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ENFERMEDADES DE GAUCHER y NIEMANN PICK
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Introdu('clón:

Las similaridades clínicas y etiopatogénicas entre las enfermeda_
des de Gaucher y Niemann Pick han hecho que ambas sean estudiadas
en conjunto señalando más bién las diferencias que las semejanzas. El
€!'tudio de un caso clínico nos ha impulsado a llevar a cabo una revi­
:.ión general de este problema. ya que estas enfermedades no son ntuy
frecuentes pero se prestan para demostrar en forma muy ilustrativa lao;
alteraciones histocitológicas que son causa y consecuencia de la enfer·
.:"!edad.

EnfE"rmf"dad dt> Gaueher:

Enfermedad a menudo CamiHar. pero cuya manera de hcredarse
permanece incierta. La enfermedad por 10 gzneral aparece en la infan_
da pero también en la juventud y en la edad adulta. No es incompati­
hle con una larga sobrevida. Morgans (6) menciona un caso en que
~t diagnóstico fué hecho a los 67 años de ed3.d. En la serie mencion!da
por \Vintrabe (8) de 71 ca.sos, el diagnóstico se hizo antes del octavo
año de edad en el 56% de los casos. Se menciona la mayor frecuellcia
ron que aparece la enfermedad entre los judios, sin que sea exclu....ivll
de esta raza.

~lntomatoloJ{fa:

Los hechos más importantes y frecuentes son la esplen:>megalia,
que puede ser notable, hasta producir aumento de volumen del abdo
men y sensación de pesantez debido a su considerable tamaño. La he
patomegalia seria frecuente y no de mucho menor importancia que la es
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JJlenomegalia según algunos autores (3) aunque según Wintrobe (8)
ps un signo tardío. Hay tendencia a las hemorragias en las encias. En
ccrea de un 70o/t: de los casos se observa una pigmentación pardusca
de la piel. Puede haber dolores óseos debido a la invasión del esqueleto
por las células de Gaucher. La presencia de pingUéculas es especialmen.
t~ frecuente en la enfermedad y el estado general está conservado en
la mayoria de los casos. Los haJlazgos hematológicos más constantes
~on los siguientes: anemia ligera o de grado mediano, de tipo normo_
crómico y sin evidencias de hemoJisis, leucopenia con Jinfocitosis y
trombopenia d~ grado variable. La colesterolemia es normal.

Tanto en el bazo como en la médula ósea se pueden observar las
células de Gaucher Que se caracterizan por su gran tamaño (30, 50 y
aún SO-micrones) por poseer uno o varios pequeños n(¡c1eos por lo ge.
neral de posición excéntrica y cuyo citoplasma es abundante y está
lleno de pequeñas fibrillas que le dan el aspecto de papel machacado.
Entre las fibrillas citoplasmáticas se acumula la kerasifl8. un lipoide d~

estructura eompleja.

Enrerm{"dadr~ <Ir Xlrmann PI('k:

Es una condición similar a la enfermedad de Gaucher. Sólo se ob­
serva en la infancia y tiene mayor tendencia a aparecer entre los ju­
üios que el GauchE'r, hay un predominio en el sexo femenino y los he­
c~hos más importante son hepatoesplenomegalia. pérdida de peso, tras~

1ornos digestivos, palidez cérea y detención del desarrollo mental. Los
hallazgos hematológicos son similares a los encontrados en la enfer­
medad de Gaucher ron anemia. leucopenia y trombopenia. El colesterol
!-anguineo puede estar aumentado. La enfermedad sigue un curso má~

rápido que la de Gaucher y el compromiso del estado general es la eta­
r. a final casi obligada.

En la médula ósea y el bazo se encuentran las células de Nie_
mann Pick, que son grandes, con un diámetro promedio de 40 micro­
nes, con uno o dos núcleos pequeños y con un citoplasma claro, forma­
eh por múltipies y pequeñas vacuolas cargadas de lipoides. Desde lm.'­
g, J, el compromiso del organismo por estas células es difuso y a 111
ilutopsia se encuentran en todos los órganos.

