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RESUMEN

La enfermedad de Gaucher es un trastorno hereditario, metabdlico, de depdsito
lisosomal. Se trata de un padecimiento crénico progresivo y multisistémico con patréon
autosdmico recesivo. El objetivo del presente articulo es describir la evoluciéon de un
paciente de 44 anos de edad, masculino, mestizo, que fue remitido al Hospital Clinico
Quirdrgico Provincial “Celia Sanchez Manduley”, de Manzanillo, por dolores déseos a
nivel de caderas. Los estudios radioldgicos resultaron positivos y confirmaron el
diagnéstico, dolor a la palpacién y a la movilizacion de la cadera izquierda, asi como
rigidez de la rodilla izquierda a la extensién. En conclusion, con las pautas del
tratamiento indicadas el paciente logré la independencia total en la realizacion de las
actividades de la vida diaria. Ademas, alcanzé una marcha funcional, con apoyo
externo y sin este. Su evolucidon satisfactoria le permitié incorporarse de manera
activa a la vida social y mejorar su calidad de vida.

Palabras clave: enfermedad de Gaucher; enfermedades huérfanas; trastorno

hereditario.

INTRODUCCION

La enfermedad de Gaucher (EG) es un trastorno hereditario que fue descrito en 1882
por el investigador clinico Philippe Ernst Gaucher. Debido a su escasa frecuencia esta
incluida dentro de las llamadas enfermedades huérfanas. Su frecuencia en el mundo
es variable, desde 1/40 000 nacidos vivos hasta 1/100 000 y de 1/500-2000 nacidos
vivos.(t) Se trata de un trastorno metabdlico de depdsito lisosomal, padecimiento
crénico, progresivo y multisistémico. Posee un patrén hereditario autosémico recesivo,
gue resulta de mutaciones en el gen de la glucocerebrosidasa acida y deficiencia

enzimatica. Favorece la acumulacién del sustrato glucocerebrésido en los lisosomas de
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macrofagos y monocitos. Conduce a hipertrofia del sistema lisosomal celular que
infiltra tejido esquelético, médula ésea, bazo, higado, pulmones y cerebro. Ademas,
causa dano celular y disfuncidon organica.®® La EG se ha clasificado en tres formas
clinicas a partir de la ausencia (tipo I) o presencia (tipo II y III) de afeccidn
neuroldgica.® La forma no neuropatica (tipo I) es la que se presenta con mayor
frecuencia. Las tres formas clinicas son conocidas por otros autores como
enfermedades huérfanas. Su rehabilitacion mejora la calidad de vida de los pacientes.
El diagndstico y la clasificacién de esta enfermedad son importantes a la hora de
realizar su pronostico y decidir el tratamiento del paciente.® Su diagnodstico es clinico
y por estudio de marcadores bioquimicos, enzimas, examenes hematoldgicos,
fosfatasa alcalina resistente al tartrato, enzima convertidora de angiotensina,
fosfatasa alcalina, imagenes radioldgicas, resonancia magnética, densitometria dsea,
evaluacion visceral (ultrasonido de higado y bazo), tomografia axial computarizada
(TAC), resonancia magnética nuclear (RMN), electrocardiograma (EKG),
ecocardiograma Doppler, analisis de mutaciones, muestra de anticuerpos, proteinas
totales, inmunoelectroforesis en suero, bilirrubinas, calcio, fosforo, estudio génico.®
Presentacion del caso

Paciente de 44 afios de edad, masculino, mestizo, procedente de Bayamo, Granma.
Fue remitido al servicio de Rehabilitacién del Hospital Clinico Quirurgico Provincial
“Celia Sanchez Manduley” por dolores éseos a nivel de caderas. No logré aliviarse con
la ingestion de antiinflamatorios no esteroideos. Refirié que presentaba imposibilidad
para la marcha y limitacidn articular de las caderas. A los 9 afios de edad fue
diagnosticado con la enfermedad de Gaucher (tipo I). Indicé que tres de sus
hermanos padecian esta entidad, uno de ellos fallecido por complicaciones
hemorragicas. El tratamiento rehabilitador fue aplicado durante un periodo de cinco

meses, desde el 16 de enero de 2020 hasta el 17 de junio de 2020.

