Published online: 2019-09-25

THIEME

(0] 43
ACCESS

Carta Cientifica

Gaucheroma hepatico. Un pseudotumor que
puede confundir al radiélogo. Reporte de un caso

Hepatic Gaucheroma. A Pseudotumor that can confuse
the Radiologist. Report of a Case
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Estimados editores:

La enfermedad de Gaucher (EG) pertenece a un grupo de
enfermedades autosémicas recesivas causadas por la
actividad deficiente de la B-glucocerebrosidasa, una
enzima necesaria para el catabolismo intralisosomal del
glucocerebrésido. Eso conduce a un acimulo del mismo en
los lisosomas de macréfagos de los tejidos del sistema
reticuloendotelial.’

En la literatura existen pocos casos publicados sobre las
caracteristicas por imagen de esa entidad benigna. Nuestro
objetivo es describir los hallazgos por tomografia computada
(TC) de la lesién hepatica focal que puede simular una
hiperplasia nodular focal (HNF) o un carcinoma
hepatocelular (HCC) con cicatriz central.

Se presenta el caso de un paciente masculino de 61 afios,
con antecedentes de EG tipo 3 sin terapia de reemplazo
actual, esplenectomizado, con cuadro clinico compatible con
cirrosis y multiples fracturas patolégicas a nivel de clavicula,
hiimero, radio, clbito y algunos cuerpos vertebrales, con
valores de beta-glucosidasa bajos, 67,15 (valor de referencia
200-2000) y marcadores tumorales negativos. La TC de
abdomen evidenci6 midltiples lesiones nodulares
distribuidas en forma difusa en el parénquima hepatico
(=Fig. 1); siendo la de mayores dimensiones de 5,3 x 4,
2 x5,1cm, localizada en el lébulo hepatico izquierdo,
segmento IV, de morfologia redondeada, bordes
parcialmente lobulados, tenuemente hiperdensa al
parénquima hepatico circundante, 80 Unidades Hounsfield
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(UH) en fase simple, con zona central de menor atenuacion
31 UH por probable degeneracién quistica-necrética.

Tras la administracién de contraste endovenoso, durante la
fase arterial se observo un leve refuerzo de tipo heterogéneo,
conrealce de laregién periférica 101 UH, manteniendo la zona
central hipodensa. En la fase venosa portal, la lesién mantuvo
el patrén derefuerzo con predominio haciala periferia 104 UH.
Durante la fase venosa tardia (tres minutos tras la inyeccién de
contraste intravenoso), la lesion se mostré isodensa al
parénquima hepatico circundante. El drea central
permaneci6 sin cambios durante todo el estudio dindmico
(=Fig. 2). Finalmente, la anatomia patoldgica, a partir de una
muestra obtenida mediante biopsia percutanea guiada por TC,
confirm6 el diagnéstico de gaucheroma hepatico (~Fig. 3).

La EG, descrita por Philippe Gaucher en 1882, representa
en la actualidad la enfermedad por almacenamiento
lisosomal mas frecuente.! Segiin datos del Registro de
Gaucher del Grupo Colaborativo Internacional de Gaucher
(ICGG, por su sigla en inglés), hasta el 1 de febrero del afio
2013, fueron ingresados al registro 5.986 pacientes
provenientes de 60 paises diferentes.?

El proceso fisiopatol6gico que induce las manifestaciones
clinicas en la EG ocurre por disminucién de la actividad
enzimatica de la B-glucosidasa, lo que provoca un aciimulo
de glucocerebrésidos en cantidades masivas dentro de los
lisosomas de las células fagociticas del sistema
reticuloendotelial. Esas células distendidas se conocen
como células de Gaucher.?
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Fig. 1 Cortes axiales de TC, fase venosa portal donde se hacen mas evidentes lesiones nodulares, de tamafios variables, distribuidas en forma
difusa en el parénquima hepético, (A) segmento IV, (B) segmento VI, (C) segmento VIII.

