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¿CELULA DE GAUCHER ?  ¿CELULA DE GAUCHER ?  

LipoidosisLipoidosis: G, NP , TS, ….: G, NP , TS, ….
Infecciones; VIH, Infecciones; VIH, Micobacterias…Micobacterias…..
GranulomatosisGranulomatosis
Estados Estados toxicostoxicos
Neop.stNeop.st. . HematolHematol. . LMC,MielomLMC,Mielom. . HodgHodg..
Talasemia, Talasemia, An.DiseritropoyetAn.Diseritropoyet. Cong.. Cong.







SITUACION TAXONOMICASITUACION TAXONOMICA

Alteración innata Alteración innata metabolismo(Nelsonmetabolismo(Nelson))
LipoidosisLipoidosis: alter. : alter. MetabolMetabol. Lípidos. Lípidos
TesaurismosisTesaurismosis
EnfemedadesEnfemedades rarasraras
Enfermedad Enfermedad lisosomallisosomal (>40 . 2006)(>40 . 2006)





LIPIDOSLIPIDOS

TRIGLICERIDOSTRIGLICERIDOS
Glicerina=Glicerina=PropanotriolPropanotriol (Alcohol) +(Alcohol) +
Tres ácidos grasosTres ácidos grasos

FOSFOLIPIDOSFOSFOLIPIDOS
Sustituye A. Graso x A. FosfóricoSustituye A. Graso x A. Fosfórico

ESFINGOLIPIDOS, CERAMIDAESFINGOLIPIDOS, CERAMIDA
Sustituye glicerina por Sustituye glicerina por esfingosinaesfingosina (Alcohol)(Alcohol)



GLUCOLIPIDOSGLUCOLIPIDOS

CEREBROSIDOSCEREBROSIDOS
CeramidaCeramida + Glucosa+ Glucosa
FOSFATIDOSFOSFATIDOS
CeramidaCeramida+Glucosa+A. Fosfórico+Glucosa+A. Fosfórico
GANGLIOSIDOSGANGLIOSIDOS
CerebrósidosCerebrósidos cuya cadena cuya cadena 
oligosacáridaoligosacárida contiene A. contiene A. siálicosiálico





E. DE GAUCHERE. DE GAUCHER

Enfermedad genéticaEnfermedad genética
Autosómica recesivaAutosómica recesiva
Ligada al cromosoma 1,región q 21Ligada al cromosoma 1,región q 21
Déficit actividad Déficit actividad betaglucosidasabetaglucosidasa
AcúmuloAcúmulo cerebrósicoscerebrósicos en en histiocitoshistiocitos
AcúmuloAcúmulo células G en los tejidoscélulas G en los tejidos
Lesión tisularLesión tisular



FECHAS HISTORICAS IFECHAS HISTORICAS I

1882, 1ª descripción por 1882, 1ª descripción por GaucherGaucher
1934, identificación 1934, identificación betaglucosidasabetaglucosidasa
1950, herencia autosómica1950, herencia autosómica--recesivarecesiva
1956, fosfatasa ácida, 1º marcador1956, fosfatasa ácida, 1º marcador
1965, relación 1965, relación deficitdeficit BGlucBGluc. con EG. con EG



FECHAS HISTORICAS  IIFECHAS HISTORICAS  II

1985 Clonación DNA1985 Clonación DNA
1991 TES, 1991 TES, BartonBarton y Bradyy Brady
1995 1995 Chitotrioxidasa(QuitotrioxidasaChitotrioxidasa(Quitotrioxidasa))
2002 TRS : 2002 TRS : MiglustatMiglustat se aprueba porse aprueba por
Agencia Europea Evaluación Agencia Europea Evaluación 
MedicamentoMedicamento





LESIONES DE LESIONES DE S.N.CS.N.C..

