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Las glucotesaurosis constituyen un grupo de trastornos con-
génitos, caracterizados por depdsitos anormalmente grandes de

glucégeno en los tejidos, como consecuencia de trastornos me-
tabdlicos de dicha sustancia.

Precediendo los estudios definitivos de S. van Creveld, '+ % ?
y de E. von Gierke,* se conocian en la literatura médica,

comunicaciones referentes a pacientes con hepatomegalia gigan-
tesca que cursaban con hipoglicemia, cetonuria y pobre desarro-

llo de la talla. s ®

En 1928 S. van Creveld® publicé sus experiencias logra-
das en la exploracién metabélica de un nifico de siete afos de
edad, quien presentaba desde los ocho meses de nacido, infensa
hepatomegalia, llegando a la conclusién de que en el higado v,
posiblemente también, en los musculos, se retenia glucégeno.

Un afo después, 1929, von Gierke* comunica sus ha-
llozgos de autopsia en dos nifios, en los cuales encontrd que el
higado y los rifiones estaban notablemente aumentados de ta-
mafo, como consecuencia de un acimulo anormal de glucégeno
en dichos érganos. Por esos motivos denominé esta afeccién "He-
pato-nefromegalia glucogénica” o ‘‘Tesaurismosis glicogénica’,
siendo éstos unos de los mdltiples sinénimos utilizados para de-
signar este grupo de afecciones.

En el mismo afo, 1929, R. Schénheimer' demostrd que el
glucégeno depositado en el higado, aparentemente estable, era
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sitio un punto de ramificacion. Por eso, la enzima mencionada
se conoce también con el nombre de enzima ramificante (bran-
ching enzyme).

La ausencia o déficit de esta enzima ramificante, determina
la enfermedad glucogénica generalizada con cirrosis hepdtica,
Tipo IV de Cori, en la cual el glucdgeno es anormal, muy poco
ramificado.

Sobre los puntos de ramificacién determinados por la en-
zima ramificante, actda lo fosforilasa, uniendo nuevas moléculas
de glucosa mediante enlaces 1-—4, origindndose de este modo
la arborizaciéon caracteristica del glucdgeno normal (Fig. 1).
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Glucogenolisis: La glicemia es mantenida dentro de limites
precisos, mediante el concurso de uno serie de factores diver-
sos: suministro alimenticio, absorcién, neoglucogenia, equilibrio
endocrino (hipéfisis, suprarrenales, péncreas, tiroides), integridad
cdel sistema nervioso y enzimdtico y muy especialmente, la glice-
mia misma, segin lo ha demostrado Soskin. '’
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carbénico. O, en condiciones anaerébicas, sufre una serie de
transformaciones en metabolitos tricarbonados, entre los cuales
se destaca el dcido pirdvico, verdadera clave del metabolismo
intermedio de los glicidos, lipidos y prétidos (Fig. 2).
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Fig. Ne 2.
CLASIFICACION. DESCRIPCION GENERAL

Siguiendo las clasificaciones de Cori-Recant? y wvan Cre-
veld, ! describiremos las glucogenosis en la siguiente forma:
(Cuadro ).

Tipo I. — Hepatonefromegalia glucogénica.

Constituye la enfermedad de van Creveld — von Gierke
propiomente dicha y es debida a la carencia de glucosa -6- fos-
fatasa en el higado y en la corteza renal. El glucbgeno alma-
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Tipo Il.— Glucogenosis generalizada.

De acuerdo con la opinién de Di Sant’ Agnese y col, 2+ %
este fipo de disglucogenosis constituye una entidad con ca-
racteristicas clinicas, quimicas y anatomopatolégicas bien defi-
nidas. Su etiologia permanece desconocida, sin haberse podido
demostrar, hasta hoy, la existencia de alteraciones enzimdaticas
capaces de explicarla.

