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Resumen: La estructura sana del bazo funciona como función hematopoyética para el período 
fetal; después, se convierte en un gran órgano linfoide, y también, es del sistema de filtro de 
células sanguíneas. 
La enfermedad de Gaucher es un extraño trastorno de almacenamiento lisosomal, muchos de 
ellos son hereditarios y multisistémicos. Hoy en día, setenta LSD han sido adoptados. 
Palabras clave: Bazo, enfermedad de Gaucher, enfermedad de depósito lisosomial. 
 
Abstract:  Healthy spleen structure works as hematopoietic function for the fetal period; after, it 
becomes a big lymphoid organ, and also, it´s from the blood cells filter System. 
Gaucher illness is a strange lysosomal storage disorder, most of them are inherited and 
multisystemic. Nowadays, seventy LSDs have been embraced. 
Keywords: I Spleen, Gaucher Illness, Lysosomal storage disorders (LSDs). 
 

 

1. INTRODUCCIÓN 

 
El título del poema de Baudelaire hace referencia al supuesto depósito de 

bilis negra y de las emociones oscuras. Según la doctrina de Hipócrates de los 

cuatro humores: sangre, flema, bilis amarilla y bilis negra, esta última se producía 

en el bazo. Esta teoría domino el concepto fisiológico de la vida durante 2000 

años. El bazo se consideró el asiento de la Melancolía (bilis negra). Galeno 

definía el bazo como “Plenum mysterii organon”. 

La estructura normal del bazo tiene una función hematopoyética en el feto, 

posteriormente se convierte en el órgano linfoide de mayor tamaño, además es un 
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sistema de filtración equipado con macrófagos para eliminar partículas 

indeseables de la circulación y una reserva de elementos sanguíneos. 

El aumento del tamaño del bazo en general se debe a procesos sistémicos, 

solo ocasionalmente se debe a un quiste ya congénito ya postraumático o a raros 

tumores primarios o metastásicos. Dentro de los procesos sistémicos, en las 

infecciones, especialmente víricas y en enfermedades autoinmunes como lupus 

eritematoso sistémico, se produce una respuesta reactiva de la pulpa blanca 

linfoide. La proliferación neoplásica es responsable de la esplenomegalia en los 

síndromes linfoproliferativos (linfomas, leucemia linfoide crónica, 

tricoleucemia). La hipertrofia de los macrófagos sometidos a una sobrecarga de 

trabajo es la causa en infecciones bacterianas subagudas como endocarditis 

bacteriana o tuberculosis miliar y también en la hemolisis crónica. El bazo puede 

retomar su papel hematopoyético en talasemias graves como sucede en la anemia 

de Cooley. La infiltración con tejido hematopoyético también sucede en los 

síndromes mieloproliferativos, la mielofibrosis con metaplasia mieloide es una 

de las principales causas de esplenomegalia masiva. La hipertensión portal 

secundaria a cirrosis hepática, la obstrucción de las venas porta o esplénica puede 

ser causa de esplenomegalia congestiva. En el tercer mundo, la esplenomegalia 

tropical es debida a infestación crónica por malaria, Kala-azar, o por otras 

infecciones endémicas.  

Sir John Dacie acuño el término “esplenomegalia idiopática no tropical” 

para aquellos casos sin evidencia de enfermedad coexistente, una proporción 

significativa de estos pacientes resultaron ser diagnosticados de linfoma (2).  Por 

último, la hipertrofia de los macrófagos cargados de lípidos es la causa de la 

esplenomegalia en las lipoidosis. 

 
2. ¿CUANTAS ESPLENOMEGALIAS QUEDAN NO FILIADAS AL 

AÑO? 

 

El concepto de Dacie de esplenomegalia idiopática queda reflejado en el 

estudio de O'Reilly (3), en un período de 32 años, desde 1963 a 1995 se 

diagnosticaron 449 pacientes con esplenomegalia, lo que supone 14 nuevos 

pacientes con esplenomegalia al año, un 9% de estas esplenomegalias estaban sin 

diagnosticar, esto supone 1,4 pacientes con esplenomegalia sin diagnosticar al 

año. En el trabajo de Curovic Rotbain (4), en un período de 19 años, entre 1994 y 

