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Introduccién;

Las similaridades clinicas y etiopatogénicas entre las enfermerla-
dus de Gaucher y Niemann Pick han hecho que ambas sean estudiadas
en conjunio sefialando méas bién las diferencias gue las semejanzas. El
estudio de un caso clinico nos ha impulsado a llevar a cabo una revi-
Lidn general de este problema, va que estas enfermedad2s no son muy
frecuentes pero se prestan pars demostrar en forma muy jlustrativae las
alteraciones histocitoldgicas que son causa y consecuencia de la enfer-
nredad,

Enfermedad de Gaucher:

Enfermedad a menudoe familiar, pero cuya manera de heredarss
permanece incierta. La enfermedad por lo general aparece en la infan-
cia pero también en la juventud y en la edad adulta. No es incomputi-
ble con una larga sobrevida, Morgans (6} menciona un caso en que
2! diagnéstico fué hecho a ios 67 afics de edad. En la serie mencionada
por Wintrobe (8) de 71 casos, el diagnéstico se hizo antes del ocelavo
anio de edad en el 56% de los casos. Se menciona la mayor frecuencia
con que aparece la enfermedad entre los judios, sin que sca excluxiva
de esta raza.

Sintomatoloyia;

Los hechos mas importantes y frecuentes son la esplenomegalia,
gue puede ser notable, hasta producir aumento de veolumen del abdo
men y sensacion de pesantez debido a su considerable tamano. La he
patomegalia seria frecuente y no de mucho menor importancia que la es
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Plenomegelia sepiin algunos autores (3) aunque segiin Wintrobe (8)
es un signo tardio, Hay tendencia a las homorragias en las encias. En
terca de un 70% de los cmsos se observa una pigmentacién pardusca
de Ja piel. Puede haber dolores éseos debido a 1a invasitn del esqueleto
por las células de Gaucher. La presencia de pingtidculas es especialmens
te frecuente en la enfermedad v el estado general estd conservado en
Ja mayoria de los casos. Los hallazgos hematolégicos més constantes
zon los siguienies: anemia ligera o de grado mediano, de tipo norma.
crémico ¥ sin evidencias de hemolisis, leucopenia con linfocitosis b4
trombopenia de grado variable. La colesterolemia es normal,

Tanto en el bazo como en la médula 6sea se pueden observar las
vélulas de Gaucher que se caracterizan por su gran tamafo (30, 50 v
afin 80-micrones} por poseer uno 0 varios pequchios nicleos por lo ge-
reral de posieibn excéntrica y cuyo citoplasma es abundante y esté
lteno de pequehas fibrillas que le dan el aspecto de papel machacado.
Fntre las fibrillas citoplasmaticas s¢ acumula la kerasina, un lipoide dn
estructura sompleja.

¥nfermedades de Niemann Pick:

Es una condieién similar a la enfermedad dec Gaucher. Sélo se ob-
serva en la infancia y tiene mayor tendencia a aparecer entre los ju-
dios que el Gaucher, hay un predominio en el sexp femenino y los he-
chos mds importante sen hepatoesplenomegalia, pérdide de peso, tras-
tornes digestivos, palidez cérea y detencidn del desarrollo mental, Los
hallazgos hematoldgicos son similares a Jos chcontrados en la enfer-
medad de Gaucher con anemia, leucopenia y irombopenia, El colesterol
sanguineo puede estar aumentado. La enfermedad sigue un curso més
rapido que la de Gaucher ¥y el compromiss del estado general es la eta-
ra final casi obligada.

En la médula osea ¥ el bazo se encuentran las células fe Nie-
rmann Pick, que son grandes, con un didmetro promediog de 40 micro-
nes, con uno o dos ndcleos pequefios y con un citoplasma clare, forma-
&) por mitltipies y pequefas vacuolas cargadas de Bpoides. Desde luc-
% el compromise del organismo por estas células es difuso y g In
aulopsia s& encuentran en todes los Organcs.