Los hechos más importantes que diferencian ambas afecciones
rnn la casi exclusividad Qn la primera infancia en el Niemann Pick lo
mismo que su curso más rápido y ya en el aspecto citológico detallado.
el hecho de que el cit~plasma de las céculas de Gaucher es HbriHar.
mientras que el dc las células de Niemann Pick está formada por pe..
queñas vacuolas.

El diagnóstico preciso de ambas afecciones se realiz::l por medio
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,:e la punc;ón esplénica o de la médula ósea. Esta última ha venido
.1 practicarsc con más frecuencia últimamente, J.·a que carece de los pe"
lIgrcs que tiene la punción ciega del bazo.

En el terreno puramente clínico, las afecciones que pueden exi.
:-:ir un diagnóstico diferencial serían la leucemia mieloide crónica, Id
:t.etaplasia mieloide. la malaria crónica. la esplcnomegalia .~iop¡itica y
,·casionalmente la enfermedad de Hodgkin.

'J R.\T.\MIEXTO:

Es puramente sintomático. La esplcnectomia puede prncticars~

lon resultados transitorios.

C.\SO ('I.IXICO:

M.E.U.D. de s('xo femenino, raza hlt'nca, de 2 años ~. :; n1(.'1;C5 d"
t'uad. Procedente de San l\figucl de Desamparados.

La paciente ingresó a la sección de Pediatría del Hospital San
Juan de Dios el 26 deo :"Iayo de 1953 COn el diagnóstico provisional de
f.:.¡mor dp. Wiims. AntecedentC's mérbidos:
Antecedentes familiares: La niña tiene ambos paaI..?s v;vos y 4 her·
manos mayores de 7, 10, 11 y doce año:,:: respectivamente. En !lingunu
ce estos parientes se hJ encontrado signos o síntomas que sugieri.:n la
enfermedad.

¡\XA:\IXF.SIS:

Desde hace un af;o los padres de la nll1a han notado que le esta
<'Tedendo un tumor en el abdomen, y que aparentern.ente ha comenzado
R enf]flquecer y a hir.chársele los pies.

EX,\ "EX F1~ICO;

Niña en r ~gubr estado nutritivo, que no daba apariencia d<:!
('star gra"cmcnt' enferma, con paHdez discrcta pero franca de piel V
mucosas. Pulso 105 por minuto, afebril. Pnlidez franca aunque no in­
t('nHa de conjuntiva ocular. ligero catarro nasal, boca con mucosas pá­
'idas, cuello sin alteraciones, pulmones sonoros con escasos ronclls di~

';elninados, cor.- zón de tonos normales. Abdomen francamente globulo­
~o, depresible ~ indoloro. El higado se palpa a tres traveses de dedo
bajo el rebord! costal, de borde cortante y consistencia aumentada. El
l'8zo se palpa muy aumentado llegando por abajo casi hfu;:ta la cresta
:Jiaca y hacia adentro hacia la línea media, de consistencia aumentada,
muy uniform(', superficie lisa y conservada' su forma, aun las escotadu.
ras del bord'l interno. No se palparon adenopatias.
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EsJudJos de laboJ'atorlo:

En el examen de heces se encontraron huevos de ascárides y
muchas b8ct~rias. El examen de orina rué normal. V. D. R. 1.. Y Khan ne..
gativos. El primer hemograma que se practicó, sin que el diagnósticl')
hubiera sido todavía establecido en forma definitiva, di6 el siguiente
""Bullado: Hemoglobina: 10 gros % Eritrocitos 3.320.000 por mm3.
Leucocitos 3.600 con la siguiente fórmula: Segmentados 24. linfocitos
74, monocitos 3. El estudio hemato16gico se inició por el interés que
!Jresentaba una esplenomegalia de tal grado en una niña de corta edad
·:,?n un estado general más bien conservado. Se practicó primero una
punción esplénica con aguja N 20. Los frotis practicados con la escasa
~antidad de material obtenido fueron teñidos con MyGrunwalt Giemsa.