2013 se estudiaron 129 pacientes con esplenomegalia, 7 nuevos pacientes al año, 

con un 20% de estas esplenomegalias sin diagnóstico, lo que supone 1,3 pacientes 

con esplenomegalia sin diagnosticar al año. Motta y col. (5) en un estudio 

multicéntrico realizado en 35 servicios de Hematología, se diagnosticaron 196 

pacientes con esplenomegalia durante 3 años entre 2010 y 2013, 11% de estas 

esplenomegalias sin diagnóstico, con una prevalencia del 3,6%, 1,8 pacientes con 

esplenomegalia sin diagnosticar al año. 
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Lo más frecuente es que la esplenomegalia sea un hallazgo más, en el 

contexto de otros signos y síntomas. Rara vez es el único hallazgo clínico que 

motiva la consulta. Lo habitual es que la clínica del paciente oriente el 

diagnóstico. En pediatría son muy raros los pacientes esplenectomizados sin un 

diagnóstico previo, salvo intervenciones realizadas de urgencia ante un 

traumatismo.  

 

3. PACIENTES PEDIÁTRICOS CON ESPLENOMEGALIA O 

ESPLENECTOMIZADOS 

 

Sills y col. en 2003 (6) establecen un algoritmo práctico para establecer el 

diagnóstico de esplenomegalia, en general, se puede hablar de 6 tipos de 

presentaciones. 

Pacientes con fiebre y esplenomegalia: 

• Causas infecciosas (EBV, CMV, otras viriasis, otras infecciones 

menos frecuentes como leishmaniasis, paludismo). 

• Procesos linfoproliferativos. 

• Enfermedad de Still.  

• Otras enfermedades reumátológicas y síndrome hemofagocítico. 

Pacientes con citopenias y esplenomegalia: 

• Anemias hemolíticas de origen inmune o no inmune. 

• Procesos infiltrativos de la médula ósea. 

• Enfermedad de Gaucher y enfermedad de Niemann-Pick. 

Pacientes con múltiples adenopatías y/o masa mediastínica con 

esplenomegalia: 

• Descartar patología tumoral. 

Pacientes con fenotipo sugestivo de enfermedad de depósito lisosomal tipo 

mucopolisacaridosis y esplenomegalia: 

• Estudio metabólico por especialista en enfermedades 

metabólicas o neurología. 

Pacientes con sospecha de hipertensión portal y esplenomegalia: 

• Estudio por especialista en aparato digestivo. 

• Ocasionalmente interconsulta por las citopenias. 

Pacientes con esplenomegalia como hallazgo clínico único: 

• Enfermedad de Gaucher y enfermedad de Niemann-Pick, 

también patología hematológica y quistes esplénicos.  

• Ocasionalmente son lactantes pequeños con un polo de bazo 

palpable. 
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4. PACIENTES ADULTOS CON ESPLENOMEGALIA O 

ESPLENECTOMIZADOS 

 

Es poco frecuente que un paciente llegue a la consulta solo con 

esplenomegalia, salvo que sea masiva, no es algo fácil de detectar ni por el propio 

paciente ni por el médico de familia. Los casos que llegan solo con 

esplenomegalia, sin citopenias, son excepcionales y se suelen remitir para 

descartar linfoma.  

Lo habitual es que los pacientes sean remitidos a consulta por alguna 

citopenia derivada de la esplenomegalia o por adenopatías, linfocitosis, picos 

monoclonales, etc., y que la esplenomegalia sea un hallazgo del estudio. Se suele 

sospechar linfoma, síndromes mieloproliferativos crónicos (SMPC) o 

hepatopatía crónica. Incluso si la esplenomegalia es masiva, o se ha detectado por 

palpación, los pacientes suelen tener casi siempre citopenias y   son remitidos por 

citopenias y esplenomegalia. Se suele sospechar linfoma y SMPC/mielofibrosis. 

Otras posibilidades menos frecuentes en nuestro medio son paludismo y 

leishmaniasis 

Los pacientes esplenectomizados llegan a la consulta solo si en la pieza 

quirúrgica se detecta alguna enfermedad hematológica. Los pacientes 

esplenectomizados hace años sin causa aparente no se suelen remitir.  

Chapman en 2019 (6) los clasifica según 6 tipos de presentaciones. 

Hiperplasia de las células del sistema retículo endotelial (SRE) o líneas 

linfoides: 

Infecciones sistémicas; endocarditis infecciosas, tuberculosis miliar, 

mononucleosis infecciosa, hepatitis infecciosas, fiebre tifoidea, psitacosis, 

histoplasmosis, leishmaniasis, lúes y paludismo. 

Enfermedades autoinmunes: síndrome de Felty, síndrome de Evans, lupus 

eritematoso sistémico y en tirotoxicosis. 