Los hechos mas importantes que diferencian ambas afecciones
son la casi exclusividad an la primera infancia en el Niemann Pick lo
mismo que sy curso méis rapido ¥ ya en e] aspecto citolégico detatlado,
¢t hecho de gue ¢ cituplasma de las céculas de Gaucher es fibrillar,
mientras que e] dc las células de Niemann Pick esti formada por pe-
quefas vacuolas.

El diagndstico preciso d¢ ambas afecciones se realiza por medio
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e la punc.dn csplénica o de la médula osca. Esta dltima ha venido
s practicarse con mds frecuencia Gltimamente, ya que carcce de Jos pe-
agres gue ticne la puncion ciega del bazo.

En ¢l terreno puramente clinico, las afecciones que pucden exl.
rir un diagnéstico diferoneial serfan la lcucemia micloide crénicn, la
n.etaplasia mieloide, la malaria crdnica, la esplenomegalia “Yiopatica v
veasicpalmente la enfermedad de Hodgkin.

TRATAMIENTO:

Es puramente sintomadatico, La esplenectomia puede practicurse
van resuitados transitorios.

Cas0 CLINICO:

M.EUD, de scxo femenino, raza blanca, de 2 afios ¥ 5 meses d»
vdad. Procedente de San Miguel de Desamparados,

La paciente ingresg a la seceidn de Pediatria del Hospital San
Juan de Dios ¢l 26 de Mayo de 1933 con el diagnbstico provisional de
tumor de Wiims. Antecedentes méybidos:
Antecedentes familiares: La nifia tiene ambos padizs vivos y 4 her-
manos mayores de 7, 10, 11 y doce afnc respectivamente. En ningune
de estos parientes se iz encontrade signes o sintomas que sugieren la
enfermedad,

ANAMNESIN:

Desde hace un alo los padres de la nifia han notado que le osta
creciendo un tumor en el abdemen, ¥ que aparentermente ha comenzado
a enflrquecer y a hirchérsele los pies,

EXAMEN FIRICO:

Niha en r»gular estade nulritive. que no @aba apariencia do
estar gravement . enferma, con palidez discreta pero franea de picl v
mucesas. Pulso 103 por minuto. afebril. Palidez franca aunque no in-
tensa de conjuntiva ocular, ligere catarro nasal, boca con mucosas pé-
tidas, cuclio sin alteraciones, pulmones sonoros con escasos roncus di-
<erninados, cor. zon de tonos normales. Abdomen francamente globule.
+0, depresible o indoloro, El higado se palpa a tres traveses de dedo
bajo ¢l rebord: costal, de borde cortante v consistencia aumentada. El
taze se palpa muy aumentado 1lezando por abajo casi hasta la cresta
liaca ¥ hacia adentro hacia la linea media, de consistencia aumentada,
rauy uniforme, superficie lisa v conservada su forma, sun las escotadu-
ras del berd: interno. No se palparon adenopatias.
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Estudios de laboratorie:

En ¢l examen de heces se encohtraronh huevos de ascarides y
muchas bacterias. El examen de orina fué normal., V. D. R. L. y Khan ne.
gativos. El primer hemograma gque se practicé, sin que e] diagndstien
hubiera sido todavia establecidg en forma definitiva, dié el siguiente
resultado: Hemoglobina: 10 gms % Eritrocitos 3.320.000 por mm3.
Leucocitos 3.600 con la siguiente férmula: Segmentados 24, linfocitos
74, monocitos 3. El estudio hematolégico se inicié por el interés que
nresentaba una esplenomegalia de ta] grado en una nifia de corta edad
20N un estado general més hien conservado. Se practicd primerg una
puncidén esplénica con aguja N 20, Los frotis practicados con la escasa
cantidad de material obtenido fueron tefiidos con MyGrunwalt Giemsa.

