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Declaración de Conflicto de Interés.

• He recibido honorarios por parte de Sanofi por esta conferencia.

• He recibido financiación para el desarrollo de proyectos de 
investigación por parte de Sanofi.

La información contenida en esta presentación está dirigida al profesional de la salud con la intención de brindar información científica de 
interés y refleja las consideraciones del autor y no las de SANOFI. Cualquier indicación OFF LABEL mencionada será con el único objetivo de 
intercambio científico y no representa una promoción. SANOFI no recomienda indicaciones que no estén contenidas en la información para 

prescribir aprobada de sus productos en Colombia.
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La calidad de vida depende del compromiso óseo

EG &
Impacto  

óseo

Drelichmam G, Et Al . in American Journal of Hematology 91(10) · July 2016
Grabowski G The Online Metabolic and Molecular Basis of Inherited Metabolic Disease, 1st ed., Chapter 146. New York: Mc 

Graw-Hill Publishers; 2010.

https://www.researchgate.net/journal/1096-8652_American_Journal_of_Hematology
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OBJETIVOS DE 
LA TRE/TRS

SOLO 
COMPROMISO 

OSEO 
REVERSIBLE 

(INFILTRACION)

Drelichmam G, Et Al . in American Journal of Hematology 91(10) · July 2016
Grabowski G The Online Metabolic and Molecular Basis of Inherited Metabolic Disease, 1st ed., Chapter 146. New York: Mc 

Graw-Hill Publishers; 2010.

https://www.researchgate.net/journal/1096-8652_American_Journal_of_Hematology
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A pesar de estar en TRE mas del 50% de los pacientes con EG tienen
distinto grado de compromiso óseo

17%

81%

28%

49%

28%

71%

TODOS LOS PACIENTES CON EG TIENEN COMPROMISO OSEO?
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EffectsonHSCs Promotetolerance

-HSCstimulation -delaymacrophageactivity

-HSCmaintenance -impairmentofdendriticcellmaturation

-BypassIFNgmediatedHSCinhibition -increaseinregulatoryBcells

-increaseinregulatoryTcells

Immunomodulation Ironchelation

-decreaseinIFNgrelease -cellularironmobilization
-decreaseinTNFarelease -decreaseinironoverload
-increaseinTGFbrelease -possiblebenefitinhematopoiesis

Uno de los objetivos más 

importantes en el tratamiento de la 

EG es preservar la salud ósea

La enfermedad ósea irreversible 

sigue siendo una de las 

principales causas de morbilidad.

Varias problemáticas como sub-

diagnósticos, retrasos en el 

tratamiento y falta de adherencia a 

los tratamientos, aumentan la 

incidencia de enfermedad ósea 

irreversible que puede impactar 

profundamente en la calidad de 

vida de nuestros pacientes.

En nuestra región, con frecuencia no 

están disponibles los estudios 

radiográficos adecuados para valorar 

la MT ósea.

Drelichmam G, Et Al . in American Journal of Hematology 91(10) · July 2016 
Mistry PK, Cappellini MD, Lukina E, et al. Am J Hematol 2011; 86: 110-115.

Thomas AS et al. . Blood Cells Mol Dis 2013; 50: 212-217 
Hughes D et al. J Bone Min Res 2019 DOI 10.1002/jbmr37345

https://www.researchgate.net/journal/1096-8652_American_Journal_of_Hematology
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Pueden haber paciente con
escaso compromiso óseo?

Todos los pacientes estén o no en tratamientos van a
tener compromiso óseo irreversible?

Rx y RM normal paciente con EG tipo 1 
con 7 años de TRE

Rx y RM paciente con EG tipo 1 con 7 años de TRE Deformidad de Erlenmeyer 
y infartos múltiples

PREGUNTA?



OSTEOCLASTO

Activación
osteoclástica

Lisosomas del SMM del hueso

inhibición osteoblástica

TNF α, IL-1, 
IL6, IL 8, IL 12 y 

M-CSF
Variante 

desacetilada de GL1: 
Lyso-GL1

P

activación 
osteoclástica

inhibición 
osteoblástica

P

Provoca infiltración de células de 
Gaucher y posteriormente, oclusión y 
compresión vascular que conduce a 

osteonecrosis y aparición de 
Erlenmeyer

La Lyso-Gl1 activa a el Sistema 
monocito macrófago (SMM) 

estimulando a los linfocitos T que 
provocan una relacion CD4+/CD8+ 

alterada (↓linfocitos CD8)

Activación de algunas citoquinas 
inflamatorias (IL-1b, IL6 y M-CSF) 

ocasionando inhibición osteoblástica y 
activación osteoclástica

El compromiso óseo de la EG se produce por un doble mecanismo:
1. Compresión de células de Gaucher (acumulación de Glucocerebrosidos (GL1)y Lyso- GL1) en los lisosomas de los

osteoclastos 2. Por dis-balance de la relación osteoclasto/ osteoblasto: aumento de la resorción ósea y disminución
de la formación ósea.

El segundo paso crucial para la activación de los osteoclastos es la interacción entre RANK en 
osteoclastos con RANKL. Aunque los osteoblastos son la principal fuente de RANKL, varias otras 

células pueden secretar esta citocina, como células T y B activadas.

La acumulación crónica de 
Glucocerebrosidos (GL1) y su variante 

desacetilada (LysoGL1) en el hueso

Glucocerebrosidos  
(GL1)

Citoquinas inflamatorias con 
efectos sistemicos y oseos

.A.;et al. Best Pract. Res. Clin. Endocrinol. Metab. 2015,29, 219–235.
Marcucci, G et al. Calcif. Tissue Int. 2014,95, 477–494.

FISIOPATOLOGIA DE LA ENFERMEDAD OSEA
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2. Definición de MT ósea para pacientes con Enfermedad de Gaucher

Objetivos de la conferencia

3. Problemática de la EG en Latinoamérica

4. Como monitorear la salud ósea y la respuesta ósea a los tratamientos

1. Que factores predisponen al compromiso óseo?
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El hueso es un
santuario?

Factores 
epigenéticos?

Diagnostico y 
tratamiento 

tardío
Esplenectomía

Dosis inadecuada 
según el riesgo

Predisposición  
genética?

RecNcil

Que factores predisponen al
compromiso óseo?

PREGUNTA?

Drelichmam G, Et Al . in American Journal of Hematology 91(10) · July 2016 
Mistry PK, Cappellini MD, Lukina E, et al. Am J Hematol 2011; 86: 110-115 

Poll LW,Et al.. Skeletal Radiol 2001;30:496–503.

https://www.researchgate.net/journal/1096-8652_American_Journal_of_Hematology
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El hueso es un santuario farmacológico?