Congestión vascular: 

-Hepatopatía con hipertensión portal, trombosis o compresiones externas de 

las venas porta o esplénica, malformaciones del sistema venoso portal, cor 

pulmonale. 

Alteraciones eritrocitarias: 

-Esferocitosis y eliptocitosis hereditarias, hemoglobinopatías (talasemias, 

anemias hemolíticas congénitas, enfermedad de células falciformes) anemias 

hemolíticas autoinmunes y enzimopatías eritrocitarias. 

Hematopoyesis extracelular: 

-Mielofibrosis con metaplasia mieloide, mieloptisis y osteopetrosis 

Neoplasias: 

-Hematológicas: leucemia Mieloide Crónica (LMC), leucemia linfocítica 

crónica (LLC), leucemia de células peludas (tricoleucemia), leucemia 
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prolinfocítica y algunas leucemias agudas. trombocitemia esencial, policitemia 

vera.  

-Metástasis de carcinomas de mama, pulmón, colorrectal, ovario y 

melanoma. 

Alteraciones estructurales: 

-Hemangiomas, quistes y hematomas.  

-Granulomas infecciosos (micobacterias y hongos) y no infecciosos 

(sarcoidosis). 

-Infartos esplénicos.  

Por depósito: 

-Enfermedad de Gaucher, ASMD, amiloidosis 

 

5. ENFERMEDADES DE DEPÓSITO LISOSOMAL  

 

La rareza de las enfermedades de depósito lisosomal hace que muchas veces 

los distintos especialistas no se planteen el diagnóstico diferencial por lo que 

pasan sin diagnosticar o tardan años en diagnosticarse con la consiguiente 

progresión de la enfermedad. El proyecto PREDIGA es una iniciativa de la FEHH 

(Fundación Española de Hematología y Hemoterapia) con el apoyo de Sanofi 

Genzyme, propone valorar el diagnóstico de enfermedad de Gaucher (EG) y de 

Niemann-Pick (ASMD) en pacientes con esplenomegalia no filiada, tanto en 

niños como en adultos, con esplenomegalia o que han sido sometidos a 

esplenectomía. 

Las enfermedades de depósito lisosómico (LSDs) son enfermedades 

genéticas raras, hereditarias, multisistémicas, resultado del depósito de material 

no degradado en los lisosomas (8, 9). Colectivamente, las LSDs se presentan en 

1/5000 – 1/7000 nacidos vivos. Todas las LSDs son multisistémicas, progresivas 

y amenazadoras para la vida. Se han identificado más de 70 LSDs.  

 

6. FISIOPATOLOGÍA DE EG Y ASMD 

 

A partir de la mutación de un gen implicado en la homeostasis lisosómica 

(8,9) se produce una deficiencia de la enzima lisosómica β-glucosidasa ácida 

(GBA) en EG o esfingomielinasa ácida (ASM) en ASMD. Esta deficiencia 

enzimática conlleva un depósito de glucosilceramida (EG) (10) o esfingomielina 

(ASMD) (11,12), principalmente en células de la estirpe monocito-macrófago, con 

un deterioro progresivo y multiorgánico que afecta principalmente al sistema 

retículoendotelial. 
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7. GENÉTICA DE EG y ASMD 

 

Las enfermedades de Gaucher y de Niemann-Pick presentan un patrón 

hereditario autosómico recesivo. Esto significa que es necesario heredar dos 

copias mutadas del gen, una procedente de la madre y otra del padre, para padecer 

la enfermedad. Cuando solo se hereda uno de los genes mutado, se dice que el 

individuo es portador de la enfermedad. Los portadores no presentan síntomas, 

pero pueden transmitir la enfermedad a sus hijos. En cada embarazo, una pareja 

de portadores tiene un 25% de probabilidades de tener un hijo no portador 

(homocigoto, dos genes no mutados), un 50% de tener un hijo portador 

(heterocigoto, un gen mutado y un gen no mutado) y un 25% de tener un hijo con 

la enfermedad (homocigoto, dos genes mutados) (10). 

 

8. FENOTIPOS DE LA ENFERMEDAD DE GAUCHER 

 

 

Platt FM, et al. Nature Reviews Disease Primers 2018;4:27. 
Grabowski GA. Lancet 2008; 372:1263-1271. 