La literatura recoge varios ejemplos de incidencia familiar
2,26, 21 ocurriendo  entre  hermanos cuyos padres tenian ne-
xos de consanguinidad; lo cual ha permitido considerar que la
enfermedad se trasmite como un gen recesivo autosémico raro
.25 sin haberse podido identificar el portador heterocigético
de esta anomalia. No obstante, casos esporédicos, aislados, pue-
den ocurrir sin revelar el cardcter hereditario-familiar considerado.

El substrato de la enfermedad lo constituye el depésito de
glucégeno de estructura normal en précticamente todos los érga-
nos; predominando el almacenamiento de dicha sustancia en el
miocardio, donde produce intensa cardiomegalia y frastornos
funcionales que ocasionan la muerte por insuficiencia cardiaca,
antes del primer afio de vida.

Las manifestaciones clinicas pueden iniciarse inmediata-
mente después del nacimiento, sobreviniendo la muerte adn en
el perfodo neonatal; sospechdndose que en estos casos, el co-
mienzo de la enfermedad pudo haberse efectuado in UOtero. 2
En lo mayoria de los casos, el inicio del cuadro clinico se esta-
blece entre el segundo y sexto meses de edad.

Los sintomas cardiovasculares son predominantes y deter-
minados por la cardiomegalia. Existe anorexia, cansancio a la
succién, pérdida de peso, déficit estatural, irritabilidad y debili-
dad general.

La disnea y la cianosis, mds o menos pronunciadas, adquie-
ren a menudo cardcter accesiforme, especialmente con el llanto
y la toma de alimentos.

Los ividos cardiacos son apagados, taquicardicos, y puede
existir soplo sistélico de intensidad variable, audible en el drea
precordial y en la espalda.
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Una prueba diagnéstica efectiva es la biopsia muscular, que
revelard el depdsito anormalmente grande de glucégeno en este
tejido.

A este tipo de glucogenosis perienece el tercero de nuestros
casos.

Tipo lil. — Glucogenosis hepatomuscular,

Estd determinada por la carenzia o déficit de enzima ami-
lo —1, 6— glucosidasa ¢ desramificante.

El glucdgeno depositado es de estructura anormal con gran
nimero de ramas, siendo las cadenas externas muy cortas, lo
cual lo asemeja a las dexirinas, por lo cual G. T. Cori, '?
denomind a este Tipo ‘‘Limit dextrinosis’’.

En el primero de estos casos, comunicado por Forbes, 3 el
depédsito de glucégeno se efectuaba predominantemente en el
higado, con positividad para la prueba de floculacién con la
cefalina y retencién de bromosulfoftaleina, moderada cetonu-
ria y pobre respuesta a la prueba de la adrenalina. Le encontrd
un déficit de enzima desramificante. o

En el mismo afo, 1953, Krivit y col. *® comunican la exis-
tencia de depdsito de glucdgeno anormal predominantemente
en los musculos, demostrando la ausencia en estos érganos de
la enzima desramificante.

Estos hechos plantean la posibilidad eventual de una diso-
ciacién orgdanica del déficit enzimatico. El pronéstico en estos
pacientes es favorable y su evolucién similar a la del tipo I. Se
desconoce el mecanismo de transmisién en estos Tipos y los fa-
miliares de los pacientes descritos, fueron normales.

Tipo IV. — Glucogenosis difusa con cirrosis hepdtica.

Es el producto de la carencia de enzima ramificante: a-
milo 1, 4—1,6 transglucosidasa, originando la produccién “de
glucégeno anormal menos ramificado, con cadenas externas e
internas més largas, viscoso y de lenta precipitacion. '

La casuistica es muy reducida. Andersen * lo descubrié
en un nifo de once meses y medio de edad, guien presentaba
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firmado por biopsia, cuyas manifestaciones clinicas, hallazgos de
laboratorio y otros exdmenes complementarios concuerdan con
lo que clasicamente se encuentra en la descripcién del Tipo |
de las glucogenosis.

Un hermano de esta paciente fallecié en el Hospital de Ni-
nos de esta ciudad en el afo 1957 y, en forma retrospectiva, he-
mos encontrado elementos de juicio suficientes, para considerar
seriamente la posibilidad de un diagnéstico similar.