El examen de estos frotis puso de manifiesto la existencia de un
buen número de células rr.uy grandes (unos 30 micrones) con núcleo
pequeño bien teñido, (on citoplasma muy claro, Que al ser observad')
con inmersión evirlenció una estructura finamente vacuolar, espumosa.
'-Toa vez con la certeza de Que estábamos ante una de las t'enfermeda.
des de almacenamiento" como se les ha )Jamado, el estudio del pacien.
¡e se completó con Jos siguientes exámenes:

Colesterolemia: 204 rngms%
Eritrosedimentac:ón: 45 mm en 1 hora. Corregida: 30 mm en una hora
Hematocrito: 33 cc por 100 cc de sangre
Tiempo de coagulación: 4 minutos
TiemPo de sangrado: 1 minuto
Recuento de plaquetas: 48..800 por mm3
Un contdol de hemoglobina, glóbulos rojos y leucocitos dió los siguien~

tes valores respectivamente: 11 gms %, 3.910.000 por mm3, 5240 por
mm3

Se practicó un mielograma con el siguiente resultado:
Célu!,as nucleadas por mm3: 145.500
Megacariocitos por mm3: 77 por mm 3
Basófilos inmaduros O
!3asófilos maduros O
Eosinófilos inmaduros 3.6
Eosinófilos maduros 0.4
Mieloblastos 0.8
PromieJocitos neutrófiJos 1.2
Mielocitos neutrófilos 17.6
Metamielocitos neutrófi10s 84
Baciliformes 23.2
Segmentados 6.4
Monocltos 1.2
Linfocitos 8
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Plasmocitos O
Norrr.cblastos basófilos 20
Ncrml)blastos policromat6filos 7.'2
NormcbJastos (,rtocJoromáticos 0.8
Abl!ndantes Células del estroma.
Elementos extraños: Se contaron 600 células gigantes, no megacarioci.
tos par mm3.

El examen de los ffotiS coloreados mostró gran número de clc_
lT'.ento~ semejantes a los descritos en el bazo, con uno o dos núcleos
b:en teñidos con citoplasma abundante finamente vacuolar pero qU.~

tcmaba mal los colorantes. El análisis del mielograma muestra una
densidad celular aumentada. abundante megacariocitos. desviación a
)a izquierda de la serie granulocitica y predominio de eritroblastos ba­
sófjJos.

Creimos en la conveniencia de practicar estudios histológicos tan.
to de la médula como del bazo en esta paciente. Los autores Weisberger
y Durnm (7) han logrado este resultado incJuyendo Jos fragmentos
medulares que resultan de la aspiración medular en plasma, el cual
('oaguian después con cloruro de calcio 0.25 M.

Como encontrást!mos algunas pequeñas dificultades en seguir es­
te método, ensayamos la gelatina nutritiva Difco (Nutrient Gelatin­
Difco) que tiene la ventaja de licuarse o solidificarse con pequeñas di..
fl?rencias de temperatura. cercanas a 379C. Entonces incluimos los
fragmentos de médula que resultaron de la aspiración medular en un~

pequeñ3 cantidad de gelatina. que después fué colocada al refrigerador
J>8ra Que solidificara. siendo fijada después con formol al 10%. Un pro.
cedímíento similar se siguió Con el material que se extrajo en una
nueva punción del bazo. practicada con una aguja calibre 18.

El Departamento de Anatomía Patológica informó en la siguien­
te forma sobre el estudio de los cortes que se obtuvieron con el método
.nencionado.

OrJgen ce la pieza: ba20, médula ÓSea
Reporte: Dos coágulos de gelatina COn tejidos en su espesor.
E. Histológic'o: tanto la muestra de médula COJno la de bazo, a más
de los elementos propios presentan una cantidad de células grandes d~

núcleo relatívatr.ente pequeño y citoplasma cIaro abundante y de as­
pecto espumoso como en las descritas en la Enfermedad de Gaucher.
Dichos elemtmtos son más abundantes en la muestra de médula.

Se practicó el siguiente estudio radiológico: Enema opaco: el
enema opaco muestra un cojón de tamaño. forma y situaCión normal.
La sombra hepática aparece de tamaño grande, Dr. Morúa.
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Radiografía del tórax (oblicuo y frontal) Campos pulmonares despe~

jadas. Hubo artemás otros exámenes complementarios: Búsqueda de
hematozcarios: negativa. Aglutinación para antígeno Eberth O. H.
pal'atíficos A y B Proteus OX19 'l nruceUa abortus: negativas.