 
  

 

 Fenotipo no 

neuropático 

 (Tipo 1) 

 Fenotipo neuropático 

agudo (Tipo 2) 

 Fenotipo neuropático 

crónico (Tipo 3) 

Prevalencia global  1 en 50.000   1 en 100.000  1 en 100.000  

Edad de presentación  Cualquier edad  Lactancia  Infancia 

Esperanza de vida  6  a > 80 años     ̴2 años  2 a 50 años 

Enfermedad SNC primaria  Ninguna  Grave  Moderada a grave 

Visceromegalia  Leve a grave  Moderada a grave  Leve a grave 

Anormalidades 

hematológicas 
 Leve a grave  Leve a grave  Leve a grave 

Anormalidades 

esqueléticas 
 Ninguna a grave  Ninguna  Ninguna a grave 
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9. CLÍNICA DE LA ENFERMEDAD DE GAUCHER 

 

La enfermedad de Gaucher tiene una gran variedad de formas de 

presentación que pueden ocurrir a cualquier edad y con gravedad variable. Los 

niños con enfermedad de Gaucher sufren a menudo una enfermedad más 

agresiva, y sin tratamiento, progresión más rápida de los síntomas comparados 

con los pacientes adultos.  

El tipo 1 es el más prevalente y tiene la esplenomegalia como signo más 

común (13), aparece en un 85% de los casos, con un aumento de tamaño entre 5 a 

75 veces lo normal (14), la esplenomegalia acusada es casi universal en los niños 

sintomáticos. La hepato-esplenomegalia puede ser asintomática o asociar 

saciedad temprana, distensión y dolor abdominal, a veces pueden tener dolor 

abdominal agudo debido a infarto esplénico. Pueden presentarse tras una 

esplenectomía, realizada durante el estudio de un posible proceso neoplásico o 

tras ruptura traumática del bazo. La trombocitopenia y la anemia pueden cursar 

con equimosis frecuentes y astenia.  

La enfermedad esquelética se caracteriza por dolor óseo difuso con crisis de 

dolor, osteonecrosis y colapso articular, suele afectar al fémur proximal y distal, 

tibia y humero proximales. Los niños presentan menos probabilidad de 

osteonecrosis o fracturas patológicas, pero a menudo tienen retraso del 

crecimiento y dolor óseo relacionado con el crecimiento (15).  Hay mucha 

variabilidad en la presentación clínica de la EG tipo 1, ocasionalmente con cierta 

discordancia entre la afectación visceral y ósea.  

Los tipos 2 y 3 son formas neuropáticas que aparecen en la infancia, se 

caracterizan por: trastorno en el desarrollo, problemas cognitivos, hidrops, 

ictiosis congénita, estrabismo.  parálisis supranuclear, ataxia, mioclonos, 

demencia progresiva, opacidad corneal. 
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10. FENOTIPOS DE ASMD 

 

 

 

 Fenotipo A 

 (Neurovisceral 

infantil) 

 Fenotipo B  

(Visceral crónico) 

 Fenotipo B variante 

(Neurovisceral crónico) 

Prevalencia global  1 en 200.000 

Edad de presentación  Lactancia  Cualquier edad  Infancia 

Esperanza de vida     ̴2 años  6  a > 80 años  2 a 50 años 

Enfermedad SNC primaria  Grave  Ninguna  Moderada a grave 

Visceromegalia  Moderada a grave  Leve a grave  Leve a grave 

Anormalidades 

hematológicas 
 Grave  Leve a grave  Leve a grave 

Anormalidades 

esqueléticas 
 Ninguna  Ninguna a grave  Ninguna a grave 

Schuchman EH & Desnick RJ. Molecular Genetics and Metabolism 2017; 120:27-33 

 

11. CLÍNICA DE ASMD 

 

Los pacientes con fenotipo A presentan hepato-esplenomegalia, dificultad 

para deglución y afectación neurológica motora en los primeros meses de vida. 

La afectación motora progresiva se acompaña de neuropatía periférica, hipotonía, 

perdida de reflejos y enfermedad pulmonar intersticial, conlleva la muerte a los 

2-3 años (16). El fenotipo B es de aparición más tardía y menos grave, con buen 

pronóstico en cuanto a supervivencia (17). Presentan hepato-esplenomegalia, 

estatura baja, trastorno en maduración esquelética, enfermedad intersticial 

pulmonar y anomalías oculares.   