Por Gltimo, nuestro tercer caso lo constituye un nifio de 29
dias de edad que murié en nuestro Servicio con diagnéstico de
neumonia y atelectasia pulmonar izquierda, y en quien la ne-
cropsia revelé el diagnéstico de glucogenosis generalizada.

DESCRIPCION DE LOS CASOS.

Observacién N° 1. Hospital Universitario. Historia N°
01-10-91. Edilia del Carmen F. A. Edad 2 oafos, 4 meses, 18
dias. Lugar de nacimiento: Maracaibo, Estado Zulia. Primer in-
greso: 27-3-63. Permanencia: 25 dias. Segundo ingreso: 16-5-63.
Permanencia: &4 dias. Tercer ingreso: 23-1-64. Permanencia: 8
dias.

Motivo de admisién: Convulsiones. Aumento de volumen del
abdomen.

Enfermedad actual: Desde el nacimiento presenta abdomen
globuloso el cual ha aumentado lenta y progresivamente de ta-
mafo, hasta adquirir el volumen que actualmente exhibe.

En octubre de 1961 y en marzo de 1963, presentdé sendas
crisis convulsivas, generalizadas, con mordedura de la lengua,
sin relajacién de esfinteres, de aproximadamente quince minu-
tos de duracién, pérdida del conocimiento, presentdndose en am-
bas oportunidades en horas tempranas de la manana. El dia
27 de marzo de 1963 presentd una tercera crisis convulsiva, con
caracteristicas iguales a las anteriormente sefaladas, que mo-
tivé su envio al Hospital, donde ingresé con los diagnésticos
provisionales siguientes: Hepatomegalia de etiologia a determi-
nar. Piodermitis.

Producto de un séptimo embarazo simple, o término, con-
trolado, sin complicaciones. Parto eutécico efectuado en el Hos-
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La madre, “sufre trastornos mentales” que ameritaron, hace

dos afos, su reclusién en el Hospital Psiquidtrico de esta Ciu-
dad por espacio de quince dias. Niega antecedentes patolégi-
cos en sus colaterales y cscendencia.

La hermana mayor, vive, aparentemente sana. Segunda her-
mana, murié a la edad de seis meses. Ignoran la causa. No re-
portan datos concluyentes sobre su enfermedad. Tercera, murid
a la edad de un afio, en 1954, “Era barrigona. Murié de neu-
monia’’. Rechazé la hospitalizacién que le recomendaron en el
Hospital de Nihos de Maracaibo, donde fue llevada en estado
preagdnico. No se le practicé autopsia. Cuarto hermano, murid
el 5-12-1957 a la edad de cuatro meses. ‘‘Tenia e| higado gran-
de. Murié de diarrea”. Se le practicd autopsia. {Ver observacién
N° 2). Dos hermanas, viven. Constituyen dos casos probables de
glucogenosis Tipo |. Fueron estudiadas por nosotros sin haber
podido efectuar biopsia hepdtica. El case, motivo de esta obser-
vacién. El dltimo hermano, tiene hébito pastoso y hepatomega-
lia de aproximadamente 7 centimetros por debajo del reborde
costal. No ha podido ser estudiado.

Examen Fisico. Buenas condiciones generales. Hdbito pas-
toso. Facies de luna liena, inexpresiva. Su marcha recuerda el
tipico andar de las embarazadas. Abdomen globuloso. (Figs. N°
4, 6, 7).

Fig. N°® 4,
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en correspondencia con el pulso periférico. No se auscultan rui-
dos adventicios. No existe disnea ni cianosis. Punto de méximo
impulso a nivel del tercer espacio intercostal izquierdo, a seis
centimetros de la linea media esternal. Tensién arterial: maxima
90 y minima 55 mm de Hg.

Electrocardiograma (Ver Fig. N° 5),

Ondas T picudas, oltas, asimétricas; con S-T corto y muy
ligeramente desnivelado. QT. VM® 0,02.