.t:\'oluC'ión y tratumli"nto:

El paciente ha sido febril durante toda su hospitalización. Fie­
hre intermitente que rara vez llega hasta 38, alcanzando por lo general
hasta 37.5Q C. Contrajo sarampión mientras estaba hospitalizado. H~

sino tratado con medidas tendientes a mejorar su e:;;tado general.

COIUl"otnrto:

Aunque desde el ptJnto de vista clínico en este caso es imposible
decidir si se trata de una enfermedad de Gaucher o de Niemann Pick.
!.1 observación detallada de las células patológicas observadas que pre­
selltan un citoplas:na claro y formado por vacuolas pequeñas y nume­
rmas, plantea má~ bien la existencia de una enfermedad de Nicmann
Pick. A e3te respecto es importante subrayar que los cortes histolé~

gil'oS no dan un detalle suficiente como para decidir de cual de las
dos afecciones se trata puesto que esto depende de la observación dt~

la intima estructura citoplasmática.

CrCL'mos de importancia hacer una cIara diferenciación entr('
13s dos afecciones puesto que el pronóstico es diferente y desde luego,
menos favorable en la enfermedad de Niemann Pick.

En el. estudLo del caso que hemos analizado, hemos haUado los
siguientes hechos: una notable esplenomegalia; ademas en uno de los
recuentos de l~ucocitos practicados se encontraron 3.600 glóbulos blan·
ron COn 74 r¡; de linfocitos; el recuento de plaquetas dió 48..800 por rnm:l
~. ha habido anemia com,tante. de tipo normocrónico, que oscila entr.:!'
3.200.000 y 3.900.000 eritrocitos por mm3. El mielograma PU5() de ma­
nifiesto un crecido núm~ro de células extrañas. pero también una den.
;.idad celuJar aUlr.cntada, tomando en cuenta sóJo los elementos precur­
:-:ores de 135 tres series normales. El análisis de la distribución porcen­
tia! reveló dcsviacién a la izquierda de Ja serie granulocitica y porcen~

Iaje predominante deeritrosblastos basMilos.

Toces estos hechos proporcionan fundamento para agregar al
(liagnóstico de enfermedad de Niemann Pick. el de hiperesplenism .....
8N.und:lrio.

El. concepto de hip~resplenísmo secundario ha nacido de la oh.
servación de Que en toda afección en Que la esplenomegalia es un he­
cho importante, se produce fre~uentemente leucopenia, y más rara vez
~..nC'mia y trombopenia. Todo C'sto en presencia de una médula Que de.
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muestra densidad celular normal pero que también puede presentar
una detención de- la maduración en una o las tres series, eritrocítica.
granulocitica, megacariocítica originadas en la médula. En definitil'a,
("1 diagnóstico correcto de hiperesplenismo sólo se puede establecer
post-opcratoritmente, al normalizarse con la esplenectomia las alte·
raciones hematológicas periféricas.

Nos hemos inclinado más bien hacia un fenómeno de hiperplenis~

mo para explicar las alteraciones hematológicas periféricas, más bien
que hacia un mecanismo de mieloptisis. a pesar de estar invadida la
médula por elementos extraños, basándonos en una buena densidad
dl" elementos propios medulares.

Deseamos subrayar la importancia que tiene en el diagnóstico
<:orretto de este tipo de afecciones la punción esternal y la punción
de bazo. Ya mencionamos la mayor seguridad que ofrece la extracción
de médula esternal.

COSCLl'SIOSES:

1. Se revisan los aspectos generales de las enfermedades de Gau·
cher y de Niemann Pick.

2. Se presenta un caso clinico en C'Je al anáJisis de las caracte·
risticas citológicas y clinieas establece el diagnóstico de enfermedari
de Niemann Pick.

3. Se comenta )a existencia, además de la enfermedad original.
·ie fenómenos de hiperesplenismo en este caso, basándose en )a esple..
nomegalia los hallazgos en la sangre periférica y en la médula ósea.
. 4. Se sut.raya la importancia de la punción del bazo y de )a mé.

lula ósea en el diagnóstico de estas afecciones.
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