30-40%

Imiglucerase: 
molecular mass 60.430

Eliglustat: 
Molecular weight 479,59

Journal of Basic & Clinical Pharmacology | July 2018 | Vol 7 | Issue 7 Page 
Biegstraaten M, Cox TM, Belmatoug N, et al. Blood Cells Mol Dis. 2018;68:203-208.1211

E. Lukina et. Al. Blood Cells, Molecules, and Diseases Volume 53, Issue 4, December 2014, Pages 274-276

https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/S1079979614000308#!
https://www.sciencedirect.com/science/journal/10799796
https://www.sciencedirect.com/science/journal/10799796
https://www.sciencedirect.com/science/journal/10799796/53/4
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El hueso es un santuario
farmacológico?
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El hueso es un santuario farmacológico?

Glucosylceramide (GL-1) (μg/mL)

ImigluceraseEliglustat 

Baseline 12 months

E. Lukina et al. A.J.H sep. 2018 29- 37
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Hay Factores pronósticos de bajo y alto riesgo óseo?

Khan A. Et al. JBMR(2012) 1839-1848  
Mistry P. Et al. BJH (2009):147, 561-570



Hay Factores pronósticos de bajo y alto
riesgo óseo?

Bajo riesgo

Diagnostico y comienzo
de la TRE temprano (≤2 a)

Dosis adecuadas al riesgo

( 60 UI/kg) Sin Esplenectomía

Adherencia ≥ 90% sin
suspensiones de la TRE

Alto riesgo

Diagnostico y 
comienzo de la TRE 

tardío (≥2 a)

Dosis bajas

( ≤45 UI/kg) Esplenectomía

Baja Adherencia ≤ 90% 
y/o suspensiones de la 

TRE

Drelichmam G, Et Al . in American Journal of Hematology 91(10) · July 2016

https://www.researchgate.net/journal/1096-8652_American_Journal_of_Hematology
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Hay Factores pronósticos de bajo y alto riesgo óseo?

Drelichmam G, Et Al . in American Journal of Hematology 91(10) · July 2016

FACTORES EPIGENETICOS ASOCIADOS A

ENFERMEDAD OSEA

1. Diagnóstico y comienzo de la TRE

tardía (˃ 2 años)

2. Bajas dosis de TRE (< 45 IU/kg)

3. Baja adherencia a la TRE ( < 80%)

4. Esplenectomía

https://www.researchgate.net/journal/1096-8652_American_Journal_of_Hematology


Hay Factores pronósticos de bajo y alto riesgo óseo?

Drelichmam G, Et al. Molecular Genetics and Metabolism Reports 
Volume 29, December 2021, 100820

46.6% 1.9%

70%

49%

70% Vs 61% 70%  Vs 59%

El alelo RecNcil esta asociado con lesiones 
oseas severas durante el seguimiento 

(P=0.017) necrosis e infartos
Ademas, encontramos significancia 

estadística entre la presencia de un alelo 
RecNcil y y ancestros argentinos (P= 0.001)

https://www.sciencedirect.com/journal/molecular-genetics-and-metabolism-reports
https://www.sciencedirect.com/journal/molecular-genetics-and-metabolism-reports/vol/29/suppl/C
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El hueso es un 
santuario?

Factores
epigenéticos?

Diagnostico y 
tratamiento 

tardío
Esplenectomía

Dosis 
inadecuada 

según el riesgo

Predisposición
genética?

RecNcil

CONCLUSION
Hay factores predisponen al compromiso óseo?

PREGUNTA?

Drelichmam G, Et Al . in American Journal of Hematology 91(10) · July 2016 
Mistry PK, Cappellini MD, Lukina E, et al. Am J Hematol 2011; 86: 110-115 

Poll LW,Et al.. Skeletal Radiol 2001;30:496–503.

No presentar 
enfermedad ósea  

irreversible

Presentar 
enfermedad ósea  

irreversible

https://www.researchgate.net/journal/1096-8652_American_Journal_of_Hematology
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2. Definición de MT ósea para pacientes con Enfermedad de Gaucher

Objetivos de la conferencia

1. Que factores predisponen al compromiso óseo?

3. Problemática de la EG en Latinoamérica

4. Como monitorear la salud ósea y la respuesta ósea a los tratamientos



▪ Las MT son una guía para los médicos que tratan pacientes con EG y deberán ser utilizados anualmente.

▪ Objetivo: determinar y mantener la dosis terapéutica que logre y conserve los beneficios de la terapia en cada 

paciente.

▪ Frecuencia de evaluación: en general 1 vez al año

▪ Fundamento: Si logran las MT se puede reducir la dosis y si no lo logran se deberá ajustar la misma.

▪ Las MT establecidas por Pastores en 2004 se basaron en la intervención terapéutica y no en el paciente en su totalidad

“Cómo monitorear la salud ósea y la respuesta a la terapia ósea"

Con los avances en el tiempo y la incorporación de nuevos tratamientos se hizo evidente que las tradicionales MT no abarcaban aspectos de 

la enfermedad como complicaciones a largo plazo oseas, gammapatias , enfermedad metabólica , hipertensión pulmonar, 

hiperferritinemia, evaluación de la calidad de vida, estado funcional y detección precoz de patologías asociadas como cáncer y Parkinson.

Las MT en pediatría tienen características propias porque incluyen aspectos vinculados al desarrollo pondoestatural y puberal.

Priya S. Kishnani et al. Molecular Genetics and Metabolism 135 (2022)154–16
G. Drelichman et al. Hematologia 2022 (en prensa)



Pastores et al., Semin Hematol 2004; 41(suppl 5): 4-14, Weinreb et al 2009
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LOGRO DE LAS METAS TERAPEUTICAS (AÑO 2004)

• Esquelética
– Sin crisis ósea
– Sin dolor óseo – dolor óseo leve

• Hematológica
• Hemoglobina

▪ ≥11g/dL (mujeres y niños)
▪ ≥12 g/dL (hombres)

– Plaquetas
▪ >120,000/mm3

• Visceral
– Volumen del bazo ≤ 8 MN
– Volumen del hígado ≤ 1.5 MN

• QoL: mejorar los puntajes validados de QoL en 2-3 años
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LOGRO DE LAS METAS TERAPEUTICAS (AÑO 2016)

Christine Serratrice Et al. Core Evidence 2016:1137–47

Disminuir o eliminar el dolor óseo en 1 a 2 años 
Prevenir las crisis óseas

Prevenir la osteonecrosis y el colapso de la articulación 
subcondral

Mejorar la DMO



Priya S. Kishnani et al. Molecular Genetics and Metabolism 135 (2022)154–16

LOGRO DE LAS METAS TERAPEUTICAS (AÑO 2022)

Ausencia de episodios 
de osteonecrosis por 

RNM
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MT OSEA

MT OSEA CLINICA Ausencia de dolor óseo y de crisis ósea durante el tratamiento con TRE o TRS

LESIONES OSEAS NUEVAS

IRREVERSIBLES

Ausencia de nuevas lesiones oseas irreversibles (Erlenmeyer, infartos, necrosis o fracturas) durante el tratamiento

con TRE o TRS

INFILTRACION OSEA se considerará logro de la MT ósea para la infiltración a una disminución del score BMB ≥ 2 puntos con respecto al

score anterior. En las evaluaciones anuales en el caso de aumento del BMB ≥ 2 puntos se considera aumento de la

infiltración y por lo tanto falta del logro de la MT para la infiltración

ERLENMEYER Es una lesión ósea irreversible al tratamiento.