Abdomen prominente, globuloso, depresible, indoloro. El hi-
gado ocupa todo el hipocondrio, flanco y fosa iliaca derechos,
epigastrio y gran parte de la regién umbilical. El borde inferior
romo, liso y no doloroso, se encuentra a 19 centimetros debajo
del reborde costal, a nivel de la linea medio-clavicular derecha;
y a 16 centimetros del reborde costal, en la linea medio-esternal.
Superficie lisa, contextura normal, no doloroso. Existe una muy

Fig Ne 6.

tenue red venosa colateral. No es palpable el bazo. No hay as-
citis. La circunferencia abdominal en el reborde costal mide 64
centimetros; a nivel del ombligo mide 62 centimetros y entre
estos dos puntos, 65,5 centimetros. Eritema perianal. Las masas
musculares son blandas, poco desarrolladas. Lucen con mejor
desarrollo en las regiones proximales de los miembros.

Si hacemos absiraccién de su marcado déficit del lenguaje
hablado, la exploracién neurolégica no revela anormalidades.
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Fig. N° 8.

Exdmenes y estudios complementarios.

1.— Hematologia. El estudio hematolégico se efectué en
sangre periférica y en médula ésea. Sus resultados son los si-
guientes:

A.— Sangre periférica:

Hemoglobina: 10,84 Grs%
Hematies: 3.610.000
Plaguetas: 280.500
Reticulocitos: 0.2%
Leucocitos: 3.400
Hematdcrito: 359,

V.G.M: 97 micras cUbicas,
H.G.M: 30 gammas.
C.H.G.M: 30%
Cayados: 2%
Segmentados: 34%
Linfocitos: 60 %
Monocitos: 4%






2.— Uroandlisis: La cetonuria ha sido sefalada por la ma-
yoria de los autores (!, i3, '4, 3, 37 38 39 40 41 42 43 55 como el ele-
mento patolégico més importante en el examen de las orinas de
los enfermos de disglucogenosis. Su presencia refleja el incre-
mento del metabolismo de las grasas que conduce a la cetosis,
como consecuencia de la hipoglicemia existente, a pesar del ex-
traordinario acimulo de glucégeno hepdtico.

Practicamos a nuestra paciente siete exdmenes de orina y
en todos ellos la cetonuria estuvo ausente. Esto coincide con los
resultados obtenidos en los uroandlisis de los casos reportados
por Gil lzaguirre '4, Howell * y Dominguez Curiel. %

URCANALISIS 29-3-63 27-5-63 | 28-8-63 3-6-63 [ 18-6-64 24-1-64 | 20.1-64

COLOR AM.AMBAR | ROSADO AM.AMBAR| AM.CLARO| AM.CLARO | ACIDA AN. ROJIZO
REACCION ACIDA ACIDA ALCALINA | ACIDA ACIDA ACIDA NEUTRA
DENSIDAD 1014 1018 €. INSUF C.INSUF. 1020 [[11] 1010
APARIENCIA LIG. TURBIA | TURBLA LIG.TURBIA | LIG. TURBIA| TURBIA LIG.TURBIA TURBIA
PROTEINAS NEGATIVO INDICIOS NEGATIVO |NEGATIVO | NEGATIVO NEGATIVO | NEGATIVO
AZUCARES REDUCTORES " NEGATIVO " B " " "
ACETONA . " " " " " “
PIGM. BILIARES TRAZAS “ “ " " TRAZAS "
SALES BILIARES NEGATIVO * “ " " NEGATIVO *
UROQBILINA " " " " " u "
CELULAS EPIT. EPIT. EPIT. EPIT. EPIT EPIT. EPIT.

0 o ipe. 203xC
GLOB.PUS. ABUDANTEY ESCASOS | ESCASOS
CRISTALES Ox.de Co. Ox. de Co. | Ox.de Ca.
BACTERIAS PRESENT. PRESENT. PRESENT.
LEVAOURAS PRESENT.
URQCULTIVOS 2-5-63 PROTEUS VULGARIS 10-6-63 NEGATIVO

Cuadro .