Clinicamente, la enfermedad se ha dividido en tres tipos,
conforme ala ausencia o presencia de sintomas neurolégicos,
siendo los 6rganos mas afectados el bazo, el higado y la
médula ésea.*>

El reemplazo de la médula ésea por células de Gaucher
puede producir areas de erosién, deformidades esqueléticas
e incluso fracturas." A nivel cerebral, las células de Gaucher
estan en los espacios de Virchow Robin, representando de
alguna forma un componente téxico para el tejido neural.

En el higado se han reportado algunos patrones de
infiltracion de células de Gaucher, incluyendo el reemplazo
total del parénquima hepatico, asi como focos agrupados de
células de Gaucher, llamados gaucheromas.”

Segtn Patlas M. y col.® en una serie con 103 pacientes
pediatricos, la hepatomegalia es el hallazgo por ultrasonido
mas frecuente, con una prevalencia del 100%, siendo el
reemplazo extenso del parénquima hepatico por células de
Gaucher el proceso fisiopatolégico atribuido al mismo.’

Segiin Regenboog M. y col.”> en una serie reportada en
2016 con 91 pacientes diagnosticados de EG, la afectacion

como lesién focal Ginica o multiple presenta una prevalencia
del 25%. Esas lesiones pueden simular otras patologias, tanto
benignas como malignas, por lo que el gaucheroma debe
incluirse en el diagnostico diferencial.

Un rasgo en comun del gaucheroma con la hiperplasia
nodular focal y algunas variantes del hepatocarcinoma, que
pudimos observar en el presente caso es la presencia de una
cicatriz central hipodensa. Sin embargo, en la HNF, la
cicatriz central suele realzar en fases tardias y, en el HCC,
la cicatriz es mucho mas prominente y presenta un minimo
realce en fase tardia, ademas de que tipicamente la region
periférica se presenta con realce heterogéneo en la fase
arterial y pérdida rapida del refuerzo (washout) en la fase
portal. No obstante, debido al riesgo incrementado en los
pacientes con EG de desarrollar HCC, es importante detallar
meticulosamente las caracteristicas imagenolégicas de esas
lesiones y mantener un seguimiento, sobre todo en
pacientes esplenectomizados.*

Por dltimo, es preciso mencionar que, ademads de la
hepatomegalia y lesiones focales tinicas o multiples, en los

Fig.2 Cortes axiales de TC, lesidn localizada en el [6bulo hepatico izquierdo, segmento IV. (A) Durante la fase simple existi6 dificultad para
identificar la lesién, la misma que se mostré tenuemente hiperdensa con respecto al parénquima circundante; (B) en fase arterial la lesion
presenté un refuerzo heterogéneo, con mayor realce de la zona periféricay area central hipodensa. (C) En la fase venosa portal la lesién mantuvo
el patréon de refuerzo con predominio hacia la periferia. Durante la fase venosa tardia (no se muestra), la lesién se observé isodensa al
parénquima adyacente, sin cambios en el area central, que permaneci6 de baja atenuacidn durante todo el estudio dinamico.
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Fig. 3 Microfotografia de n6dulo hepético (A) en un preparado de rutina tefiido con hematoxilina eosina (original magnificacion, 400 x), que
muestra parénquima hepatico con un extenso infiltrado de macr6fagos marcadamente distendidos, con citoplasma estriado caracteristico, que
se disponen formando nidos y sabanas (B) tincién Periodic Acid-Schiff (original magnificacion 400x) y (C) tincién tricrémica (original
magnificacién 200 x), que muestra tejido hepatico circundante de aspecto fibroso y congestivo.

pacientes con EG, existen otras manifestaciones de
compromiso hepatico tales como colelitiasis, hepatitis
autoinmune, hepatitis viral, esteatosis, hipertensién
portal, fibrosis y cirrosis, hasta el potencial desarrollo
de un hepatocarcinoma, condiciones que han sido
relacionados a la terapia de reemplazo enzimatico, al
proceso inflamatorio y apoptético asi como a la
sobrecarga de hierro.?
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