CelulasCelulas de de GaucherGaucher perivascularesperivasculares

AstrogliosisAstrogliosis

Pérdida neuronal, Pérdida neuronal, neurodegeneraciónneurodegeneración



CLINICACLINICA

HepatoHepato y esplenomegaliay esplenomegalia
Anemia, Leucopenia, Anemia, Leucopenia, TrombopeniaTrombopenia
Lesiones óseas diversas Lesiones óseas diversas 
Alteraciones neurológicasAlteraciones neurológicas
Lesiones pulmonaresLesiones pulmonares
Litiasis biliar (30%)Litiasis biliar (30%)
GammapatíaGammapatía monoclonal (20%)monoclonal (20%)





FORMAS  CLINICASFORMAS  CLINICAS

Tipo 1 Tipo 1 
No No neuronopáticaneuronopática
Forma crónica del adultoForma crónica del adulto

Tipo 2Tipo 2
Aguda Aguda neuronopáticaneuronopática
InfantilInfantil

Tipo 3Tipo 3
Subaguda  Subaguda  neuronopáticaneuronopática
JuvenilJuvenil









CLINICA  NEUROLOGICACLINICA  NEUROLOGICA

Compresión Compresión mielorradicularmielorradicular, frac/, frac/hemhem. I. I
Parkinson, posible mayor incidencia IParkinson, posible mayor incidencia I
TroncoencéfaloTroncoencéfalo II : par. II : par. SupranuclearSupranuclear de de 
mirada,estrabismo,disfagiamirada,estrabismo,disfagia..
EspasticidadEspasticidad ((piramidalismopiramidalismo) II) II
EncefalopatiaEncefalopatia mioclónicamioclónica IIIIII
Sordera IIISordera III
PSN con movimientos PSN con movimientos sacádicos(rápidossacádicos(rápidos))





LESIONES OSEASLESIONES OSEAS

Lesiones Lesiones osteolíticasosteolíticas
Fémur deformado en Fémur deformado en ErlenmeyerErlenmeyer
Necrosis Necrosis avascularavascular
Fracturas patológicasFracturas patológicas
Crisis óseas (dolor+fiebre)Crisis óseas (dolor+fiebre)
OsteopeniaOsteopenia
Retraso en el crecimientoRetraso en el crecimiento











View
Notes





DIAGNOSTICODIAGNOSTICO

Clínica compatibleClínica compatible
Hallazgo casualHallazgo casual
Estudio familiarEstudio familiar
Células de Células de GaucherGaucher en tejidosen tejidos
Actividad Actividad glucocerebrosidasaglucocerebrosidasa<30%<30%
Ensayo “in vitro” extracto de leucocitosEnsayo “in vitro” extracto de leucocitos
Ens. “in vivo” cultivo fibroblastos dérmicosEns. “in vivo” cultivo fibroblastos dérmicos
Estudio genotípicoEstudio genotípico







ESTACIONES EN  ESTACIONES EN  E.GE.G..

Diagnóstico (*)Diagnóstico (*)
Estudio familiarEstudio familiar
Tratamientos específico y paliativosTratamientos específico y paliativos
Seguimiento evolutivoSeguimiento evolutivo
Apoyos institucionales : Apoyos institucionales : 
médico/enfermomédico/enfermo



SEGUIMIENTO CLINICOSEGUIMIENTO CLINICO

Rutina clínicaRutina clínica
Bioquímica de rutina, incluyendo Bioquímica de rutina, incluyendo 
metabolismo Fe y pp. hepáticasmetabolismo Fe y pp. hepáticas
Marcadores bioquímicos específicos(*)Marcadores bioquímicos específicos(*)
Volumetría TAC/RMN Volumetría TAC/RMN hepatoesplénicahepatoesplénica
Valoración del estado Valoración del estado oseooseo (*)(*)
Calidad Calidad vida,Cuestionariovida,Cuestionario Salud SFSalud SF--36 36 



Marcadores bioquímicos Marcadores bioquímicos 
específicos.específicos.

Fosfatasa ácida resistente a tartratoFosfatasa ácida resistente a tartrato
E.C.AE.C.A..
QUITOTRIOSIDASAQUITOTRIOSIDASA
QuimoquinaQuimoquina CCL18/PARCCCL18/PARC

((PulmonaryPulmonary andand ActivationActivation--RegulatedRegulated
ChemokineChemokine))



VALORACION OSEAVALORACION OSEA

RX ambos fémures y columna (lateral)RX ambos fémures y columna (lateral)
RMN T1RMN T1--T2 ambos fémuresT2 ambos fémures
DMO (DEXA) coronal fémures ambosDMO (DEXA) coronal fémures ambos
Técnicas disponibles analíticas Técnicas disponibles analíticas 
indicativas del metabolismo óseo…indicativas del metabolismo óseo…
(actividades resorción, (actividades resorción, remodelacionremodelacion,,
formación óseas…)formación óseas…)





Pont de Sant JordiPont de Sant Jordi




