
LIPIDOSIS DEL ESQUELETO 

VINCULADAS A TRASTORNOS METABOLICOS Dr. D. BRACHETTO-BRIAN • Exponemos bajo este epígrafe un interesante capítulo de la patología ósea que se refiere a la participación del esqueleto en determinadas alteraciones del metabolismo de los lípidos, las cuales, además, comprometen otros territorios tisurales. Es decir, que las lesiones óseas sólo representan una parte de la enfermedad. Dos procesos corresponden a este enunciado: la enfermedad de Gaucher y la enfermedad de Niemann-Pick. Ambas son la consecuencia de un trstorno celular afectando la funión enzimática que interviene en el proceso bioquímico del metabolismo de los lípidos. Este se desarrolla, según Thanhauser, solamente en un terreno constitucional. Ambas enfermedades son familiares. En la enfermedad de Gaucher ( 1882) el lípido anormalmente sintetizado es un cerobrósido, la querasina. En la enfermedad de Niemann-Pick (1914 y 1927) es un fosfolípido, la esfingomielina. En ambas, la síntesis intracelular anormal de lípidos y su retención constituye el trastorno fundamental. En la sangre no se encuentran tales lípidos y, por consiguiente, se trata de un mecanismo de intervención únicamente celular y no, como al principio se le consideró, un proceso de tesaurismosis o almacenamiento intracelular. Pueden ser afectados únicamente sectores · del tejido reticular ( en la enfermedad· de Gaucher) o reticular
y nervioso ( en la enfermedad de Niemann-Pick).

• Miembro del Comité para el Estudio de los Tumores Oseos (As. Arg
Cirg.). Director del Registro General de l'ntologín (Buenos Aires). -444-



Cuadro I 
LIPIDOSIS DEL ESQUELETO VJ�CULAlJAS A ''HASTOHNOS 1\iETAHOLICOS 

Locnliza<•ión Distri-
b11ció11 Sexo-Edad Síntomas Lípidos Evolución 

-
Enfermedad de Ost•n Múltiple_ los. lllCSeS. Familiar. Esp.-hep.·adc110- K ensina. Aguda: niño. Gancher. ?R 3, déc·. megalia. Pigmentaciones. Crónica: adulto -·, 

f bazo, Anemia, leucopenia. Os- 'ntnl. 
Tej. 1·et. hígado, teólisis, eondcnsaci611. 

l ganglios.
Enfermedd de Osca Múltiple. f., 5: l. Pamiliar, judíos. IIcp.·cs1i.- Esfingomielinn, Aguda, Niemann-Pick. los. meses. ad.-megalia. Asprdu JIIOH- colesterol. fatal. ! todas goloide. Pigmenta e·. ]li<•l, 

Tcj. ret. las mucosas. Jdiucia. Amauro-
l vísceras. sis. Anemia-re!�. N. P. cir-

culantes. 'aquexia. Osteó-
lisis, condens:1ción. 



ENFERMEDAD DE GAUCHER 
fARACTEHES GEXERALES Esta enfermedad, descubierta por Gaucher, fue interpretada como un endotelioma del bazo. Es poco frecuente, familiar, probablemente de herencia recesiva, de marcha subaguda o lenta; siempre fatal. No tiene predominio étnico. La forma aguda ( o infantil) aparece en los primeros meses; se comprometen la mayoría de los territorios del tejido reticular y, en ello, tiene cierto parecido con la enfermedad de NiemannPick, de donde su semejanza clínica. La forma rónica ( o del adulto) aparece sobre todo en la segunda y tercera décadas, es de evolución muy lenta, pudiendo ser mayor de 15 años. El proceso se circunscribe particularmente al tejido reticular de la médula ósea, bazo, hígado, ganglios linfáticos y piel. En el adulto, la enfermedad comienza por cualesquiera de los síntomas que se describen a continuación, los que poco a poco se van completando hasta constituir el cuadro integral del proceso. Puede iniciarse como un trastorno nutritivo, con pérdida de peso y anemia progresivos. A éste, o contemporáneamente, se agregan pigmentaciones de la piel de los miembros y de la cara de tipo costrosiderósico, así como la característica pigmentación conjuntiva! triangular, a ambos lados de la córnea. Durante el período de estado sorprende la notable esplenomegalia que, en los casos prolongados, puede ocupar ¾ partes de la cavidad abdominal; la hepatomegalia es siempre importante, aunque menor que la hipertrofia del bazo; en fin, hay adenome

