
 
 

Caso Clínico: 
Varón joven con lesión osteolítica en el 

fémur y esplenomegalia. 
 
 
 
 

Sara Domingo Roa  
MIR 5º Año H. Torrecárdenas (Almería) 

 



• Varón de 48 años, ingresado en Traumatología 
desde Urgencias, para estudio y tratamiento de 
una posible tumoración ósea en el fémur 
izquierdo. 
 

• Interconsulta previa a Hematología, por sospecha 
de mieloma múltiple, que creen poco probable, 
aunque recomiendan seguimiento en su consulta.  
 

• Se solicita interconsulta a Medicina Interna. 
 

Caso Clínico 



Antecedentes personales 

• Trombopenia leve desde hace años, estudiada en Hematología, sin 
diagnóstico definido ni tratamiento. No manifestaciones 
hemorrágicas. 
 

• No FRCV. Hábitos tóxicos: no tabaquismo. No abuso de alcohol. 
• Necrosis avascular de la cadera derecha hacía varios años.  
• IQ: prótesis de cadera derecha por fractura cuello fémur 

postraumática en 1.994. Recambio de la prótesis en 2.012 por 
desplazamiento. 

• Hernia inguinal derecha intervenida en 2.013. Isquemia del teste 
derecho secundaria.  

• Vida previa: vida activa. Trabaja en sección de mantenimiento del 
Ayuntamiento.  

• No alergias medicamentosas.  
• Tratamiento habitual: alendronato semanal, vitamina D y calcio. 

 



Semiología actual 

• Estudio ambulatorio en Mutua por dolor a nivel de la 
cadera izquierda. 
 

• Se le realizó TAC y RM, objetivándose una lesión 
osteolítica en fémur proximal izquierdo, por lo que 
derivan para estudio.  
 

• El paciente sólo refiere dolor en reposo y de carácter 
mecánico en el muslo/cadera izquierda, de dos meses 
de evolución.  
 

• Buen estado general. No s. constitucional asociado. 
 
 



Exploración física 
• TA 125/85 mmHg, FC 65 lpm, Tª 36.5 ºC. 
• Estado general conservado. Eupneico en reposo. Bien hidratado y perfundido, 

normocoloreado.  
• ACR: Sin hallazgos significativos.   

 
• Abdomen: Esplenomegalia de al menos 15 cm, bajo el reborde costal. No 

hepatomegalia. 
 

• No se objetivan adenopatías en territorios accesibles.  
 

• Extremidades: Dolor a la palpación a nivel del trocánter mayor izquierdo.  
 

• Exploración neurológica sin hallazgos significativos. 
 

• Pinguéculas en ambas conjuntivas oculares. 
 

• Atrofia testicular derecha. 
 
 



Exploraciones complementarias 

• Hemograma: Hb 12.6 g/dL, Hto 36 %, VCM 89 fL, HCM 31 pg. Leucocitos 4.600 
(Neutrofilos 73 %, Linfocitos 21 %), plaquetas 102.000/mm.  

• VSG: 29 mm/h. 
 

• Bioquímica: Glucosa 114 mg/dL, urea 42.4 mg/dL, creatinina 0.84 mg/dL, Ácido 
Úrico 6.60 mg/dL, BbT 2.92 mg/dL, BbD 1.03 mg/dL, GPT 36 U/L, LDH 323 U/L, 
GGT 153 U/L, FA 123 U/L, Calcio 9.39 mg/dL, Na 141 mE/L, K 3.38 mE/L, PCR 0.07 
mg/dL.  

• E. anemias: vitB12: 477 pg/mL, ácido fólico 15.5 ng/mL. Ferritina 1.335 ng/mL.  
 

• Cuantificación de Igs: IgM: 388 mg/dl; IgA: 291 mg/dl; IgG: 1571 mg/dl.  Cadenas 
Kappa y Lambda en orina normales. B2 microglobulina: 3.72 mg/L  

• Coagulación: AP 67.55 %, INR 1.21 ,TTPA 33.74 sg, fibrinógeno 352.8 mg/dL.  
• Serología VHB, VHC y VIH negativas.  

 
• RX TÓRAX y ECG: Sin hallazgos significativos.  

 
 



Exploraciones complementarias 

 
• TAC DE PELVIS Y SACROILÍACAS (Clín. Mediterráneo). 

– Imagen quística con adelgazamiento de la cortical, de 
aproximadamente 34x121 mm de longitud en relación con 
quiste unicameral en diáfisis de fémur izquierdo.  

 
• RM DE CADERA IZQUIERDA (Centro Diagnóstico Almería). 

– Artefacto metálico en relación con prótesis coxofemoral 
derecha.  

– Lesión de ocupación de espacio a nivel de la diáfisis proximal 
del fémur izquierdo, con adelgazamiento y expansión de la 
cortical , con reacción perióstica y edema de los tejidos 
blandos adyacentes, de 8 x 3 cm de tamaño, de borde bien 
definido, que estaría relacionado con lesión neoplásica ósea. 
Resto de exploración normal. 

