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Caso cLiNnicO

Lactante de 3 meses. Antecedentes familiares sin inte-
rés. No consanguinidad.

Antecedentes obstétricos: Embarazo gemelar (2° ge-
melo) controlado y sin incidencias. Serologia TORCH, he-
patitis B-C, VIH: Negativos. Parto por cesirea a las 37 se-
manas gestacion. Nace bien con Apgar de 9 al minuto y
de 10 a los 5 min. Peso al nacimiento: 2.775 g. Al mes de
vida por llanto y regurgitaciones es diagnosticado de in-
tolerancia a proteinas leche de vaca.

Motivo de consulta: Llanto, mal aumento ponderal y
fiebre de 24 h de evolucion.

Exploracion fisica: peso 4.245 g (< P3), talla: 53 cm.
(< P3), perimetro cefdlico: 37 cm (< P3), relacion peso/ta-
lla en percentil 25.

Regular estado general, palidez cutianea, escaso pa-
niculo adiposo con aspecto distrofico. Cabeza y cuello:
normales. Cardiopulmonar: soplo sistolico I/VI de aspecto
funcional. Abdomen distendido. Se palpa hepatomegalia
de unos 8 cm y esplenomegalia de 6 cm. Hidrocele bila-
teral. Neurologico normal con tono muscular aceptable.

Datos complementarios. Hemograma: leucocitos 7.260/ .l
(32s,1¢,611,5m,1e) Hto: 28%. Plaquetas normales.
Frotis periférico: Vacuolizacion del 30% de linfocitos. Es-
tudio de coagulacion: coagulacion normal.

P. bioquimico: proteinas totales, 5,4 g%; albiumina,
3,2 g%; colesterol, 223 mg%; GOT, 287 U/1; GPT, 141 U/l;
GGT, 346 U/l; LDH, 2.750 U/l. Serologia hepatitis B-C,
VIH, ldes, toxoplasma, virus de Epstein-Barr: negativos.
Estudio de liquido cefalorraquideo: normal. Se realiza una
radiografia de abdomen (fig. 1). Se realizé ademais otra
prueba que confirmo el diagnéstico.

Correspondencia: Dr. M. Silveira Cancela.

PREGUNTA
JCudl es su diagnostico?

Figura 1. Radiografia simple de torax y abdomen.
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ENFERMEDAD DE WOLMAN

En la radiografia de abdomen (fig. 1) se aprecia una
imagen célcica que corresponde a las suprarrenales cal-
cificadas.

Las calcificaciones y el aumento de tamano bilateral de
las glandulas suprarrenales fue la clave para el diagnosti-
coy es tipica de esta enfermedad; algunos autores la con-
sideran patognomonical. Las calcificaciones suprarrenales
también pueden observarse en la enfermedad de Addi-
son, neuroblastoma, ganglioneuroma, tumores adrena-
les, tuberculosis y feocromocitoma, pero son raras y uni-
laterales?.

A este nino, se le realizo una determinacion de lipasa
acida lisosomal en fibroblastos que estaba claramente
disminuida: palmitato lipasa 1, 26 nmol/h x mg prot
(control 426,7) y oleato lipasa 83,9 26 nmol/h x mg prot
(control 1.424,0) y que confirma el diagndstico de enfer-
medad de Wolman!. La enfermedad fue descrita por pri-
mera vez hace casi 50 anos, y ya se hacia referencia a la
calcificacion de las glandulas suprarrenales3. Es una al-
teracion congénita del metabolismo de los lipidos, debi-
do a un déficit de la actividad de la lipasa acida liso-
somal, cuyo gen codificador se encuentra en la region
q23.2-q23.3 del cromosoma 104, Se caracteriza por
cumulos de ésteres de colesterol y triglicéridos en multi-
ples 6rganos y tejidos. El déficit de lipasa acida lisosomal
tiene dos expresiones fenotipicas; ademas de la enfer-
medad de Wolman, existe otro trastorno que representa
una variante alélica del mismo Jocus genético conocida
como enfermedad de depdsito de ésteres de colesterol,
esta es una forma relativamente benigna que puede pa-
sar inadvertida hasta la edad adulta, donde hay un déficit
enzimdtico del 50 % de la actividad normal de la enzi-
ma, que se reduce a menos de 10% en la enfermedad de
Wolman'!7.

Las manifestaciones clinicas en la enfermedad de Wol-
man suelen faltar al nacimiento inicidndose a las pocas
semanas de vida: vomitos, diarreas, escaso aumento
ponderal, y en la exploracion fisica hepatoesplenome-
galia.

También pueden existir cimulos de lipidos en otros
tejidos como el pulmén®.

Nuestro paciente inicidé con regurgitaciones y llanto,
por lo que fue diagnosticado de intolerancia alimentaria.
Posteriormente se evidencio hepatomegalia y esplenome-
galia con aumento de cifras de transaminasas y presencia
de vacuolizacion de linfocitos en sangre periférica, datos
sugestivos de enfermedad lisosomal.

Dado que es una enfermedad hereditaria autosémica
recesiva, es mas frecuente en poblaciones con mucha en-
dogamia.
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Se puede hacer el diagndstico prenatal al demostrar dé-
ficit de actividad de la lipasa 4cida lisosomal en células del
liquido amnidtico entre las semanas 16 y 20 de gestacion®.

No existe un tratamiento especifico y eficaz pero se de-
ben iniciar una serie de medidas (suspender la lactancia
materna y/o ingesta de férmulas con triglicéridos y éste-
res de colesterol y proporcionar por nutricion parenteral
las vitaminas necesarias, incluidas las liposolubles) con
el objetivo de evitar el asiento de lipidos. Se ha mencio-
nado también por algunos autores la posibilidad de utili-
zar un inhibidor de la HMG-CoA reductasa (lovastatina)
que disminuye la sintesis de colesterol!”.

Recientemente se ha ensayado como tratamiento el tras-
plante hepitico y de médula 6sea® sin resultados dema-
siado buenos. Algunos autores citan a esta enfermedad
como candidata a la terapia genética dirigida al higado”?.

Actualmente el pronéstico es infausto y la muerte se
produce habitualmente en el primer ano de vida, por lo
que es interesante el conocimiento de la enfermedad para
un adecuado consejo genético e incluso la posibilidad
de un estudio antenatal.
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