BIOQUIMICA 28-3-63 15-4-63 7-5-63 4-7-63
UREA 20 Mgs% | 4OMgs % | 30Mgs% | 25 Mgs %
CREATININA 1.3 " 3"
CALCIO e2"”
FOSFORO 4.1 4.1
FOSFATASAS ALC 2.1 3.3u
RESER. ALCALINA 19.6 Meg/Its]
CLORO PLASMATICO 106w
sSODIO 133 "
POTASIO 52
DEHIDROG. LACTICA 900 v

Cuadro IV






en los casos de glucogenopexia. En nuestra paciente encontra-
mos cifras de 12,1 U. By 3,3 U. B por 100 c.c. de suero, que
oscilan dentro de los limites considerados normales.

4— Pruebas funcionales hepdticas: En el cuadro N° V mos-
tramos los resultados obtenidos en las pruebas funcionales he-
paticas. Alli destacamos el aumento en la retencién de bromo-
sulfaleina, encontrada en la primera determinacién. En la en-
fermedad de von Gierke existe, concomitantemente con el glucé-
geno, un acimulo de grasa depositada en el higado * y Sher-
lock ¥7 sefiala que el higado graso constituye una de las causas
de retencién de B.S.F. Encontramos elevadas las transaminasas
séricas, con predominio de las glutdmico-pirdvicas, sobre las
glutdmico-oxalacéticas. De los trabajos de Moore y Wroblewsky #
se desprende, que la necrosis celular no es imprescindible para
que se liberen enzimas tisulares hacia el suero. Creemos que la
tesaurosis gluco-lipidica de Von Gierke produzca a nivel del hi-
gado, condiciones de anoxia ceniro lobulillar, que sin llegar
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GLOB. GANMA 14.6% o9t "
4 F TOTAL 100 % 6.21
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Fig N° 9.






disminucién de la hipercolesterolemia, que atribuimos al efecto
de la dieta administrada. Estos resultados contrastan con
fialado en Venezuela por ofros autores.'
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Fig. Ne 11.

6.—Hipoglicemia: Constituye una de las principales carac-
teristicas de la enfermedad. En la figura N° 11 representamos
las glicemias en ayunas practicadas durante el estudio de nues-
tra enferma. Alli se muestra la existencia de hipoglicemia im-
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B

tes de iniciar la prueba y cada quince minutos por espacio de
dos horas. La paciente habia estado recibiendo una dieta nor-
moglucidica en los dias anteriores y permanecié sin ingerir ali-
mentos toda la noche anterior a lo prueba.

Los resultados se exponen en la figura 14. Nbiese alli que
adn a las dos horas, la glicemia permanecia por encima de los
valores iniciales, semejdndose a las curvas de tolerancia encon-
tradas en los diabéticos* y en los ayunos prolongados.’

En opinién de Wolman, ¥ el higado, sobrecargado de glu-
cdgeno, seria incapaz de metabolizar mas glucosa, explicando
de este modo la tardanza en la recuperacidén de las cifras ini-
ciales de glicemia.

Otros autores ** senalan que la capacidad del higado para
convertir glucosa en glucégeno, se encuentra en estos enfermos,
seriamente comprometida, tanto como la glucogendlisis. Este
concepto parece ser apoyado por las experiencias de Weber y
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Fig. Ne 14.
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10. — Prueba de la tolerancia para la galactosa: Si se ad-
ministra galactosa por via oral (1,75 gramos por kilogramo de
peso), o por via endovenosa (0,5 gramos por kilogramo de pe-
so} a un nifio normal, se obtiene una curva de galactosa, que
presenta una elevacién inicial que alcanza su méximo a la pri-
mera hora {50 a 75 mgrs %) y, posteriormente, una elimina-

cién total que ocurre aproximadamente una hora u hora y me-
dia més tarde.

