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Estimados editores:
La enfermedad de Gaucher (EG) pertenece a un grupo de

enfermedades autosómicas recesivas causadas por la
actividad deficiente de la B-glucocerebrosidasa, una
enzima necesaria para el catabolismo intralisosomal del
glucocerebrósido. Eso conduce a un acúmulo del mismo en
los lisosomas de macrófagos de los tejidos del sistema
reticuloendotelial.1

En la literatura existen pocos casos publicados sobre las
características por imagen de esa entidad benigna. Nuestro
objetivo es describir los hallazgos por tomografía computada
(TC) de la lesión hepática focal que puede simular una
hiperplasia nodular focal (HNF) o un carcinoma
hepatocelular (HCC) con cicatriz central.

Se presenta el caso de un paciente masculino de 61 años,
con antecedentes de EG tipo 3 sin terapia de reemplazo
actual, esplenectomizado, con cuadro clínico compatible con
cirrosis y múltiples fracturas patológicas a nivel de clavícula,
húmero, radio, cúbito y algunos cuerpos vertebrales, con
valores de beta-glucosidasa bajos, 67,15 (valor de referencia
200-2000) y marcadores tumorales negativos. La TC de
abdomen evidenció múltiples lesiones nodulares
distribuidas en forma difusa en el parénquima hepático
(►Fig. 1); siendo la de mayores dimensiones de 5,3�4,
2�5,1 cm, localizada en el lóbulo hepático izquierdo,
segmento IV, de morfología redondeada, bordes
parcialmente lobulados, tenuemente hiperdensa al
parénquima hepático circundante, 80 Unidades Hounsfield

(UH) en fase simple, con zona central de menor atenuación
31 UH por probable degeneración quística-necrótica.

Tras la administración de contraste endovenoso, durante la
fase arterial se observó un leve refuerzo de tipo heterogéneo,
con realce de la regiónperiférica 101UH,manteniendo la zona
central hipodensa. En la fase venosa portal, la lesión mantuvo
el patrónde refuerzoconpredominiohacia laperiferia104UH.
Durante la fase venosa tardía (tresminutos tras la inyección de
contraste intravenoso), la lesión se mostró isodensa al
parénquima hepático circundante. El área central
permaneció sin cambios durante todo el estudio dinámico
(►Fig. 2). Finalmente, la anatomía patológica, a partir de una
muestra obtenidamediante biopsia percutánea guiada por TC,
confirmó el diagnóstico de gaucheroma hepático (►Fig. 3).

La EG, descrita por Philippe Gaucher en 1882, representa
en la actualidad la enfermedad por almacenamiento
lisosomal más frecuente.1 Según datos del Registro de
Gaucher del Grupo Colaborativo Internacional de Gaucher
(ICGG, por su sigla en inglés), hasta el 1 de febrero del año
2013, fueron ingresados al registro 5.986 pacientes
provenientes de 60 países diferentes.2

El proceso fisiopatológico que induce las manifestaciones
clínicas en la EG ocurre por disminución de la actividad
enzimática de la B-glucosidasa, lo que provoca un acúmulo
de glucocerebrósidos en cantidades masivas dentro de los
lisosomas de las células fagocíticas del sistema
reticuloendotelial. Esas células distendidas se conocen
como células de Gaucher.3
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Clínicamente, la enfermedad se ha dividido en tres tipos,
conforme a la ausencia o presencia de síntomas neurológicos,
siendo los órganos más afectados el bazo, el hígado y la
médula ósea.4,5

El reemplazo de la médula ósea por células de Gaucher
puede producir áreas de erosión, deformidades esqueléticas
e incluso fracturas.1 A nivel cerebral, las células de Gaucher
están en los espacios de Virchow Robin, representando de
alguna forma un componente tóxico para el tejido neural.4

En el hígado se han reportado algunos patrones de
infiltración de células de Gaucher, incluyendo el reemplazo
total del parénquima hepático, así como focos agrupados de
células de Gaucher, llamados gaucheromas.5

Según Patlas M. y col.,6 en una serie con 103 pacientes
pediátricos, la hepatomegalia es el hallazgo por ultrasonido
más frecuente, con una prevalencia del 100%, siendo el
reemplazo extenso del parénquima hepático por células de
Gaucher el proceso fisiopatológico atribuido al mismo.7

Según Regenboog M. y col.,5 en una serie reportada en
2016 con 91 pacientes diagnosticados de EG, la afectación

como lesión focal única o múltiple presenta una prevalencia
del 25%. Esas lesiones pueden simular otras patologías, tanto
benignas como malignas, por lo que el gaucheroma debe
incluirse en el diagnóstico diferencial.

Un rasgo en común del gaucheroma con la hiperplasia
nodular focal y algunas variantes del hepatocarcinoma, que
pudimos observar en el presente caso es la presencia de una
cicatriz central hipodensa. Sin embargo, en la HNF, la
cicatriz central suele realzar en fases tardías y, en el HCC,
la cicatriz es mucho más prominente y presenta un mínimo
realce en fase tardía, además de que típicamente la región
periférica se presenta con realce heterogéneo en la fase
arterial y pérdida rápida del refuerzo (washout) en la fase
portal. No obstante, debido al riesgo incrementado en los
pacientes con EG de desarrollar HCC, es importante detallar
meticulosamente las características imagenológicas de esas
lesiones y mantener un seguimiento, sobre todo en
pacientes esplenectomizados.4

Por último, es preciso mencionar que, además de la
hepatomegalia y lesiones focales únicas o múltiples, en los

Fig. 1 Cortes axiales de TC, fase venosa portal donde se hacen más evidentes lesiones nodulares, de tamaños variables, distribuidas en forma
difusa en el parénquima hepático, (A) segmento IV, (B) segmento VI, (C) segmento VIII.

Fig. 2 Cortes axiales de TC, lesión localizada en el lóbulo hepático izquierdo, segmento IV. (A) Durante la fase simple existió dificultad para
identificar la lesión, la misma que se mostró tenuemente hiperdensa con respecto al parénquima circundante; (B) en fase arterial la lesión
presentó un refuerzo heterogéneo, con mayor realce de la zona periférica y área central hipodensa. (C) En la fase venosa portal la lesión mantuvo
el patrón de refuerzo con predominio hacia la periferia. Durante la fase venosa tardía (no se muestra), la lesión se observó isodensa al
parénquima adyacente, sin cambios en el área central, que permaneció de baja atenuación durante todo el estudio dinámico.
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pacientes con EG, existen otras manifestaciones de
compromiso hepático tales como colelitiasis, hepatitis
autoinmune, hepatitis viral, esteatosis, hipertensión
portal, fibrosis y cirrosis, hasta el potencial desarrollo
de un hepatocarcinoma, condiciones que han sido
relacionados a la terapia de reemplazo enzimático, al
proceso inflamatorio y apoptótico así como a la
sobrecarga de hierro.3
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Fig. 3 Microfotografía de nódulo hepático (A) en un preparado de rutina teñido con hematoxilina eosina (original magnificación, 400 x), que
muestra parénquima hepático con un extenso infiltrado de macrófagos marcadamente distendidos, con citoplasma estriado característico, que
se disponen formando nidos y sábanas (B) tinción Periodic Acid-Schiff (original magnificación 400x) y (C) tinción tricrómica (original
magnificación 200 x), que muestra tejido hepático circundante de aspecto fibroso y congestivo.
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