Antecedentes patologicos personales: esplenectomia y apendicectomia.
Antecedentes patologicos familiares: nada a sefialar. Alergia a medicamentos:
ibuprofeno, naproxeno, diclofenaco sddico y potasico. Examen fisico: peso: 77 kg,
talla: 1,65 cm. Datos positivos: Indice de masa corporal: 28.30 kg/m2SC
(sobrepeso). Piel: cicatrices en hipocondrio izquierdo y fosa iliaca derecha secuela de

intervenciones quirldrgicas. Tension arterial: 160/120.
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Sistema Osteomioarticular (SOMA): dolor a la palpacién y a la movilizacidon de la
cadera izquierda. Inicia y no completa arcos articulares de la cadera y rodilla izquierda
por dolor. Rigidez de la rodilla izquierda a la extensién.

Marcha: se traslada en silla de ruedas. La goniometria de la rodilla y la cadera
izquierda se muestra en la tabla 1. La rotacidon interna y externa de la cadera
izquierda, tanto activa como pasiva, fueron de 0°. Con relacién a la esfera psicolégica,
el paciente manifestd incertidumbre ante el futuro.

Tabla 1- Goniometria de la rodilla y la cadera izquierda.

Rodilla Grados Cadera Grados
izquierda izquierda
Flexién activa 1400 | Flexidn activa 65°
Flexion pasiva 1400 | Flexion pasiva 700
Extension activa 1700 | Extensidén activa 250
Extension pasiva 1800 | Extension pasiva 250
Abduccién activa 150
Abduccion pasiva 200°
Aduccion activa 150
Aduccion pasiva 200°

Fuente: historia clinica

EXAMENES COMPLEMENTARIOS

Hemograma: Hb: 13.7 gr/l, Hto: 44; Leucocitos: 9.0 x 10° ; Neutroéfilos: 33;
Eosinodfilos: 005. 0 Linfocitos: 62; Eritrosedimentacion: 35 mm; Reticulocitos:
2.4 x 103 ; Plaquetas: 200 x 10°;

Glicemia: 3.3 mmol/l; Creatinina: 91 mmol/l; TGP: 46 U/l; TGO: 44U/I; Urea: 3.2
mmol/l; Colesterol: 3.2 mmol/I; Triglicéridos: 0.91 mmol/I; Bil T: 18.5 mmol/I; Bil
D: 13.2 mmol/l; PT: 95g/I; Fe: 21.87 mmol/l; Bil I: 3 mmol/l;
VLDL: 0.414 mmol/I.

Ultrasonido abdominal: higado, pancreas, rifiones, vejiga y préstata normales.

Las radiografias de la regidon sacra, la columna vertebral y las rodillas se muestran en
las figuras 1, 2 y 3. En ellas se observan marcados cambios osteodegenerativos a
nivel de cabeza, de fémur izquierdo, irregularidad de sus contornos, disminucién de la
densidad ésea, lesiones osteoliticas, disminucion

del espacio articular y protrusion acetabular izquierda.
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Fig. 1- Regidn sacra. Fig. 2- Columna vertebral. Fig. 3- Rodillas.

Segun los resultados obtenidos mediante la aplicacién del indice de Barthel, se
concluyd que el paciente posee un moderado grado de discapacidad. Alcanzé un total
de 65 puntos en el proceso de evaluacion de su desenvolvimiento en 10 actividades
de la vida diaria (tabla 2).

Tabla 2- indice de Barthel.

Actividad de la vida | Puntuacion
diaria
Traslado cama sillén 10 puntos
Alimentacién 10 puntos
Defecacion 10 puntos
Miccion 10 puntos
Uso del inodoro 5 puntos
Deambulacidn 5 puntos
Arreglo 5 puntos
Vestirse 5 puntos
Bafo 5 puntos
Subir y bajar escaleras 0 puntos
Total:65 puntos
Grado de discapacidad: moderada.

