico diferencial: Alcohol, cirrosis, hepatitis viricas y autoinmunes, esteatosis, farmacos y toxicos,
obstruccion de laviabiliar, enfermedades por depdsito de sustanciasy causas extrahepaticas (celiaquia,
hemdlisis, hipotiroidismo, sarcoidosis, neoplasias).

Comentario final: El glucégeno es una molécula generada para almacenar glucosa en las células animales.
Generalmente, los defectos en el metabolismo de glucdgeno hacen que se acumule en los tejidos, por gemplo
higado, musculo o corazén. Se trata de una patol ogia heredada como rasgo recesivo autosomico, con una
frecuencia global de alrededor de 1 de cada 20.000 nacidos vivos. Las glucogenosis hepaticas especificas
cursan principalmente hepatomegalia e hipoglucemia, ademas pueden cursar con nefromegalia,
sintomatologia muscular y ateraciones analiticas. Existen distintos tipos, |os mas frecuentes en la edad
infantil son: tipo | (por déficit de glucosa-6-fosfatasa, dentro de la cual se distinguen dos subgrupos), €l tipo
I11 (por déficit de enzima desramificante), €l tipo I X (por déficit de fosforilasa cinasa hepética). El
tratamiento actualmente se basa en la prevencién de hipoglucemiasy el control. En el momento actual, el
paciente se encuentra pendiente de filiacion y de estudio por parte del servicio de genética médica.

Bibliografia


https://www.elsevier.es/semergen

1. Fauci AS, Hauser SL, Longo DL, Jameson JL, Loscalzo J. Harrison, Principios de Medicina Interna,
182 ed. México DF. Mc Graw-Hill/interamericana de Esparia, 2012.

Palabras clave: Transaminasas. Esteatosis. Glucogenosis.

1138-3593 / © 2016 Sociedad Espafiola de Médicos de Atencion Primaria (SEMERGEN). Publicado por Elsevier Espafia, S.L.U. Todos los
derechos reservados.