galias superficiales y profundas. Las alteraciones del territorio óseo se traducen por acentuada osteólisis, cuya imagen radiográfica traduce un aspecto tubular de la diáfisis con notable adelgazamiento de al cortical ( fig. 1). Se han descrito zonas de condensación ósea. En el niño, se agregan trastornos de la motilidad, traducidos por estrabismo, opistótonos y aumento del tono muscular. Recientemente, Tuchman y colabs. ( 1956- 1959) han descrito un moderado aumento de la fosfatasa ácida del suero ( 7 a 14,3 u. Gutman; lo normal: 4 a 5 u. Gutman), empleando como substracto el fenilfosfato disódico, que posee mayor actividad en -446-



la hidrólisis. Esta fosfatasa ácida es diferente de la del eritrocito y de las originadas en el hígado, próstata, bazo y médula ósea. En consecuencia, es un nuevo carácter de la enfermedad de Gaucher que puede ser empleado para el diagnóstico de los 
Fig. 1.- Reg. 7!. Enfermedad de Oaucher: Mujer de 30 :tiíos; 
radiografía de la mit:id inferior del húmero (pieza de autopsia). 
Osteólisis generalizada que trasforma el hueso en un tuho de ¡>u· 

redes delgnd:is y gnn e:ividad central. -447-



casos inaparentes o sospechosos, siempre que la fosfatasa ácida no sea notablemente inhibida por el L-tartrato, el formaldehído o el cobre.
CA HAC."rERES IIIB'POLOGICOS La célula de Gaucher, elemento anatómico característico de la enfermedad, es un retículocito notablemetne modificado por el contenido de querasina, lípido que posee nitrógeno, pero des-

Fig. 2.- La célula de Gaucher, punción <•sten{l). (.I. lessis, 
"Traité de Cytologic Snnguine'', 1954, púg. 538, fig. a85.) provisto de fósforo. La célula de Gaucher no se coloea directamente por el Sudan, ni por el azul de Nilo; no tiene una morfología fija sino que conviene referirla a sus estados evolutivos. En su fse inicial, es un elemento grande, de 20 a 40 µ, poliédrica o redondeada, con amplio citoplasma de aspecto finamente vacuolar. En su fase de estado, de 60 a 80 µ, tiende a alargarse, pues, el citoplasma toma un "aspecto laminar" ,como si fuera constituido por delicadas laminillas, arqueadas y verticiladas en bulbo de cebolla ( fig. 2); éstas limitan espacios ocupados por el -448-



lípido. En la fase final, se asiste a un proceso de desintegración del citoplasma y el lípido se libera. El núcleo puede ser único o doble, pequeño, redondeado, desplazado a la periferia, de cromatina compacta ( condición que aumenta con la hipertrofia del citoplasma), terminando por perder el nucléolo; hay mitosis abortivas. Cuando se examina en su conjunto el material autópsico puede postularse, de acuerdo a la gravedad de las lesiones cit-
Fig. 3.- Reg. i!. Células d> Gaucher de In médula ós'a, 

en vias dl• desh1t>gndún. plásmicas, que el proceso es más intenso o que se ha iniciado en la médula ósea (fig. 3) y que luego se desarrolla sucesivamente en el bazo, hígado y ganglios linfáticos. De una manera sumaria puede decirse que al final del proceso casi todo el tejido propio de la médula ósea y del bazo ha sido reemplazado por el tejido formado por las células de Gaucher ( fig. 4). En el hígado las alteraciones son diferentes: se encuentra una hepatitis cirrótica acentuada ( fig. 5), circunscribiendo territorios de trabéculas hepáticas bien reconocibles entre las cuales aparecen en cantidad más o menos abundante, células de Gaucher que corresponden a la transformación de los elementos retículoendoteliales de los sinusoides. 
-449-
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Fig. 4.- Reg. i!. Aspecto topogrfico del bazo euyo tejido ha •ido 
reemplazado ¡ior ,·élulas de GHucher, las que se agrupan en alvéolos 

separados por delgado• tabiques conjuntivos. 