Pacientes adultos (> 15 a): Pacientes sin Erlenmeyer al diagnóstico: se considera el logro de la MT ósea para el 

Erlenmeyer a un valor: < 0,57 (valor tomado luego del 3 año de TRE)

Para pacientes adultos (> 15 a) con Erlenmeyer: el logro de la MT ósea significa la persistencia de los valores sin

aumentos significativos.

Pacientes pediátricos (< 15 a): dado el rápido crecimiento óseo no se toma el Erlenmeyer hasta que el paciente sea 

mayor de 15 a

INFARTOS, NECROSIS Y

FRACURAS

Son lesiones oseas irreversibles al tratamiento.

Se considera logro de la MT ósea cuando las necrosis, infartos y fracturas persisten sin aumento de su diámetro, sin 

colapso de las articulaciones (necrosis) y sin aparición de nuevas lesiones

DENSITOMETRIA se considerará logro de la MT para la densitometría a los incrementos de la DMO superiores a los cambios mínimos

significativos (cuello femoral 0.016 gr/cm2, % coeficiente de variación 1.61%) tomado luego del 3 año de TRE

Estudios a realizar durante el seguimiento Para la evaluación 
de las MT ósea.
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ALTO RIESGO OSEO

(dosis inicial 60 UI/Kg cada 14 días)

BAJO RIESGO OSEO

(dosis inicial 30 UI/kg cada 14 días)

Diagnostico en la edad pediátrica (≤ 18 a)

Pacientes adultos con comienzo de la sintomatología en la edad 

pediátrica.

Diagnostico en la edad adulta (≥ 18 a)
con comienzo de la sintomatología en 

la adultez

Pacientes que al diagnóstico presenten lesiones irreversibles

(Erlenmeyer, infartos o necrosis) y/o presencia de infiltración
ósea severa (BMB ≥ 8)

Diagnostico en la edad adulta sin
lesiones oseas irreversibles 

(Erlenmeyer, infartos o necrosis)

Presencia de un alelo RecNcil en la secuenciación GBA1 (Alto

riego óseo)

Diagnostico en la edad adulta con

infiltración por escores óseos (BMB) < 4

Diagnóstico y/o tratamiento tardío (> 2 años) Ausencia de un alelo RecNcil
Antecedente de esplenectomía Diagnóstico y tratamiento temprano (≤

2 años) en la edad adulta sin lesiones 

oseas irreversibles

Diagnostico durante el embarazo Hepatomegalia< 2.5 MN (moderada o
leve)

Enfermedad hepática: Hepatomegalia>2.5 MN (severa); Infartos

hepáticos; Hipertensión portal, Hepatitis

Esplenomegalia< 15 MN (moderada o

leve)

Enfermedad esplénica: Esplenomegalia>15 MN (severa);
Infartos esplénicos

Sin progresión de las manifestaciones

de la EG

Enfermedad cardiopulmonar, incluyendo hipertensión pulmonar

G. Drelichman y grupo argentino. En prensa Hematología 2022



Estudios a realizar al diagnostico

G. Drelichman y grupo argentino. En prensa Hematología 2022

Historia clínica
Historia clínica completa del paciente y de su familia (con árbol genealógico)

Examen físico detallado

Laboratorio
Pruebas primarias Pruebas adicionales

Hemograma con recuento de plaquetas Estudio de metabolizador del CYP2D6: indispensable para pacientes

en plan de recibir TRS.

Urea y creatinina Análisis molecular de la mutación de la enzima beta-glucosidasa: útil

para predecir alguna correlación fenotipo genotipo- fenotipos y 

portadores

TGO, TGP, FAL, GGT, bilirrubina total y directa Proteinograma electroforético sérico: en pacientes >30 a para

detección de la gammapatía policlonal o clonal

Tiempo de sangría, KPTT, Tiempo de protrombina, Fibrinógeno, Tiempo de trombina Perfil de hierro: ferremia, ferritina, capacidad de fijación del hierro.

En casos de sospecha de anemia ferropénica.

Glucemia. Resistencia a la insulina. Perfil lipídico completo (LDL, HDL, VLDL,

triglicéridos y colesterol total)

Vitamina B 12. En casos de sospecha de anemia megaloblástica.

Metabolismo Fosfo-cálcico (calcio, fósforo, fosfatasa alcalina, 25 hidroxivitamina D y

PTHi). En orina de 24hs, calciuria y creatininuriadosaje de B12, fólico vitamina D

Marcadores de la EG: Dosaje de Lyso Gb1 (glucosilesfingosina) en papel de filtro



Estudios a realizar al diagnostico

G. Drelichman y grupo argentino. En prensa Hematología 2022

Evaluación visceral: volúmenes esplénicos y hepáticos
Volumen esplénico medido por RM volumétrica. Volumen hepático medido por RM volumétrica
Ecografía hepática: búsqueda de cálculos biliares

Evaluación ósea

RM de cuerpo entero en equipos de alto campo magnético (1.5TL) en secuencias específicas (SET1, Stir y FSET2). Si no está́ disponible
la RM de cuerpo entero realizar RM de ambas caderas - fémures completos corte coronal y columna lumbar corte sagital en iguales 

secuencias.

Radiografía de columna dorsal y lumbar proyección perfil. Radiografía ambos fémures completos proyección frente (incluir extremos 

distales y proximales). Radiografía de sitios sintomáticos.

Densitometría ósea de columna lumbar L1-4 y cuello femoral (adultos) Densitometría de columna lumbar L1-4 y corporal total (<18 a). 