La afectación hepática cursa con hepatomegalia, elevación de transaminasas 

y bilirrubina. La anatomía patológica muestra células de Kupffer agrandadas, 

células parenquimatosas vacuoladas, fibrosis y cirrosis (18). La afectación 

pulmonar se presenta con patrón radiológico intersticial de predominio en bases, 

engrosamiento de los septos, aspecto de vidrio esmerilado, nódulos milimétricos 
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calcificados. Las pruebas funcionales respiratorias muestran un patrón restrictivo 

con alteración de la difusión. Puede producirse neumonía intersticial, hemorragia 

pulmonar y edema agudo de pulmón (19). Por último, destacar la afectación de las 

arterias coronarias con calcificación, que puede llevar a Insuficiencia cardíaca. 

En la analítica es típico un perfil lipídico aterogénico con niveles bajos de C-

HDL, elevados niveles de colesterol total, triglicéridos y C-LDL (20). 

 
12. ALGORITMO DIAGNÓSTICO PARA LA EG: PACIENTES 

PEDIÁTRICOS  

 

(Di Rocco M, et al. Pediatric blood & cancer. 2014) (21). 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  

Esplenomegalia ± 
hepatomegalia 

Trombocitopenia y/o 
anemia 

Evaluar la presencia de: 
• Matraz de Erlenmeyer 
• Retraso del crecimiento 
• Incremento de ferritina 
• Incremento de los niveles de 

TRAP 
• Estrabismo y/o apraxia 

¿Otras causas de 
esplenomegalia? 

No 

Sí 

Aspirado/biopsia medular 
incluyendo detección de células 

de Gaucher 

No 

¿Signos de enfermedad 
hematológica o hemato-

oncológica? 

¿Estos u otros criterios 
presentes? 

Signos de enfermedades 
metabólicas o infecciosas? 

No 

No 

No 

¿Deficiencia 
enzimática? 

No 

Sí 

Enfermedad de 
Gaucher 

Sí 
¿Se ha realizado aspirado 

medular? 

No 

¿Enfermedad hematológica o 
hemato-oncológica? 

Otras enfermedades  
(incluyendo enfermedades 

metabólicas diferentes a la de 
Gaucher) 

Sí 

Sí 

Sí 

Sí 

No 

Valorar Enfermedad de 
Gaucher 
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13. ALGORITMO DIAGNÓSTICO PARA LA EG: PACIENTES 

ADULTOS 

 

(Mistry PK, et al. 2011) (22). 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  

No 

Plaquetas < 150K 
+ anemia y/o 

dolor óseo y/o 
MGUS 

Excluir neoplasias malignas 
Analizar biopsia para detectar de células de Gaucher 

Sin células  
de Gaucher 

Información complementaria 
para respaldar una sospecha 
de enfermedad de Gaucher 
Antecedentes de: 

• Cálculos biliares 
• Molestia 

abdominal 
• Niveles bajos de 

colesterol 
• Hiperferritinemia 
• Nódulos 

esplénicos 
• Trombocitopenia 

asociada al 
embarazo 

• Enfermedad de 
Parkinson y/o 
Parkinsonismo 

Células de 
Gaucher 

¿Esplenectomí
a? 

Realizar 
PRIMERO 
análisis 

enzimático 

Esplenomeg
alia 

Esplenomegalia no 
asociada a 

hipertensión portal 

Plaquetas < 150K ± 
dolor óseo ± 

MGUS/poligammapatía 
en pacientes < 30 años 

Ensayo de β-glucosidasa ácida en DBS 

Sin neoplasia 
maligna 



410 L.J. García Frade, A. Campano y J. Villarrubia 

 

ANALES DE LA REAL ACADEMIA DE MEDICINA Y CIRUGÍA DE VALLADOLID, 56 (2020): 399-413 
ISSN: 2530-6421 

 

14. ALGORITMO DIAGNÓSTICO PARA LA ASMD: PACIENTES 

PEDIÁTRICOS 

(McGovern MM et al. 2017) (23). 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  

Esplenomegalia  
± hepatomegalia 

Una o más características 
que sugieran ASMD: 

• Mácula (no 
siempre, [1/5]) 