En la disglucogenosis se obtiene siempre una curva muy
aplanada, cuando se realiza esta prueba, lo cual se explica por
la rdpida captacién hepdtica de este azicar convirtiéndolo en
glucdégeno, sin que pueda producirse liberacién de glucosa. 4%

Practicamos en nuestra paciente una prueba oral de tole-
rancia para la galactesa, determinando las glicemias basal, a
los 30, 60, 90 y 120 minutos; dosificando al mismo tiempo la

galactosemia y galactosuria. El resultado de dicha prueba se
muestra en la figura N° 16,

TOLERANC!A A LA GALACTOSA
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5 30
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10
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Fig. N 16
11.— Estudio radiolégico. Mostramos las imd&genes radio-
légicas obtenidas en el estudio de esta enferma. Alli se mues-
tra 1.— Imagen pulmonar normal (Figuras N¢ 17, 18 y 19), 2.—

Silueta cardiaca en AP.O.AD. y O.Al dentro de limites nor-
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males. Pediculo de la base, normal. 3.— Abdomen denso. Si-
lueta hepética ocupa todo el hemiabdomeri derecho (Ver Figu-

ras 17 a 22). 4.— Siluetas renales normales (Figuras 20, 21 vy
22). Cdlices, pelvis, uréteres y vejiga, normales. 5.— En cré-
neo, impresiones digitales presentes (Figuras 23 y 24). 6é.— Hue-

sos largos: algunos, especialmente el miembro superior derecho,
lucen hipopldsicos. Edad ésea aproximada: 18 meses (Fig. 25).
Miembros inferiores: linea de calcificacién provisional densa, con
ligera disminucidén de la densidad ésea (Fig. 25). 7.—- Radiosco-
pia pulmonar y movilidad diafragméatica, normales.

Fig. N° 19






Fig. N2 22

Fig. N 23.






12— Biopsia: La figura N° 26 muestra un corte de la
biopsia N¢ 10.368, a 100 aumentos. La figura N° 27, mues-
tra el mismo corte a 400 aumentos.

Fig. N° 26.







jos hundidos, reflejo fotomotor normal. Timpanos y conductos
auditivos externos, normales. Diagnésticos Provisionales: Dia-
rrea aguda febril con deshidratacién e intoxicacién. Hepatome-
galia de causa a determinar.

Evolucién intrahospitalaria: A la 1 y 20 de la madrugada
del dia 5-12-57 se encuentra en pésimas condiciones generales,
con cianosis generalizada, temperatura 39,5 °C. Disneico. Tiraje
costal e intercostal. Roncus y crepitantes en ambos campos pul-
monares. Convulsiones ténico clénicas generalizadas. Nistagmus
horizontal y vertical. Hiperreflexia osteotendinosa.

En horas de la manona del mismo dia se encuentra prea-
gbnico, en estado comatoso, persistiendo la cianosis con respi-
racién irregular y tonos cardiacos muy débiles. Vémitos porra-
ceos. Distensién abdominal y meteorismo. Persiste la hepatome-
galia y el bazo no fue palpable. Hipotonia muscular. Miosis. A-

Fig. Ne 28.
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Si: comparamos esa fotografia con la figura N¢ 30, que
muestra la imagen de un corte de higado normal, con los mis-
mos aumentos con los cuales se tomé la fotografia anterior, po-
demos ver el marcado incremento del tamafo de las células
hepédticas y la descentralizacién del nicleo.

Fig. Ne¢ 30.

Lamentablemente la pieza fue fijada, en 1957 en formol v,
por consiguiente, el glucégeno que alli existia se disolvié. No
puede pues demostrarse, en este caso, que el contenido de las
células hepdticas fue glucdgeno. Pero ante un nifo, hijo de pa-
dre diabético (trastorno metabdlico), con crisis de diarrea ful-
minante, hdbito pastoso, hepatomegalia gigante y crisis con-
vulsiva, y cuya hermana constituye el caso de disglucogenosis
expuesto en la Observacién N° 1, estamos autorizados para con-
siderar muy seriamente la posibilidad de que fuera también
portador de una glucotesaurosis tipo |.