Edad ósea en menores de 18 a

Evaluación pulmonar
Electrocardiograma. Radiografía de tórax. Ecocardiograma Doppler (en búsqueda de hipertensión pulmonar). De Confirmarse eventual

cateterismo derecho y/o tomografía tórax de alta resolución

Espirometría en pacientes con compromiso pulmonar y/o EG tipo 3

Calidad de vida
Cuestionario de salud SF – 36 para mayores de 14 años. Score de Lansky (Lansky Play Performance Scale) de 1 a 16 a



Estudios a realizar durante el seguimiento Para la evaluación de las MT

ESTUDIO FRECUENCIA FUNDAMENTO
Hemograma con recuento de plaquetas Cada 3 a 6 meses

Biomarcadores: Lyso-Gl1. Cada 3 a 6 meses Útil como marcador de tratamiento y control de adherencia a la TRE o a la TRS

Función renal, hepática, Glucemia. Resistencia a la insulina. Perfil lipídico (LDL, HDL, VLDL,

triglicéridos y colesterol total), Metabolismo Fosfo-cálcico. En orina de 24hs, calciuria y

creatininuria. Dosaje de B12, fólico, vitamina D

Anual Evaluación de citopenias y alteraciones metabólicas asociadas

Proteinograma Inmunoelectroforético en suero anuales adultos (≥ 30 años) En pacientes adultos (≥ 30 años) de debe monitorizar la presencia de

gamapatía poli- monoclonal y la posibilidad de cáncer

Rx columna dorsal y lumbar; Rx ambas caderas y fémures completos frente (incluir extremos

distales y proximales)

Anual . Adelantar en caso de

crisis o dolor óseo,

Útil para diagnosticar Erlenmeyer y fracturas

Densitometría Cada 2 años Útil para valorar masa ósea osteopenia y osteoporosis
Resonancia de Cuerpo Entero (Whole Body) en equipos de alto campo magnético (1.5- 3 TL). En

caso de no realizar RMCT, solicitar RM de ambas caderas y fémures completos y columna lumbar o 

dorsolumbar con iguales secuencias.

Anual Adelantar en caso de

crisis o dolor óseo,

Útil para evaluar infiltración, infartos y necrosis agudas y crónicas. Para la
evaluación de la MO utilizar secuencias: SE T1, Stir y FSE T2 de fémures. En 

columna entera: sagital SE T1 y Stir. En muslos: coronal FSE T2 para realizar 

seguimiento de las lesiones óseas con el Burden Score.

Scores óseos Anual Para su realización es necesario realizar RM ósea: miden el grado de

infiltración ósea
Ecografía hepática anual Los pacientes con EG tienen mayor incidencia de cálculos vesiculares

Evaluaciones neurológicas:

Imágenes cerebrales: RM o TC Neurofisiología: EEG, potenciales evocados auditivos. Audiometría.

Prueba de olfato.

En caso de signos neurológicos

o perdida de la audición

Descartar EP

Registro electronistamográfico: para identificación de alteraciones de motilidad ocular. Niños con estrabismo o
cualquier alteración en la 

movilidad ocular. Pacientes 

con convulsiones Pacientes 

con diagnóstico de EG 

temprano (< 6 años) Pacientes 

con molecular homocigota 

para L444P

Descartar EG tipo 3

G. Drelichman y grupo argentino. En prensa Hematología 2022
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PUBLICACIONES SOBRE EG EN LATINOAMERICA



PROBLEMATICA DE LA EG EN LATINOAMERICA

EG en 
Latinoamérica

Diagnostico y 
tratamiento tardío

Suspensiones del 
tratamiento y 

regular adherencia

Falta de estadios
adecuados para
valorar las MT

Cambios 
frecuentes de 

médicos tratantes

Llegada de mal 
llamados 

biosimilares

DICINAS(Buube-ndoisaAgniróess)ti2c0o12;72: 273-282

G. Drelichman et al MEDICINA (Buenos Aires) 2012; 72: 273-282



PROBLEMATICA SOBRE EG EN LATINOAMERICA

Falta de estudios que puedan evaluar 
correctamente los objetivos 

terapéuticos (TG) en general y la 
afectación ósea en particular

Solo están disponibles métodos de 
evaluación parcial

4,3

95,7

70

92,6

%

30%

20%

40

%

60%

70%

80%

100%

90%

Densitometry volumetric studies

Access to studies in LatAm (%) International GD Registry

(ICGG)

Radiographic studies

Access to studies Lack of studies

Los médicos tratantes de nuestra región suelen 
trabajar individualmente

Al trabajar sin un grupo de apoyo, es fácilmente 
vulnerable a las solicitudes de los financiadores 

para reducir las dosis, cambiar el TR, etc.

G. Drelichman et al MEDICINA (Buenos Aires) 2012; 72: 273-282
G. Drelichman Fuentes propias
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2. Definición de MT ósea para pacientes con Enfermedad de Gaucher

Objetivos de la conferencia

1. Que factores predisponen al compromiso óseo?

3. Problemática de la EG en Latinoamérica

4. Como monitorear la salud ósea y la respuesta ósea a los tratamientos
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Boot RG, Et al. Expert Rev. Proteomics. 2009; 6(4): 411-19.
Rolfs A, et al. PLoS ONE 8(11): e79732. doi:10.1371/ journal.pone.0079732. Editor: Andrea Dardis, University
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Las principales técnicas utilizadas de imágenes consisten en técnicas de radiología convencional (RX), la 
densitometría ósea (DO) y la resonancia magnética (RM). Las tres técnicas son complementarias y nos brindan 

información completa acerca del esqueleto.

VENTAJAS DESVENTAJAS LESIONES QUE DETECTA

A) bajo costo y accesibilidad

B)Vvisualiza las características radiológicas 

del esqueleto y de cada hueso en particular

evaluándose la forma, el grado de 

modelación ósea, las características de la

cortical y del hueso trabecular, las 

fracturas.

A) baja sensibilidad (30–40%)

B) No permite

diagnosticar la 

infiltración ósea.

B) No muestra las alteraciones 

agudas como el infarto óseo, las

crisis óseas o el edema óseo.

A) Osteopenia

B) Único método para 

detectar la deformación en

frasco de Erlenmeyer

C)Infartos y necrosis

D) Fracturas

Rx convencional

deformación en frasco de 
Erlenmeyer

Lugar de evaluación: Rx simples de ambos fémures completos

involucrando caderas y rodillas
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La deformidad de Erlenmeyer solo se puede diagnosticar por la Rx: Lesion ósea irreversible
con los tratamientos

Rx convencional

0.68

Seguimiento longitudinal en el tiempo (paciente con 8 años de TRE) con RX simples de fémur frente. Cuantificación del frasco de Erlenmeyer. La
relación del fémur distal en esta serie de Rx convencionales es de 0,68 lo que implica presencia de Erlenmeyer.