El examen de estes frotis puso de manificsto la existencia de un
buen nimero de células muy grandes (unos 30 micrones) con nicleo
pequenc bien tenido, {on citoplasma muy claro, que al ser observadn
con inmersidn evidencid una estructura finamente vacuolar, espumosa.
Jna vez con la certeza de que estibamos ante una de Jas "enfermeda-
des de almacenamients'” como se les ha llamade, el estudio del pacien.
;e se completd con los siguientes examenes:

Colesterolemia: 204 mgms%

Eritrosedimentacidn: 45 mm en 1 hora. Corregida: 30 mm en una hora
Hematocrito: 33 ce por 100 cc de sengre

‘Tiempo de coagulacién: 4 minutos

Tiempp de sangrado: 1 minuto

Recuento de plaquetas: 48.800 por mm3

Un contdol de hemoglobina, glébulos rojos ¥ leucocitos did los siguien-
tes valpres respectivamente: 11 gms %, 3.910.000 por mm3, 5240 por
mm3

Se practicé un mielograma con €] siguiente resuliado:
Células nucleadas por mm3: 145.500
Megacariocitos por mm3: 77 por mm 3
Rasbfilas inmadures 0
Ras6iilos maduros 0
Eosintfilos inmaduros 3.6
Fosin6filos maduros 0.4
Mieloblastos 0.8
Promielocitos neutrdfilos 1.2
Mielocitos neutrdfilos 17.6
Metamielocitos neutréfilos 84
Baciliformes 23 2
Segmentados 6.4
Monocitos 1.2
Linfocitos 8
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Plasmocitos 0

Norm.cblastos baséfilos 20

Normoblastos policromnatdfilos 7.2

Normcblastos rrtocloroméaticos 0.8

Abundantes células de]l estroma.

Elementos extrafos; Se contaron 600 células gigantes, no megacarioti-
tos por mma3d.

El examen de los frotis coloreados mostréd gran nimero de ele-
mentoz semejantes & los deseritos en el bazo, con uno o dos nicleons
h.en tefiidos con citoplasma abundante finamente vacuolar pero quo
tcmaba mal los colorantes, El andlisis del mielograma muestra una
densidad celular aumentada, abundante megacariocitos, desviacibn a
I irguierda de la serie granulocitica y predominio de eritroblastas ha-
z6filos,

Creimos en la conveniencia de practicar estudios histoldgicos tan.
to de la médula como del bazo en esta paciente. Los autores Weisherger
¥ Dumm (7)) han logrado este resulfado incluyendo los fragmentos
medulares gue resultan de la aspivacidn medular en plasma, el cual
roBgulan después con cloruro de caleio 0.25 M.

Como encontrdsemos algunas pequefias dificultades en seguir es-
te método, cnsayamos la pelatina nutritiva Difeo (Nutrient Gelatin.
Difca) que tiene la ventaja de licuarse o solidificarse con pequefias di-
forencias de temperatura, cercanas a JT9C. Entonces incluimos los
fragmentos de médula que resultaron de la aspiracién medular en una
pequen cantidad de gelatina, que después fué colocada al refrigerador
para ague solidifieara, siendo fijada después con formol al 10%. Un pro-
cedimiento similar se siguié con el material que se extrajo en una
nueve puncién de) bazo, practicada con una aguja calibre 18,

El Departamenta de Anatomia Patoldgica informdé en 1a siguien-
te forma sobre el estudio de los cortes que se obtyvieron con el método
mencionado.

Origen de la pieza: bazo, médula dsea
Reporte: Dos cofgulos de gelatina con tejidos en su espesor,
E. Histolégito: tanto la rnuesira de médula como la de bazo, a maés
de los elementos propios presentan una cantidad de ecélulas grandes d-
rigeleo relativamente pequeiio y citoplasma claro abundante y de as-
pecto ospumoso como en las descritas en la Enfermedad de Gaucher.
Dichos elementps son mas abundantes en lag muestra de médula.

Se practicd ¢ siguiente estudio radioldgico: Enema opaco: el
chema opaco muestra un colén de tamano, forma y situacién nermal.
L=z sombra hepatica aparece de tamano grande, Dr. Moria,
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Radiografia del torax (oblicue y frontal) Campos pulmonares despe-
Jados, Hubo ardemis otros exémenes complementarios: Bidsqueda de
heinatozcarios: negativa. Aghlitinacién para antigeno Eberth O, H.
paratificos A y B Proteus OX19 ¥ Brucella abortus: negativas.