Fuente: historia clinica

La goniometria evolutiva de la rodilla izquierda, cadera izquierda: rodilla flexionada,
cadera izquierda: rodilla extendida se muestra en la tabla 3. La rotacién interna y

externa de la cadera izquierda, tanto activa como pasiva, fueron de 0°.
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Tabla 3- Goniometria evolutiva en fecha 12 de marzo de 2020.

Cadera Cadera
Rodilla izquierda: izquierda:
izquierda | ©72dos Podilla Grados Podilla Grados
flexionada extendida
Flexion activa 100 © | Flexion activa 45 o Flexion activa 200
Flexién pasiva 110 © | Flexién pasiva 50 © | Flexion pasiva 20 ©
Extension 1300 Extension activa 50
activa
Extension 1350 Extension pasiva 50
pasiva
Abduccion activa 100
Abduccion 100°
pasiva
Aduccidén activa 150
Aduccién pasiva 150

Fuente: historia clinica

OBJETIVOS DEL TRATAMIENTO
- Apoyo psicoldgico. Alivio del dolor. Fortalecer tren superior: cuello, tronco
y miembros superiores. Mejorar arcos articulares. Mejorar fuerza
muscular. Lograr una marcha funcional con apoyo.
- Interconsulta con Ortopedia y Traumatologia. Interconsulta con
Hematologia. Reintegrar a su medio social. Integracion a la Asociacién
Cubana de Limitados Fisco-Motores (ACLIFIM).

PAUTAS DEL TRATAMIENTO

Apoyo psicoldgico a paciente y familiares debido a la envergadura de la enfermedad.
Agentes fisicos: calor infrarrojo a 60 cm de distancia durante 10 minutos,
perpendicular a la zona a tratar, en cadera izquierda. Campo magnético 50 Hertz, 50
%, transarticular en cadera izquierda por 20 minutos en 20 sesiones. Fonofooresis
con caléndula, emision continua a 0,4 watt/cm? de intensidad, 1 MHz de frecuencia,
cabezal grande. Se aplicé el método semiestatico durante 5 minutos diarios en la
cadera izquierda hasta completar las 10 sesiones.

Kinesioterapia: el paciente realizd ejercicios activos asistidos para miembro inferior
izquierdo y ejercicios libres para el resto de los miembros. Ademas, hizo ejercicios

respiratorios y ejercicios fortalecedores de cuello, tronco y miembros superiores.
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Terapia ocupacional: ejecutd ejercicios encaminados a mejorar arcos articulares y la
fuerza muscular. También desarroll6 actividades de independizacién en el bafio y
actividades estimulantes.

Ambulacion: el paciente realizé bipedestacion entre paralelas, logré corregir la postura
y el equilibrio progresivamente, presenta notables mejorias en cuanto a patrones
estaticos de la marcha, para posteriormente incorporar subida y bajada de escaleras,
logra la marcha sostenida en terrenos irregulares.

Mecanoterapia: incorporacién de ejercicios de poleoterapia de pared para el
fortalecimiento del biceps y el triceps braquial, se implementa ademas la rueda de
hombro y el pedaleo en mesa universal para aumentar arcos articulares.

Interconsulta con Hematologia: el 20 de enero de 2020 los hematdlogos concluyeron
que se trataba de un caso de enfermedad de Gaucher sin complicaciones
hematoldgicas.

Interconsulta con Ortopedia: el 2 de febrero de 2020 se coordind interconsulta con
especialistas del servicio de Ortopedia del Hospital “"Juan Bruno Zayas”, de Santiago
de Cuba, quienes al valorarlo decidieron que aun estaba muy joven para realizarle una
sustitucién protésica. En este caso, los ortopédicos optaron por dar seguimiento a la
evolucion del paciente.