Fig. 5.-Reg. 72. Hepatitis eirrógena; los espacios claros entre 
las trabéculas hepítticas estíu ocupados por �élulas de Guucher. 
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En los ganglios linfáticos, aunque su arquitectura anatómica 
se encuentra muy modificada, es aún posible reconocer las zonas 
cortical y medular; en ambas se encuentran acúmulos más o 
menos numerosos de células de Gaucher. 

Fig. 6.- La célula de Niemann-Pick: Gran elem�11to <1,· eitoplas111:1 
C'll "¡,anal de abejas" ocupado por esfingomielina ,1· (•olestt'rol. 

(M. Bessis, "Tra1t� de Cytologie Sanguine", 
1954, púg. 5l2, fig. 389.) 

ENFERMEDAD DE NIEMANN-PICK 
:AHACTERJ.;8 ogxEHALE8 

Descrita clínicamente por Niemann ( 1914), su cuadro his
tológico fue estudiado por Pick ( 1927) y por Pick y Bíelschowsky 
(1927). 

Es familiar, de probable herencia recesiva; habitualmente 
se le encuentra en israelitas de la Europa Central; es muy rara 
en nuestro medio. 

Más frecuente en el sexo femenino ( 5 : 1); aparece en los 
primeros meses de la vida. 

Es de curso agudo y de terminación fatal. 
Como lo hemos señalado, tiene cierto parecido clínico con 

la forma infantil de la enfermedad de Gaucher. Afecta todos 
los territorios de tejido reticular y, además, algunos núcleos gan
glionares del tejido nervioso central. Es un proceso de exten
sión difusa y, por consiguiente, no constituye focos de aspecto 
tumoroide. 
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Clínicamente el niño presenta una acentuada hepato, espleno 
y adenomegalia, pigmentaciones de la piel y mucosas, habitual 
aspecto mongoloide de sus facies y anemia acentuada. 

El territorio óseo muestra una osteólisis difusa, pero en al
gunos casos se advierten zonas de condensación. 

Hastrup y colabs., han encontrado elevación de la fosfatasa 
ácida empleando como substracto el fenilfosfato disódico. En 
fin, los enfermitos suelen presentar el cuadro de idiocia amau
rótica, síndrome que aparece cuando son afectadas las células 
ganglionares de los núcleos de la base. Este síndrome, que cons
tituye el cuadro principal de la idiocia amaurótica familiar ( en 
sus formas infantil, o enfermedad de Tay-Sachs) y juvenil (o 
enfermedad de Spielmeyer-Vogt), aquí es sólo de valor secun
dario. El niño fallece en profunda caquexia. 

C'.\ IL\( ºTlm.E� HI�'0J,OGICOS 

La célula de Niemann-Pick, elemento típico de la enferme
dad, es diferente de la de Gaucher. Es de gran tamaño, debido a 
su enorme citoplasma en fino "panal de abeja" (fig. 6), con nú
cleo central más bien grande, redondeado o lobulado. El cito
plasma de estas células contiene un lípido anormal, la esfingo
mielina, acompañado de pequeña cantidad de grasas neutras y de 
colesterol; la esfingomielina no se encuentra en el suero sanguí
neo. El citoplasma no se colorea directamente por el Sudan III, 
ni por el azul de Nilo, pero después de mordiente por el hiero
mato aparecen gránulos amarillo-verdosos con el Sudan y en 
azul intenso con azul de Nilo. La piel, todas las vísceras, glán
dulas de secreción interna y el encéfalo, son el asiento de grupos 
más o menos extensos de acúmulos de células de Niemann-Pick; 
también se les encuentra en la sangre circulante. 
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