Evalucién ¥ tratamiento:

El paciente ha sido febril durante toda su hospitalizacidn. Fie-
hre intermitente que vara vez legn hasta 38, alcanzando por io peneral
hasta 37.5° C, Contrajo sarampién mientras cstaba hospitalizado, Ha
side tratado con medidas tendientes a mejorar su estado general,

Comentario:

Aungue desde el panto de vista clinico on este case es imposible
decidir si se trata de una enfermedad de Gaucher o de Niemann Piek,
!1 observacién detallada de las células patolégicas observadas que pre-
sentan un citoplasma claro y formado por vacuolas pequefias ¥y nume-
rosas, plantea més bien la existencia de una enfermedad de Niemann
Pick. A este respecto es itmportante subrayar gue los covtes histolé-
gitos no dan un detalle suficiente como para decidir de cual de las
doz afceciones se trata puesto que esio depende de la observacién de
x intima estructurs citoplasmatica.

Creemos de importancia hacer una ciara diferenciacion emtre
1as dos afecciones puesto que el prondstico es diferente y desde Juego,
menos favorabie en la enfermedad de Niemann Pick,

En 81 estudio del case que hemos anslizade, hemos hallado los
siguientes hechos: una notable esplenomegalia; ademés en ung de los
recuentos de loucecitos practicades se encontraron 3.600 glébulos blan-
ron con T4% de linfocitos; el recuento de plaquetas dis 48..800 por mm3
y ha habido anemia constante, de tipp normocrdénico, que oscilp entr
2.200.000 v 3.900.000 eritrocites por mm3. El miclograma puse de ma-
nificsto un crecido nimoro de eélulas extranas, pere también una den.
~jdad celular awrentada, tomando en cuenta sélo los elementos precur-
sores de las ires serits normales. El andlisis de la distribucién porcen-
tia! reveld desviacién a la izquierda de la serie granulocitica ¥ porcen-
iaje predominante deeritrosblastos baséfiles.

Todcs estos hechos proporcionan fundamento para agregar al
diagnéstico tle enfermedad de Niemann Pick, el de hiptresplenismo
secundarico.

E! conceplo de hiperesplenismo secundaric ha nacido de 1a ol
servacion de gue en toda afeccidén en que 13 esplenomegalia es un he-
cho importante, se produce frecuentemente leucopenia, y mas rara vez
anemia ¥ trombepenia. Todo esto en presencia de una médula gue de-
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muestra densidad celular normal perc gque también puede presentar
una delencidn de la maduracion en una o Ias tres series, eritroeitica,
pranulocitica, megacariocitica originadas en la médula. En definitiva,
el diagndstico correcto de hiperesplenismo sélo se puede establecer
post.operatoritmente, al normalizarse con la esplenectomia las alte-
raciones hematolégicas periféricas.

Nos hemos inclinade més bien hacia un fenémenc de hiperplenis.
me para explicar las alteraciones hematolégicas periféricas, mas bien
gue hacia un mecanismp de mielopfisis. a pesar de estar invadida la
médula por elementos extrafos, basindonos en una buena densidad
de elementos propios medulares,

Deseamos subravar la importancia que tiene en el diagnéstico
correcto de este tipo de afecciones lg puncién esternal y la puncidn
de bazo. Ya menciohamos la mayor seguridad que ofrece la extraccion
de médula esternal.

CONCLUSIONES:

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

2. Se presenta un caso clinice en ce al andlisis de las ecaracte-
visticus citoldgicas y clinicas establece e! diagndstico de enfermedad
de Niemann Pick,

3. Se comenta & existencia, ademéis de la enfermedad original,
de fepémenos de hiperesplenismo en este caso, basandose en la esple-
nomegalia los hallazgos en la sangre periférica y en la médula fsea.

4. Be subraya la importancia de 1a puncion de] bazo y de la mé.
lila ésea en el diagndstico de estas afecciones.
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