0.68 0.68 0.68 0.68
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Boot RG, Et al. Expert Rev. Proteomics. 2009; 6(4): 411-19.
Rolfs A, et al. PLoS ONE 8(11): e79732. doi:10.1371/ journal.pone.0079732. Editor: Andrea Dardis, University
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▪ La DO es una técnica ampliamente disponible, de bajo costo, segura, no invasiva y 
constituye un método rápido de evaluación de los pacientes con EG.

▪ Nos permite evaluar la cantidad de hueso que posee un paciente( calidad ósea).

▪ Es una técnica radiográfica mide la densidad mineral ósea (DMO) por atenuación diferencial 
de energía (diferencias en la absorción) en el hueso y los tejidos blandos. La intensidad 
residual del haz de rayos X medida en el detector, se compara con la densidad conocida de 
los valores de referencia del equipo. Los resultados se expresan en masa por unidad de área 
(g/cm2).

▪ En la práctica clínica diaria, la DO se usa de forma rutinaria para evaluar la densidad mineral
ósea (DMO). Esta técnica es capaz de proporcionar una evaluación cuantitativa y estructural
de la afectación ósea, además, permite monitorear los cambios en la densidad en respuesta
al tratamiento instalado. Es útil en pacientes adultos y pediátricos.

▪ Para el seguimiento realizar DMO seriada, con el mismo aparato, para disminuir errores 
técnicos y médicos, esto permite determinar cuándo comenzar el tratamiento permitiendo 
monitorear la respuesta

DENSITOMETRIA  
OSEA

Bonnick SL et al, NJ: Humana Press; 2013. International Atomic Energy Agency. Human Health Series. 2010. p. 1-115.

Damilakis. J., Adams Je et al. Eur Radiol 2010; 20; 2707-2714
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DENSITOMETRIA  
OSEA

PACIENTES ADULTOS PACIENTES PEDIATRICOS

Solicitar DO de columna lumbar y cadera de cuerpo

entero

En la columna lumbar se analiza la densidad mineral 

ósea (DMO). se toma el promedio de las vértebras 

lumbares 1, 2, 3 y 4 (L1-L4)

En cadera valoramos la DMO en el cuello de fémur, 

en el trocánter mayor y del fémur completo o total.

Utilizar el Z-score. Sitios esqueléticos: columna y cuerpo entero. Se utiliza el

término “baja densidad ósea para la edad cronológica”, si el Z-score está por

debajo de -2,0. La medición de la masa ósea se debe realizarse en columna y

cuerpo entero menos cabeza. No en la cadera.

Osteoporosis: una o más fracturas vertebrales por compresión es indicativo de 

osteoporosis En ausencia de fracturas vertebrales, la presencia de dos o más 

fracturas en huesos largos antes de los 10 años, o tres o más fracturas de huesos 

largos hasta los 19 años y una DMO con Z-score ≤ -2.0 es indicativo de 

osteoporosis en niños y adolescentes (4) Baja masa ósea para la edad a un Z-

score < a -2.0 mientras que un Z-score mayor a -2.0 indica “masa ósea esperada 

para la edad”. tener en cuenta el estadio puberal de Tunner, altura, curvas de 

crecimiento para sexo y edad. (13, 14).

VENTAJAS DESVENTAJAS

Método simple, rápido e indoloro, de gran precisión

de bajo costo y de escasa radiación. Se obtiene la

cuantificación de la cantidad de calcio existente en

una determinada región del esqueleto (contenido

mineral óseo) en columna, cadera, cuerpo entero.

En columna: se puede ver alterado el resultado por artrosis, escoliosis, fracturas

por aplastamiento, prótesis vertebrales.

En cadera: la presencia de prótesis, necrosis avascular, y dificultad para mantener 

la posición adecuada para la medición.
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MARCADORES DE RECAMBIO 

OSEO:

▪ El hueso es un tejido metabólicamente 
activo que se encuentra en constante 
remodelado, proceso que es llevado a 
cabo por los osteoclastos y los 
osteoblastos.

▪ En la actualidad se han podido 
caracterizar los componentes celulares 
y extracelulares de la matriz esquelética 
tales como proteínas liberadas durante 
la formación ósea y productos de 
degradación producidos durante la 
resorción ósea.

▪ El incremento de marcadores de 
recambio óseo se ha asociado a perdida 
ósea, incremento del riesgo de fractura 
y pobre adherencia al tratamiento, pero 
su rol no es claro en la práctica clínica y 
existen datos controvertidos en la EG

MARCADORES DE FORMACION OSEA Fosfatasa alcalina, osteocalcina sérica
MARCADORES DE RESORCION OSEA N-telopétidos; C-telopéptidos séricos y urinarios.

Deoxipiridinolina urinaria

LABORATORIO ESPECIFICO Vitamina D y Parathormona

La deficiencia de vitamina D es frecuente en la EG. Mikosch detecta un nivel 
bajo de vitamina D de 58.2 nmol/l en 60 pacientes con EG.

ESTUDIOS DEL GRUPO ARGENTINO:

▪ En el 2012 el grupo argentino evaluó la Vitamina D y el metabolismo fosfo-cálcico en 17 
pacientes con EG tipo 1 en tratamiento con TRE con imiglucerasa.

▪ Se evaluó a la fosfatasa alcalina (FAL) como marcador de formación y a la deoxipiridinolina 
(Dpyr) urinaria como marcador de resorción.

▪ RESULTADOS: El 50% (11) presentaron deficiencia de vitamina D (< 20 ng/ml), 18% (4) 
insuficiencia (entre 20 y 30 ng/ml) y el 32 % (7) suficiencia de vitamina D (> a 30).
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Boot RG, Et al. Expert Rev. Proteomics. 2009; 6(4): 411-19.
Rolfs A, et al. PLoS ONE 8(11): e79732. doi:10.1371/ journal.pone.0079732. Editor: Andrea Dardis, University
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▪ Es el método más 
ampliamente 
utilizado para 
evaluar los 
cambios en la MO 
en la EG.

▪ Su alta 
sensibilidad para 
diferenciar entre 
MO 
amarilla/roja, 
identificar el 
proceso 
infiltrativo y 
procesos agudos 
hacen que sea el 
método de 
elección.

