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Introduccion: la enfermedad de
Gaucher es una enfermedad
metabolica consistente en una
deficiencia del encima b-
glucosidasa, que normalmente
hidroliza el glucocerebrosido en
glucosa y ceramida. Con este defecto
se produce un acumulo de
glucocerebrosidos en las células
reticuloendoteliales, provocando un
aumento de la presién en la médula
y con ello de los sinusoides
interéseos, provocando los infartos

0seos.

Meétodos: mujer de 20 anos de origen marroqui, sin factores de riesgo aparente para necrosis avascular

de cabeza femoral, valorada por primera vez en consulta de traumatologia por coxalgia bilateral y cojera
Objetivos: se pretende de varios anos de evolucion. A la exploracion fisica llama la atencion la limitacion para las rotaciones por
describir el caso de dos el dolor coxofemoral. Con el estudio radioldgico (radiografias simples y RMN ambas caderas) se
hermanos con hecrosis diagnostica de necrosis cabeza femoral bilateral estadio IlI-1V de Arlet y Ficat. A su vez, un hermano de |a
avascular bilateral de cabeza paciente de 14 afios también es valorado en consulta de traumatologia con clinica similar. Este ya fue
femoral, diagnosticados de diagnosticado 4 afios antes en otro centro de enfermedad de Perthes bilateral, y tratado de forma
enfermedad de Gaucher. conservadora. Estudio radiologico actual compatible con enfermedad de Perthes bilateral en fase de

reosificacion , grupo A de Herring. Ambos pacientes son derivados a medicina interna para completar
estudio, llegando al diagnostico de enfermedad de Gaucher, e iniciando tratamiento médico enzimatico
especifico. Desde el punto de vista de traumatologia se decide inicialmente manejo conservador con
ajuste de tratamiento médico y cambios en estilo de vida (la joven de 20 anos rechaza por el momento
la artroplastia de cadera).

Resultados, discusion: en la enfermedad de Gaucher, |la afectacion esquelética mas habitual cursa con osteopenia, crisis de dolor
oseo similares a las de la anemia drepanocitica, lesiones osteoliticas, fracturas patologicas, compresiones vertebrales y
osteonecrosis (necrosis avascular) de los extremos proximal y distal de del fémur, extremo proximal de la tibia del humero.

Conclusiones: la enfermedad de Gaucher es uno de los pocos trastornos metabdlicos hereditarios que puede ser
tratado mediante terapia enzimatica sustitutiva. El diagnostico y tratamiento precoz puede prevenir el desarrollo de
complicaciones 6seas asociadas.
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