• Niveles bajos 
de C-HDL 

En niños < 2 años valorar: 
• Hipotonía 
• Retraso en el 

desarrollo Actividad enzimática ASM 

Secuenciación gen SMPD1 

Descartar otras causas: 
• Infección 
• Neoplasias malignas 
• Otras LSDs 
• Enfermedad hepática 
• Insuficiencia cardiaca 

va 
• E. hematológica 

N
o 

Sí 

Baj
a 

Resultados 
equívocos 

p.Q294K y p.W393G 

Deficiencia enzimática ASM 
crónica neurovisceral 

Homocigoto para las mutaciones p.R498L, 
p.L304P  

y p.P333Sfs*52 (mutaciones judíos Ashkenazí) 
Deficiencia enzimática ASM neurovisceral 

infantil 

Homo- o heterocigoto para las mutaciones 
p.ΔR610, p.P325A y p.P332R 

(neuroprotectoras), p.W393G 
Deficiencia enzimática ASM crónica visceral 

Correlaciones genotipo/fenotipo descritas 

C-HDL, colesterol asociado a lipoproteínas 
de alta densidad; LSDs, enfermedades de 
depósito lisosómico; ASM, 
esfingomielinasa ácida; SMPD1, gen de la 
esfingomielinasa ácida 

Si se desconoce la correlación genotipo/fenotipo: Evaluación clínica para determinar el fenotipo 

N
o 

Repetir ensayo de 
actividad enzimática  
(usar fibroblastos y 

espectrometría de masas 
en tándem, MS/MS) 

En el laboratorio Archimed se está usando 
la tecnología MS/MS desde DBS, por lo 
que no sería necesario la obtención de 

fibroblastos 
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15. ALGORITMO DIAGNÓSTICO PARA LA ASMD: PACIENTES 

ADULTOS 

(McGovern MM et al. 2017) (23). 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

16. RECOGIDA DE MUESTRAS PARA EVALUACIÓN DE EG Y ASMD 

 

Se utilizan tarjetas con las muestras de sangre (“Dry Blood Spots”) para 

envío al laboratorio. 

Para realizar la prueba sólo se necesitan unas gotas de sangre de los 

pacientes. Esta muestra se puede extraer al mismo tiempo que otra muestra de 

sangre estándar. Se debe usar preferentemente sangre venosa; alternativamente, 

sangre capilar. Es importante señalar que no se debe usar EDTA. 

Método de extracción: En la obtención de sangre venosa, aplicar la muestra 

lentamente en la superficie de la tarjeta hasta completar el círculo. En la obtención 

de sangre por punción, en el dedo o talón, no apretar, dejar que fluya la sangre lo 

suficiente para cubrir todo el círculo, descartando siempre la primera gota. No 

utilizar desinfectantes que contengan yodo. Dejar que el desinfectante se seque 

por completo antes de la extracción de la sangre. 

Tener en cuenta que una incorrecta manipulación de la muestra puede dar 

lugar a falsos positivos. La sangre tomada durante o inmediatamente después de 

la diálisis no puede usarse para la prueba. 

 

Esplenomegalia ± hepatomegalia 

Una o más características 
que sugieran ASMD: 

• Niveles bajos de 
C-HDL 

• Enfermedad 
pulmonar 
intersticial 

• Fracturas 

Actividad enzimática ASM 

Secuenciación gen SMPD1 

Descartar otras causas: 
• Infección 
• Neoplasias malignas 
• Otras LSDs 
• Enfermedad hepática 
• Insuficiencia cardiaca 

congestiva 
• E. hematológica 

N
o 

Sí 

Baj
a 

Repetir ensayo de 
actividad enzimática  
(usar fibroblastos y 

espectrometría de masas 
en tándem, MS/MS) 

Resultados 
equívocos 

ASMD crónica visceral 

N
o 

En el laboratorio Archimed se está usando 
la tecnología MS/MS desde DBS, por lo que 

no sería necesario la obtención de 
fibroblastos 
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17. CONCLUSIONES 

1. Según el principio de Ockham la explicación más simple y suficiente es la 

más probable, pero no necesariamente la verdadera,    

2. Es relevante Incrementar la concienciación de los médicos sobre el 

papel de la EG y la ASMD en el diagnóstico diferencial de las 

esplenomegalias/esplenectomías no filiadas. 

3. Muchos especialistas no están familiarizados con la presentación 

clínica de estas enfermedades. Tan solo un 20% de los hematólogos 

consideran la EG, incluso en presencia de los signos y síntomas típicos 

de la enfermedad. 

4. Las graves consecuencias del infra-tratamiento y la disponibilidad de 

terapias eficaces, hace que cada vez resulte más necesario promover la 

sensibilización y el conocimiento de estas enfermedades. 

5. Los algoritmos diagnósticos para las enfermedades de Gaucher  y de 

Niemann-Pick A, B (ASMD) son poco conocidos, consideramos que es 

útil difundirlos para aplicarlos en la práctica clínica. 
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