 
 



Exploraciones complementarias 

• TAC TÓRACO-ABDOMINAL:  
– No se aprecian adenopatías en mediastino, nódulos pulmonares ni 

otro hallazgo a destacar. 
– En cabeza humeral/diáfisis del húmero izquierdo se aprecia 

disminución de trabéculas que sugiere lesión lítica similar a la de 
fémur izquierdo. 

– Hemangioma vertebral.  
– Hígado de tamaño normal. 
– Gran esplenomegalia de 25 cm de eje mayor, con lesiones 

hipodensas en su interior, la mayor de unos 3 cm en polo superior.  
– Resto sin hallazgos. 
 
– ID: Gran esplenomegalia con lesiones nodulares. Probable lesión 

lítica en húmero izquierdo, similar a la existente en fémur izquierdo.  

 
 



Exploraciones complementarias 

• GA de Esqueleto Selectiva (Tc99m.Difosfonato). 
– Vascularización discretamente aumentada en región 

interna y proximal del fémur izquierdo.  
– En fase tardía ósea: aumento de captación en el 

tercio proximal que afecta a cortical interna, en 
forma de ''sacabocados''.  
 

– Llama especialmente la atención un aumento de 
captación en el tercio proximal de ambas tibias y en 
el tercio distal de ambos fémures, aunque más 
acusado en el derecho, en cuyo seno se aprecian 
lesiones hipocaptantes de morfología redondeada 
que dan el aspecto de infartos óseos.  

 
 























• Varón de 48 años. 
• Necrosis aséptica cadera derecha. 
• Prótesis cadera derecha “postraumática”. 
• Esplenomegalia gigante sin adenopatías ni síntomas B. 
• Pancitopenia leve secundaria. 
• Buen estado general; sólo dolor local. 
• Enfermedad ósea generalizada: 

– Lesiones osteolíticas (fémur, húmero): adelgazamiento y 
expansión de la cortical, con reacción perióstica y edema de los 
tejidos blandos adyacentes.  

– Infartos óseos: fémur distal y tibia proximal. 
– Alteraciones de la remodelación ósea: fémur en “matraz de 

Erlenmeyer”.  

 
 

DIAGNÓSTICO 



DIAGNÓSTICO DIFERENCIAL 

• S. linfoproliferativo. 

• Mieloma múltiple. 

• Tricoleucemia. 

• Metástasis de neoplasia sólida. 

• Artritis reumatoide 

• Enf. de depósito: E. de Niemann-Pick 

• Enf. óseas: E. de Paget, osteomalacia, drepanocitosis, 

déficit de vitamina C ó de cobre. 

 



Finalizó sus estudios de medicina en 1882, siendo aun estudiante, durante la preparación de su tesis doctoral, realizó la 
autopsia de una paciente de 32 años que había fallecido tras presentar un aumento considerable del tamaño de 
su bazo, publicando la tesis doctoral con el título De l'épithélioma primitif de la rate. Hypertrophie idiopathique de la 
rate sans leucémie (hipertrofia idiopática del bazo sin leucemia). De la descripción de este caso, se individualizó la 
enfermedad de Gaucher como entidad específica, aunque hasta mucho después no se entendió el origen bioquímico 

del trastorno y se incluyó dentro de las enfermedades por depósito lisosomal. 

http://es.wikipedia.org/wiki/Bazo
http://es.wikipedia.org/wiki/Idiop%C3%A1tica
http://es.wikipedia.org/wiki/Enfermedades_por_dep%C3%B3sito_lisosomal
http://es.wikipedia.org/wiki/Enfermedades_por_dep%C3%B3sito_lisosomal
http://es.wikipedia.org/wiki/Enfermedades_por_dep%C3%B3sito_lisosomal
http://es.wikipedia.org/wiki/Enfermedades_por_dep%C3%B3sito_lisosomal








Enfermedad de Gaucher 

Enfermedad de depósito liposomal 





Herencia autosómica recesiva 





















• Ferritina total: elevada, asociada a la severidad; 
revierte con el TSE. 
 

• Enzima de conversión (ECA): valores elevados. 
 

• Tinción de fosfatasa ácida resistente al tartrato 
en monocitos de sangre periférica: útil como 
marcador diagnóstico. 
 

• Colesterol-HDL: valores disminuidos que 
aumentan con el tratamiento. 

Biomarcadores 
  



• Quitotriosidasa: 
– Es el marcador más utilizado. 
– Útil para el diagnóstico (aumentado hasta 600 veces su 

valor normal) y para monitorizar la respuesta al 
tratamiento. 

– Algunas variantes del gen que codifica esta proteína (gen 
CH1TI) se asocia a falta total (homozigotos, 6% de 
población) ó disminución al 50% (heterozigotos) de esta 
enzima. 
 