Observacién N° 3. Hospital Universitario. Historia N° 00.91-
53. E. E. V.— Edad: 29 dios. lLugar de nacimiento: Mara-
caibo. Estado Zulia. Fecha de ingreso: 10-12-62. Permanencia: 11
dias. Motivo de admisién: Secrecién nasal. Quejido constante.
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o menor intensidad, pero siempre presente. Presentd cianosis pe-
ribucal, discreta o inconstante. La auscultacién pulmonar reveld
siempre, murmullo vesicular rudo, con discretos ruidos adven-
ticios {roncus y crepitantes) sefalados al principio y al final de
su evolucién. Los ruidos cardiacos eran apagados, débiles, ta-
quicardicos y nunca fué reportada la existencia de soplos. La
exploracién neurolégica fué negativa posteriormente. Varias ho-
ras después de su ingreso, no se encontré mds la existencia de
la hipertensién fontanelar, la desviacién de los globos oculares,
ni la pereza del reflejo fotomotor, descritos en la historia de ad-
misidn. La hepatomegalia permanecié inmodificada. La muerte
de este paciente ocurrié en forma brusca, en medio de intensa
crisis disneica, con cianosis peribucal y distal.

Exémenes complementarios:

EXAMENES | GLoBULOS

FECHAS BLANCOS | SEGM. | LINF.| EOS. | oB. [HcToO.
10-12-62 9.600 34% &5% 1%

11-12-62 18.000 37% | 1% 29[ 146 | 48
18-12-62 12.300 a0% | s59% 1%

Examen de Heces: Negativo. Examen de Orina: Normal. Se-
rologia: Normal. Radiografia Pulmonar (Fig. 31): Densa opacidad
uniforme que ocupa campo superior izquierdo, confundida con
la silueta cardiovascular. Varios pequerios focos de aspecto in-
filtrativo en base derecha y perihilio del mismo lado. Tele de
Térax A. P; O.A.l; O.AD.: Gran cardiomegalia. Atelectasia del
l6bulo superior izquierdo. Nétese la sombra hepdtica agrandada
Fig. 32, 33 y 34). Focos de neumonia en base y perihilio derechos.

Avutopsia: Protocolo N° 62-8768.
Descripcidén: Cadéver de nifio de raza mestiza, en buen es-
tado de desarrollo general, que mide 50 centimetros de largo.

Ombligo completamente cicatrizado. Anchura del térax: 11 cen-
timetros. El higado sobresale 4 a 5 centimetros debajo del re-
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Fig. Ne 33.

Fig. N¢ 34,






maho, indicando hipertrofia. Tabique interventricular: Muestra
fuerte vacuolizacién de las fibras; més acentuada en la parte que
corresponde al ventriculo izquierdo. Pulmones con zonas de ate-
lectasia y frecuentemenie con macréfagos en el interior de los
bronquios y alvéolos; algunos con pigmento marrén. En general
hay engrosamiento difuso de los tabiques interalveolares. Grupos
de alvéolos se encuentran completamente atelectdsicos. En varios
cortes no se encueniran polinucleares en los alvéolos. Timo nor-
mal. Higado con sobrecarga adiposa en la parte periférica de los
lobulillos y con bastante glucégeno conservado. Los campos peri-
portales muestran infiltracién celular por linfocitos y eosindfilos.
Suprarrenales: Sin particularidad. Tejido muscular: muestra una
fuerte vacuolizacién glucogénica. Rifdn, estdmago y pdncreas,
normales. Bazo: en parte con hiperemia de la pulpa roja; en o-
tras partes, la pulpa roja contiene muy poca sangre. Los foliculos
linfoides estdn bien desarrollados. Intestino delgado y grueso, nor-
males.

Diagnéstico anatomopatolégico:

Tesaurosis glicogénica (Enfermedad de von Gierke) del corazén,
de predominio izquierdo, y del higado. Cardiomegalia.













En la generalidad de las pruebas, nuestros resultados con-
cuverdan con lo obtenido por la mayoria de los que han efectua-
do estudios de esta indole. Sin embargo, es necesario sefalar que
nuestra paciente no presentd acetonuria, coincidiendo en este he-
cho con lo reportado en Venezuela por Gil lzaguirre '* y Domin-
guez Curiel *%; no asi con lo referido por Pastor Oropeza " y la
mayoria de los autores extranjeros consultados. De todos modos,
la acetonuria, aunque frecuente, es por demds inconstante.