Tratamiento médico: nutricion adecuada con una dieta con bajos niveles de almiddén y
azucares y rica en proteinas. Medicamentos: En caso de que el paciente sintiera dolor,
se le indicé tomar dos tabletas de dipirona de 300 mg cada 8 horas y una tableta de
Calcitriol al dia.

Evolucidn favorable: mediante la escala analdgica visual se comprobd que el paciente
se alivié del dolor durante su ingreso desde el 16 enero hasta el 17 de junio de 2020.
Ademas, logré la bipedestacion con apoyo externo y sin este (Fig. 4). Mediante
consentimiento informado, autorizd la publicacidn de sus fotos. Incrementé los arcos
articular, la marcha con apoyo externo, la independizacidon en las actividades de la
vida diaria. Asimismo, construyd en su hogar un vehiculo motorizado eléctrico para
trasladarse por la ciudad de Bayamo. Dicho vehiculo estd en proceso de aprobacion

por el sistema de trasporte del municipio y en fase de autorizo para que pueda usarlo.

La goniometria evolutiva de la rodilla y la cadera izquierda al final del tratamiento se
muestra en la tabla 4. La rotacion interna y externa de la cadera izquierda, tanto

activa como pasiva, fueron de 09°.
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Tabla 4- Goniometria evolutiva finalizado el tratamiento en fecha 15 de junio de

2020.
. Cadera
. Rocihlla Grados | izquierda: | Grados | . C_adera Grados
izquierda RF izquierda: RE
Flexion activa 140 © | Flexidén 850 Flexidon activa 60 ©°
activa
Flexion pasiva 140 © | Flexién 8590 | Flexién pasiva 60 ©
pasiva
Extension 180 © Extension 10 ©
activa activa
Extension 180 © Extension 100
pasiva pasiva
Abduccion 300
activa
Abduccion 300
pasiva

RF: Rodilla flexionada
RE: Rodilla extendida
Fuente: historia clinica

Fig. 4- Evolucion de la marcha recuperada con apoyo y sin apoyo. (Imagenes
autorizadas por el paciente mediante consentimiento informado)

DISCUSION

La magnetoterapia se define como la accidén en la que se utilizan imanes permanentes
0 equipos generadores de campos electromagnéticos para lograr un objetivo
terapéutico. Entre sus efectos, se pueden mencionar su capacidad para el estimulo
tréfico del hueso y el colageno, la regulacién de la osteogénesis y el estimulo de la
actividad de los factores de crecimiento, fundamentalmente en las artritis en estadio
agudo, en lesiones ligamentosas y entidades periarticulares. Resulta significativa la
rapida disminucién del dolor y los fendmenos inflamatorios asociados al cuadro luego

de comenzar la magnetoterapia.(® En Cuba se han alcanzado resultados satisfactorios
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con la aplicacidon del campo magnético en diversas enfermedades por sus disimiles
efectos. Esto se corrobord con la aplicacion del tratamiento efectivo al paciente.(”) Las
aplicaciones de calor no tienen un efecto curativo directo, sino a través de la
respuesta del organismo al cambio de temperatura. Sus acciones terapéuticas son
mediadas, principalmente, por mecanismos reflejos mas que por un calentamiento
directo de la zona. El aumento de la temperatura incrementé la actividad enzimatica a
nivel celular hasta llegar a un nivel maximo a partir del cual comenzd a disminuir para
finalmente ser nulo. Ello produce una mayor captacidon de oxigeno por parte de los
tejidos, lo que elevd el consumo de nutrientes hasta contribuir con los procesos de
reparacion del dafo histico y lograr un efecto de relajacion y disminucién del dolor. El

ejercicio fisico mejord notablemente la movilidad articular y el trofismo.

CONCLUSIONES

Con las pautas del tratamiento indicadas, el paciente logrd la independencia total en
la realizacion de las actividades de la vida diaria. Ademas, alcanzé una marcha
funcional, con apoyo externo y sin este. Su evolucidon satisfactoria le permitid

incorporarse de manera activa a la vida social y mejorar su calidad de vida.
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