1.Evaluación de 
la infiltración 
de la MO por 
células de 
Gaucher

2. Evaluación de 
las lesiones 
oseas como 
infartos o 
necrosis 
agudas (edema 
óseo) o 
crónicas

3. Evaluación 
semicuantitati 
va de la MO 
infiltrada por 
células de 
Gaucher en 
pacientes 
adultos (scores 
óseos de 
adultos)

4. Evaluación
semicuantitativa 

de la MO 
infiltrada por 

células de 
Gaucher en 
pacientes 

pediatricos 
(scores óseos en 

pediatria)

La RM específicamente es utilizada con cuatro objetivos primarios:

G. Drelichman HEMATOLOGÍA: 4 -51 Suplemento: Enfermedad de Gaucher Diciembre 2015
G. Drelichman consenso argentino. Hematología (en prensa)
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RESONANCIA MAGNETICA (RM):

▪ Pacientes adultos: Este compromiso produce una disminución de la intensidad 
de señal en secuencias SE T1. La MO grasa del adulto disminuye su intensidad 
de señal con respecto a la grasa del tejido celular subcutáneo y se vuelve más 
oscura: cuanto mayor es la infiltración = mayor es la hipointensidad 
observada. En secuencias FSE T2, el proceso infiltrativo se comporta de manera 
similar al T1 con gran sensibilidad a los cambios, principalmente a nivel del 
fémur.

1.Evaluación de la 
infiltración de la 
MO por células 
de Gaucher

RM ambos fémures coronal FSE T2 y cuerpo entero 

SE T1 coronal. Hipo intensidad de señal por 

infiltración de la medula ósea por células de Gaucher

▪ En los niños, que aún no han presentado conversión fisiológica de la MO 
hematopoyética a grasa, la MO roja es hipointensa en SE T1 y tiene similar 
intensidad de la señal a la infiltración conservada. Por este motivo es 
importante evaluar las tibias (primeras estructuras en presentar conversión) y 
realizar estudios sucesivos para evaluar la conversión normal esperable en 
este grupo etario.

G. Drelichman HEMATOLOGÍA: 4 -51 Suplemento: Enfermedad de Gaucher Diciembre 2015
G. Drelichman consenso argentino. Hematología (en prensa)
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2021

Seguimiento con RM de la infiltración. Paciente de 38 años en TRE desde el año 2016 (6 años)

AÑO 2016
BMB= 12
DSD= 5

Lyso-GL1:356 nmol/l.

AÑO 2018
BMB= 8
DSD= 4

Lyso-GL1: 134 nmol/l.

AÑO 2019
BMB= 6
DSD= 3

Lyso-GL1: 101 nmol/l.

AÑO 2020
BMB= 4
DSD= 2

Lyso-GL1: 82 nmol/l.

AÑO 2021
BMB= 3
DSD= 2

Lyso-GL1: 81 nmol/l.

AÑO 2022
BMB= 2
DSD= 2

Lyso-GL1: 78 nmol/l.
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La 
infiltración  

es una 
lesión 

reversible 
con la TRE 

Y/O TRS

TRE 6 años

AÑO 2016
BMB= 12
DSD= 5

Lyso-GL1:356 nmol/l.

AÑO 2022
BMB= 2
DSD= 2

Lyso-GL1: 78 nmol/l.
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La 
infiltración  

es una 
lesión 

reversible 
con la TRE 

Y/O TRS

↑ de la infiltración ↓ infiltración

Drelichmam G, Et Al . in American Journal of Hematology 91(10) · July 2016
G. Drelichman HEMATOLOGÍA: 4 -51 Suplemento: Enfermedad de Gaucher Diciembre 2015

G. Drelichman consenso argentino. Hematología (en prensa)

https://www.researchgate.net/journal/1096-8652_American_Journal_of_Hematology
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2. Evaluación de 
las lesiones 
oseas como 
infartos o 
necrosis 
agudas 
(edema óseo) 
o crónicas

RM ambos fémures coronal FSE T2 infartos extensos de 

ambos fémures y necrosis de  cadera derecha

LESIONES AGUDAS LESIONES CRONICAS

▪ se observan en las

secuencias STIR donde se ve 

el edema óseo asociado a 

lesión aguda siendo 

hiperintenso ante el fondo 

negro.

▪ Gran parte de las lesiones 

agudas tienen edema óseo 

en sus etapas iniciales.

▪ La RM muestra de forma 

clara el edema asociado a 

lesiones agudas siendo una 

gran ventaja respecto a 

otros métodos antes 

descriptos

▪ Estas lesiones como los

infartos y necrosis de 

larga data se ven 

perfectamente en las 

secuencias SE T1 y T2



EVOLUCION DE LA INFILTRACION Y DE LAS LESIONES OSEAS

AÑO 2016
BMB= 12
DSD= 5

Lyso-GL1:356 nmol/l.

AÑO 2018
BMB= 10
DSD= 5

Lyso-GL1: 390 nmol/l.

AÑO 2019
BMB= 10
DSD= 5

Lyso-GL1: 301 nmol/l.

AÑO 2020
BMB= 10
DSD= 5

Lyso-GL1: 402 nmol/l.

AÑO 2022
BMB= 9
DSD= 5

Lyso-GL1: 456 nmol/l.

“Cómo monitorear la salud ósea y la respuesta a la terapia ósea"
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Los Infartos y 
necrosis 

(osteonecrosis) 
son lesiones 

irreversible con 
la TRE Y/O TRS

Las osteonecrosis no
desaparecen ni con:

Pueden aparecer nuevas 
lesiones de osteonecrosis 

a pesar de estar en 
tratamiento

Drelichmam G, Et Al . in American Journal of Hematology 91(10) · July 2016
G. Drelichman HEMATOLOGÍA: 4 -51 Suplemento: Enfermedad de Gaucher Diciembre 2015

G. Drelichman consenso argentino. Hematología (en prensa)

https://www.researchgate.net/journal/1096-8652_American_Journal_of_Hematology
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Se basan en las escalas de medición de Dusseldorf o el
Bone Marrow Burden. Estas escalas, aplicadas a través de
la RM, permiten evaluar el grado de infiltración de la MO
.

El sistema de puntuación utiliza las imágenes sagitales 
T1 y T2 de la columna lumbar y las imágenes coronales 
T1 y T2 de los fémures.

Una puntuación alta indica una infiltración severa de 
la MO.

Estos scores son empleados en población adulta con 
MO madura donde ya han hecho conversión de MO 
hematopoyética a MO grasa .Con fines prácticos lo 
empleamos desde los 15 años de edad.

3. Evaluación
semicuantitativa 
de la MO infiltrada 
por células de 
Gaucher en 
pacientes adultos 
(scores óseos de 
adultos)

SCORES DE INFILTRACION:

GRADO DE

INFILTRACION

0-4 (La MO hematopoyética normal puede dar valores de hasta 3 o 4 puntos en

el score final siendo indistinguible de infiltración baja o residual.

