
La enfermedad de Gaucher:
Signos, síntomas y alternativas 
terapéuticas de una enfermedad rara

¿Qué es la enfermedad de Gaucher (EG)?
La enfermedad de Gaucher es una enfermedad heredi-
taria rara y es el más común de los trastornos genéticos 
de almacenamiento lisosómico.¹ 

Los lisosomas son parte de nuestras células que produ-
cen enzimas. Nuestros cuerpos necesitan estas enzimas 
para degradar los nutrientes y los desperdicios para que 
nuestras células y órganos funcionen correctamente. 
En una persona con enfermedad de Gaucher, las cé-
lulas no producen la cantidad suficiente de la enzima 
glucocerebrosidasa.

¿Cuán rara es la enfermedad de Gaucher?
La enfermedad de Gaucher afecta aproximadamente 
entre 1 de 50 000 y 1 de 100 000 personas en el mundo. 
Es más común en judíos oriundos de Europa Central 
y Oriental (asquenazíes),¹ donde la frecuencia es de 1 
en cada 600.

¿Qué causa la deficiencia de la enzima 
glucocerebrosidasa (GDC)?
Es causada por una mutación del gen en el cromo-
soma 1 que codifica para la glucocerebrosidasa (GDC), 
enzima digestiva que interviene en la degradación liso-
sómica de los glucolípidos.²

¿Qué función tiene la glucocerebrosidasa 
(GDC) en las células sanas?
Esta enzima es necesaria para descomponer una sus-
tancia grasa llamada glucocerebrósido. Sin una can-
tidad suficiente de esta enzima esencial, la sustancia 
grasa se acumula en algunas células y las agranda.³ 

Estas células agrandadas se conocen como células de 
Gaucher. La glucocerebrosidasa cambia el glucolípido 
glucocerebrósido en glucosa y ceramida, que luego son 
degradadas.4,5

¿Cuáles son los tipos de enfermedad
de Gaucher?¹
La enfermedad de Gaucher se clasifica en 3 formas 
clínicas:
• Tipo 1, o no neuropática;
• Tipo 2, o neuropática aguda; y
• Tipo 3, o neuropática subaguda.

El tipo 1 es el más frecuente ya que representa el 95% 
de los casos de esta enfermedad.

¿Cuáles son los signos y síntomas?6

Los signos y síntomas de la enfermedad de Gaucher 
varían de una persona a otra. Algunas personas tie-
nen síntomas muy leves y pueden pasar años antes de 
ser diagnosticadas. Otras pueden tener síntomas muy 
severos.

Los signos y síntomas más comunes incluyen los si-
guientes:6,7

•   Recuento bajo de hemoglobina (anemia);
•   Recuento bajo de plaquetas;
•   Hígado agrandado;
•   Bazo agrandado;
•   Dolor de huesos;
•   Enfermedad de los huesos;
•   Cansancio; y
•   Formación de moretones con facilidad.
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Las personas con enfermedad de Gaucher pueden expe-
rimentar solo uno o cualquier combinación de síntomas. 
Los síntomas también varían dependiendo del tipo de 
enfermedad de Gaucher que pueda tener el paciente. 

¿Cómo se diagnostica la enfermedad
de Gaucher?8

En ocasiones, diagnosticar la enfermedad de Gaucher 
puede ser un reto. Algunas personas pueden tener sín-
tomas durante muchos años sin saber que la tienen. 
Cuando se desarrollan los síntomas, a menudo pueden 
ser confundidos con otras enfermedades. Por esto, a 
veces puede tomar tiempo antes de hacerse un diag-
nóstico definitivo. 

Para diagnosticar la enfermedad de Gaucher, el mé-
dico puede llevar a cabo, entre otros procedimientos, 
lo siguiente:
•   Historial completo del paciente y de su familia;
•   Examen físico completo y abarcador;
•   Evaluaciones de calidad de vida;
•   Pruebas de sangre;
•   Medir glucocerebrosidasa y análisis de mutaciones;
•   Anticuerpos a una muestra de terapia de reemplazo 

de enzimas (TRE) (muestra inicial para referencia 
futura);

•   MRI del abdomen (con evaluación del volumen del 
del bazo y del hígado);

•   Pruebas del esqueleto, incluidos MRI de todo el fé-
mur, radiografías de la columna vertebral, escanogra-
fías para determinar la densidad ósea;

•   Pruebas pulmonares (con radiografía de pecho); y
•   Evaluación cardiaca con electrocardiograma (ECG) 

y ecocardiograma Doppler.

¿Cómo se trata la enfermedad
de Gaucher tipo 1?5,9 
La terapia de reemplazo de enzimas es el estándar de 
cuidado en el tratamiento de la enfermedad de Gau-
cher tipo 1. La infusión intravenosa de la enzima GDC 
degrada el glucolípido glucocerebrósido que se acumu-
la en las células.⁹

Las metas de la terapia incluyen:
•   Reducir el volumen del hígado y del bazo; y
•   Aumentar los niveles de hemoglobina y el recuento 

de plaquetas.

El tratamiento de la enfermedad de Gaucher puede 
incluir a distintos especialistas médicos, entre ellos:
•   Genetistas;¹⁰ 
•   Generalistas y/o internistas;11,12

•   Hematólogos;⁷
•   Hepatólogos;¹³ y 
•   Oncólogos.⁷ 
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