No efectuamos en nuestra paciente la prueba de sensibilidad
a la insulina. Creemos que esta prueba debe ser proscrita del es-
tudio de estos enfermos, porque ademds de no suministrar datos
diagnésticos concluyentes, representa un grave peligro para la vi-
da de los mismos.

Cuando efectuamos nuestro estudio, no teniamos la posibi-
lidad de realizar determinaciones histoquimicas ni enzimdticas vy,
por lo tanto, la naturaleza y cantidad de glucdgeno no fueron de-
terminadas, asi como tampoco lo fue la actividad de las diferen-
tes enzimas que intervienen en el metabolismo de los glicidos.
Tampoco efectuamos la prueba ni el tratamiento con Glucagén *2
5, porque no pudimos proveernos de esta droga.

Desafortunadamente no se pudo demostrar la existencia de
glucégeno en el higado del segundo caso.

Las manifestaciones clinicas, los antecedentes familiares, la
intensa hepatomegalia demostrada, el hdbito pastoso, las con-
vulsiones y, sobre todo, el tamafio anormalmente grande de las
células hepdticas vacias, constituyen los elementos de juicio en los
cuales basamos nuestra conviccidén de que este paciente consti-
tuye otro ejemplo de disglucogenosis Tipo I.

El cuadro clinico, la evolucién intrahospitalaria y los exdme-
nes complementarios, no nos permitiezron sospechar que el terce-
ro de nuestros casos presentase una glucogenosis generalizada,
Tipo Il de Cori. Establecimos como diagnéstico clinico final: Neu-
monia. Afelectasia pulmonar izquierda.

Fue el examen post-mortem el que revelé la naturaleza vy
diagnéstico de la enfermedad.
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ambos confirmados por puncién biopsia del higado. En el mismo
ano, Dominguez Curiel y col. estudiaron un caso confirmado, en
el Estado Trujillo. %

No tenemos conocimiento de comunicaciones sobre glucoge-

nosis, en el Estado Zulia.

CONCEPTOS GENERALES. FISIOPATOGENIA

Se considera en la actualidad, que las glucogenosis consti-
tuyen trastornos congénitos, generalmente familiares, del meta-
bolismo de los hidratos de carbono, condicionados por la ausen-
cia o déficit de alguna de las enzimas siguientes:

1.—Glucosa -6- fosfatasa.

2.—Amilo-1,4 1,6 - transglucosidasa {enzima ramificante)
3.—Amilo - 1, 6-glucosidasa [(enzima desramificante).

4 —Fosforilasa en el higado.

5.—Fosforilasa en los musculos.

Para lograr una perfecta comprensién de la naturaleza y
significado de los diferentes tipos de la enfermedad glucogénica,
se impone una breve ojeada al metabolismo de los carbohidra-
tos, sefialando la fase donde se producen las fallas enzimdticas
que los originan.

Los glicidos que se ingieren con la alimentacién, en su ma-
yoria disacdridos y almidones, se absorben o nivel del intestino,
mediante fosforilizacién, en forma de hexosas: glucosa, levulosa
y galactosa. A través de la porta llegan al higado, donde una
parte se convierte en glucdgeno y el resto pasa a la circulacién
general, produciendo el caracteristico aumento post-prandial de
la glicemia. De esta fraccidén, aproximadamente un 25% es oxi-
dado y el remanente se deposita como glucégeno en los diferen-
tes tejidos, principalmente en los muUsculos. '*

La cantidad de glucégeno hepético es variable y oscila nor-
malmente entre 2% y 8% del peso total del érgano. Se origina
no sélo de los glicidos absorbidos, sino que ademés contribu-
yen a formarlo una serie de sustancias diferentes —neoglucoge-
nia-——: aminodcidos glucogénicos (glicocola, alanina, treonina, &-
cido pirbvico, écido lactico) y algunos dcidos grasos. '*
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