INFILTRACION

MODERADA

5-8

INFILTRACION SEVERA 9-16

MEJORIA EN LA

CUANTIFICACION

implica cambios de 4 puntos en 16 o de 2 en 8 por separado columna y fémur.
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▪ La RM no puede evaluarse de 
manera similar a la del adulto 
debido a la presencia de MO roja 
hematopoyética que tiene 
similar intensidad de señal a la 
del infiltrado por Gaucher. Por 
este motivo la cuantificación por 
BMB y DSF no es aplicable.

▪ Para pacientes pediátricos de 0 

a 15 años, valorar el estudio por 
la lectura descriptiva y 
distribución de la MO roja según 
la edad.

▪ Esta escala se debe utilizar como 

valores de enfermedad ósea 
actual, ya que puede modificarse 
según la evolución del paciente. 
Al alcanzar los 15 años hay que 
considerar que logro la 
conversión fisiológica de la 
médula ósea cuantificando de 
manera similar a la del adulto.

4. Evaluación 
semicuantitativa

de la MO
infiltrada por 

células de 
Gaucher en 
pacientes 

pediátricos 
(scores óseos en 

pediatría)

La RM específicamente es utilizada con cuatro objetivos primarios:

NORMAL
PARA LA  

EDAD

según intensidad y distribución de la médula

roja y amarilla

INDETERMIN

ADO

Es necesario realizar estudios periódicos de
seguimiento ya que en los pacientes 

pediátricos la presencia de MO roja puede 

superponerse con la presencia de infiltración 

por Gaucher. La diferencia se logrará en la 

evaluación con estudios de seguimiento de la 

conversión fisiológica de MO roja a amarilla 

según la edad o aclaramiento de la MO con el 

tratamiento realizado

PATOLOGICO presencia inequívoca de infiltración o de
lesiones estructurales (infartos, necrosis, 

fracturas).
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Respuesta al tratamiento de las lesiones oseas:

RESPUESTA TERAPEUTICA LESION OSEA HUBICACION EVOLUCION

Lesión reversible a los

tratamientos (TRE/TRS)

Infiltración de la MO MO en general, preferentemente en

huesos largos y columna

Con adherencia al tratamiento disminuye
observando un proceso de aclaramiento 

de la infiltración en respuesta al 

tratamiento.

Lesión irreversible a los

tratamientos (TRE/TRS)

Deformidad de

Erlenmeyer

Huesos largos, región diafiso-

metafisaria

Lesiones que no se modifican con el
tratamiento. Las lesiones por 

osteonecrosis generalmente se observan 

en la RM como hipointensas en 

secuencias SE T1 e hiperintensas en T2 y 

Stir. Las lesiones óseas irreversibles 

pueden ser:Las lesiones crónicas 

(secuelares): se observa imagen de 

osteonecrosis sin características de 

actividad en la secuencia STIR.

Las lesiones agudas (nuevas): en la 

secuencia STIR presenta signos de 

actividad o edema (imagen hiperintensa 

perilesional)

infartos Lesiones metafiso diafisaria que

afectan al cuerpo medular

Necrosis Afectación epifisaria que involucra
hueso cortical y subcondral, 

pudiendo debilitarlo llevándolo al 

colapso y alteración de la 

articulación.

Fracturas vertebrales columna



PROTOCOLO PARA REALIZAR RM EN PACIENTES ADULTOS CON EG"

▪ Resonadores cerrados:

▪ Protocolo sin contraste IV:

- Coronal SE T1 y Stir (Supresión grasa)

- Sagital en columna entera SE T1 y Stir (Sup. grasa)

- Muslos y CLS FSE T2 (Burden Score)

▪ Volumetría: Fast sequences volumetric abdominal (THRIVE). 50 

minutos

Resonancia Magnética de 
Cuerpo Entero (Whole Body)

Se recomienda la realización de RM corporal total (RMCT) de Cuerpo 
Entero (Whole Body) en equipos de alto campo magnético (1.5- 3 

Tesla) con el objetivo de evaluar la totalidad de la MO. Este método 
no irradia al paciente y no utiliza contraste endovenoso. El tiempo 

aproximado para su realización es de 60 minutos.

Secuencias a realizar: SE T1 y STIR en los planos coronales de cuerpo entero y sagital en la totalidad de 

la columna. Secuencias FSE T2 coronal en ambos fémures involucrando a ambas caderas y cortes 

sagitales a nivel de la columna lumbar, siguiendo los protocolos de medición semicuantitativa. Esto 

permite una visualización adecuada de la infiltración de la medula ósea por células de Gaucher y de las 

alteraciones agudas tales como crisis óseas, osteonecrosis y fracturas entre otras

En caso de no realizar resonancia de cuerpo entero, solicitar resonancia de ambas caderas y fémures completos 

y columna lumbar o dorsolumbar con iguales secuencias.



PROTOCOLO PARA REALIZAR RM EN PACIENTES PEDIATRICOS O 
CLAUSTROFOBICOS CON EG"

Resonancia Magnética de 
Cuerpo Entero (Whole Body)

▪ Resonadores cerrados (1,5T)
▪ Sitios:

- columna lumbar (sagital)

- ambos fémures (coronal)

- Niños: ambas tibias (coronal)

▪ Secuencias:

- SE T1

- Stir

- FSE T2

Protocolos reducidos para niños o pacientes con claustrofobia que involucran cortes de ambas caderas y 

fémures en cortes coronales y columna lumbar sagital en las mismas secuencias T1, T2 y STIR.

En los niños también se obtienen imágenes de ambas tibias debido a su rápida conversión de MO roja a grasa.

En niños no son útiles las escalas de medición cuantitativas de Dusseldorf o el Bone Marrow Burden.

En los niños, además, se obtienen imágenes de ambas tibias debido a su rápida conversión de MO roja a grasa
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Boot RG, Et al. Expert Rev. Proteomics. 2009; 6(4): 411-19.
Rolfs A, et al. PLoS ONE 8(11): e79732. doi:10.1371/ journal.pone.0079732. Editor: Andrea Dardis, University
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Boot RG, Et al. Expert Rev. Proteomics. 2009; 6(4): 411-19.
Rolfs A, et al. PLoS ONE 8(11): e79732. doi:10.1371/ journal.pone.0079732. Editor: Andrea Dardis, University

▪

▪ Una de las complicaciones más frecuentes de la EG es la 

afectación ósea. La enfermedad ósea produce gran 

discapacidad y morbilidad, afectando la calidad de vida En 

la población argentina, la afectación ósea es más frecuente 

tanto al momento del diagnóstico (50%) como después de 

un largo seguimiento a pesar de estar en TRS (73%).