• Citocina CCL18: 
– Valores aumentados, que disminuyen con el tratamiento. 
– Útil para monitorizar la respuesta terapéutica en pacientes 

con actividad de quitotriosidadasa deficiente. 
 

Biomarcadores 
  





 

• Tratamiento sintomático ó de soporte. 

 

• Terapia de sustitución enzimática (TSE). 

 

• Terapia de reducción de sustrato (TRS) 

 

 

 

Tratamiento 





































Objetivos del tratamiento 







• ECOCARDIOGRAMA: Sin hallazgos significativos. 

 

• DENSITOMETRÍA ÓSEA.  

– Columna:        DMO: 0,95; T-score: -2,3; Z-score: -2,2. 
Cuello fémur: DMO: 0,75; T-score: -2,6; Z-score: -2,2.  

– Conclusión: Estudio compatible con osteopenia en el 
momento actual que afecta al hueso trabecular y 
compacto.  

– Riesgo de sufrir fractura moderadamente elevado. 

 

Caso Clínico 



• ASPIRADO DE MÉDULA ÓSEA. 
– Médula ósea normo-hipercelular 

con presencia de megacariocitos 
tromboformadores.  

– Serie mieloide y eritroide 
adecuadamente representadas 
en todos los estadios 
madurativos.  

– Presencia de células de gran 
tamaño con núcleo pequeño, 
excéntrico y citoplasma de 
aspecto apergaminado 
compatibles con células de 
Gaucher. 

– JC: Infiltración por células de 
Gaucher. 

 

Médula ósea 



 

• ACTIVIDADES ENZIMÁTICAS:  
– Beta-glucosidasa ácida: 0,55 nmol/mg prot.h  

    (5% de una muestra control, en rango de AFECTO 
DE enfermedad de Gaucher).  

 

– Quitotriosidasa: 8.950 nM/ml.h.  

 

– Biomarcador CCL18: pendiente. 

 

 

Diagnóstico 
 DEPARTAMENTO DE BIOLOGÍA MOLECULAR DE LA UNIVERSIDAD DE ZARAGOZA 



• ANÁLISIS MOLECULAR:  

 

– Gen de la Quitotriosidasa: negativo para la 
duplicación de 24pb.  

 

– Gen de la GBA: N370S heterocigoto; L444P 
negativo; 84GG heterocigoto.  

 

 

Diagnóstico 
 DEPARTAMENTO DE BIOLOGÍA MOLECULAR DE LA UNIVERSIDAD DE ZARAGOZA 



• Estos resultados confirman que el paciente está 
AFECTO de una enfermedad de Gaucher. 
Genotipo heterocigoto para [N370S]+[84GG]. 

 

• El paciente tiene una enfermedad de Gaucher 
con las dos mutaciones más frecuentes en 
población judía de origen Ashkenazí. 

• En España es el segundo en el Registro español 
de enfermedad de Gaucher que tiene este 
genotipo 

 

Diagnóstico 
 DEPARTAMENTO DE BIOLOGÍA MOLECULAR DE LA UNIVERSIDAD DE ZARAGOZA 



 

• Total: 19 puntos: 

 

 

• Enfermedad de 
Gaucher moderada 



 

• Envío a Medicina Interna del Hospital de 
Poniente para: 

– Finalizar estudio diagnóstico.  

– Inicio y control evolutivo del tratamiento con 
imiglucerasa o velaglucerasa. 

Evolución y tratamiento 



Enfermedad de Gaucher en España 



Enfermedad de Gaucher en España 







• 436 pacientes de la península Ibérica (España y Portugal). 
• Prevalencia: 1/149.000. 
• Tipo 1: 88,3%; tipo 2: 6,7%; tipo 3: 5%. 
• Severidad: Leve: 72,7%; Moderada: 25,5%; grave: 1,7%. 
• Semiología: 

o Anemia: 56%; trombopenia: 55% 
o Enfermedad ósea: 62%. 
o Hepatomegalia: 68% 

• Se identificaron 69 alelos mutantes 
o 5 mutaciones supusieron el 75% del total. 

• El 58,7% recibieron TES y 12% miglistat 
 
 

 





Coste del tratamiento 

Entre los 250.000 y 350.000 €/año/paciente 



• No hay en el CH ninguna Unidad de referencia autonómica 
ni nacional. 

• Pérdida de oportunidad del hospital (recursos, financiación, 
docencia, investigación). 

• Necesidad de acuerdos interunidades en las transiciones 
asistenciales (pediatría-especialidades de adultos) y 
tratamiento-cuidados que incluyan varias especialidades. 

 

• Conveniencia de organizar un grupo de trabajo con 
profesionales interesados en el tema que plantee el 
abordaje de los retos que propone la atención a los 
pacientes con EG del CH, coordinado por la 
Dirección del Hospital. 

Enfermedades raras 
Complejo Hospitalario Torrecárdenas 