▪ El análisis de biomarcadores es de gran utilidad para 

colaborar en el diagnóstico, seguimiento e impacto de los 

tratamientos en la EG.

La quitotriosidasa (QUITO) es un biomarcador clásico 

ampliamente utilizado. Sin embargo, tiene diferentes 

limitaciones debido a su variabilidad genética.

▪ Lyso-GL1 es un marcador específico de la enfermedad. Se 

produce por desacetilación de GL-1 por la acetilasa ácida, 

convirtiéndose en una base más soluble (LISO-GL1) que se 

libera de los lisosomas al compartimento celular y luego a 

la circulación, teniendo un papel patogénico en la 

desregulación inmunológica, inmediata y osteoblástica. 

disfunción que presenta el GE.

BIOMARCADOR CARACTERISTICAS

QUITOTRIOSIDASA Es un biomarcador subrogado, secretado por las células de Gaucher y por los macrófagos

activados como respuesta a un estado inflamatorio crónico producido en esta enfermedad114.

Está ↑ en pacientes sin tratamiento por lo que puede usarse para monitorizar la enfermedad

y tiene cierto valor pronóstico.

Su principal inconveniente es que 1/3 de los pacientes pueden presentar una mutación en el 

gen que la codifica, CHIT1, la mayoría de las veces por una duplicación de 24-bp y que en el 

6% de los casos esta mutación se presenta en homocigosis, por lo que en estos casos no es 

un marcador válido para la enfermedad. Además, no es específica de la EG pudiendo estar 

aumentada en otras enfermedades lisosomales y no lisosomales (beta-talasemia, esclerosis 

múltiple, enfermedad de Alzheimer o leishmaniasis visceral)116,117,125-129.

CCL18/PARC Es una quimiocina producida por los macrófagos y por las células dendríticas. No es exclusivo

de la EG, Es de gran utilidad en los pacientes en los que no se puede utilizar la quitotriosidasa 

dado que no estar sujeta a variaciones genéticas124.

Glucosilesfingosin

a (liso-GL1).

En la actualidad, es el biomarcador de elección134,147,149,150. Es específico de la EG

(sensibilidad y especificidad del 100%), se utiliza en todos los pacientes, fácil de medir, no 

presenta variabilidad genética, se asocia con la clínica y con la evolución y refleja el grado de

afectación de la enfermedad y la respuesta a la terapia. Tiene una gran correlación con el 

resto de biomarcadores y con otros parámetros como hemoglobina, plaquetas, 

esplenomegalia y hepatomegalia. Se ha demostrado que es citotóxico para las células 

neuronales, para los osteoblastos y es responsable de la inflamación metabólica crónica, de 

la desregulación inmune y la hipergammaglobulinemia, que puede conducir al mieloma 

múltiple y en EP
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LYSO-GL-1 increase was associated with bone disease (P = 0.003). Severe bone lesions (heart attacks, acute and
chronic necrosis) were only associated with Lyso-GL-1 independent of other controlled variables.(P = 0.003).

Tabla 1: análisis multivariable utilizando la variable dependiente 
lesiones óseas:

Error estándar Wald p-valor

LGL1 ,003 11,855 0,001

Constante ,273 ,171 0,679

Error estándar Wald Sig.

LGL1 ,002 8,851 0,003

ESPLENECTOMY ,783 6,388 0,011

Constante ,224 7,133 0,008

análisis multivariable utilizando la variable dependiente 
grupo de riesgo óseo

PATIENTS % % LITERATURE

28 Deficient 14.5% 6%

86 Carriers 44.5% 35%

79 Wild type protein 41% 59%

Tabla 3: CHITO molecular analysis (197 patients)

▪ Desde enero de 2017 hasta diciembre de 2017, se enviaron al 

Dr. P.K. 417 muestras de suero congeladas de 197 pacientes con 

EG. Mistry en la Universidad de Yale, New Haven, Estados 

Unidos. Las muestras se analizaron para 9 biomarcadores 

diferentes establecidos y exploratorios: Lyso GL-1; GPNMB; 

CHITO; MIP-1b; C5a; IL-1b; IL-6 y TNF-α. Analizamos 

biomarcadores en función de la presencia y ausencia de 

enfermedad ósea.

Nuestros resultados respaldan el uso de Lyso GL1 para monitorear el 
seguimiento de GE y compromiso esquelético.

El aumento de los valores de LYSO-GL-1 está directamente relacionado con la 
gravedad de las lesiones en el exterior (P = 0,001).

En la cohorte argentina existe una mayor prevalencia de CHIT1 nulo homocigoto 
(14,5%) y heterocigoto (44,5%), lo que lo hace menos confiable al utilizar este 

biomarcador. Nuestros resultados respaldan el uso de Lyso GL1 para el 
seguimiento y la participación esquelética de GD.
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CONCLUSIONES:

✓ para decidir la dosis inicial hay que clasificar al paciente por su riesgo. La mayoría son de riesgo alto: los

pediátricos (< 18 años) son siempre de alto riesgo. Los adultos, que en general tienen una enfermedad

menos agresiva, pueden ser de riesgo alto o bajo.

✓ El tratamiento de la EG con TRE tiene dos etapas:

1) Dosificación inicial: depende del riesgo: 60 U/kg cada 2 semanas en niño y en adultos con riesgo alto o

30-45 U/kg cada 2 semanas en pacientes adultos de bajo riesgo.

2) Dosis de mantenimiento: luego de varios años en TRE con dosis ajustada al riesgo, peso y logro de las

MT pueden disminuir la dosis inicial teniendo en cuenta varias excepciones (pacientes pediátricos,

embarazadas, scores óseos con alta infiltración. Lesiones oseas severas agudas o crónicas que no estaban

en las evaluaciones diagnosticas).
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CONCLUSIONES:

✓ Mantenimiento: luego de varios años en TRE con dosis ajustada al riesgo, peso y logro de las MT pueden

disminuir la dosis inicial.

✓ En pediatría debido al rápido crecimiento y por presentar formas clínicas severas con alta frecuencia de

lesiones óseas se desaconseja disminuir la dosis de la TRE aún en aquellos pacientes que logren todas las

MT hasta la adultez.

✓ Un punto crítico es el logro de la MT ósea: mientras tengan lesiones nuevas (agudas o crónicas) no

relacionadas con las lesiones óseas del diagnóstico no se deberá disminuir la dosis de la TRE.

✓ La TRE es de por vida. Suspensiones prolongadas del tratamiento producen el regreso de la signo-

sintomatología, especialmente en pacientes pediátricos con posibilidad de lesiones irreversibles.

✓ No está recomendada la suspensión de la TRE especialmente en poblaciones de alto riesgo.
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