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Introduccién: La baja frecuencia de las Enfermedades lisosomales de depdsito,
muchas de ellas diagnosticadas en la infancia, hace que estas patologias no se
incluyan habitualmente en el diagndstico diferencial de los pacientes con sospecha de
enfermedades hematoldgicas en la edad adulta. Sin embargo, algunas de las variantes
de estos cuadros pueden diagnosticarse en personas de edad avanzada con escasa
sintomatologia y so6lo algunas alteraciones analiticas sugestivas como primera
posibilidad de una neoplasia hematolégica. Incluimos aqui dos casos de
enfermedades de depdsito remitidas a nuestro servicio comos sospecha de sindrome
linfoproliferativo crénico.

Caso 1: Varéon de 81 anos asintomatico remitido al S. de Hematologia por
trombopenia (38.000 x 10°/ul) y anemia (Hb 9.7g/dl) de larga evolucién. En el estudio
radiolégico (TAC) se observé una esplenomegalia gigante con multiples lesiones
hipocaptantes, y en el aspirado de médula 6sea existian células compatibles con la
enfermedad de Gaucher. En el estudio de actividad enzimatica y mutacional se
comprobd que se trataba de una Enfermedad de Gaucher tipo 1 con genotipo
homocigoto para la mutacién N370. El paciente no se quiso hacer mas pruebas para
completar el estudio ni recibir ningun tipo de tratamiento especifico.

Caso 2: Mujer de 58 anos asintomatica remitida al S. de Hematologia por trombopenia
(81.000 x 10%/ul) de larga evolucion. Presentaba esplenomegalia gigante con muiltiples
lesiones ecograficamente hiperecogénicas, sugestivas radioldgicamente de
enfermedad de depdsito. El estudio enzimatico y mutacional fue compatible con
Enfermedad de Niemann-Pick tipo B con genotipo homogocigoto para la mutacion del
R608del. El estudio neuroldgico, oftalmolégico, hepatico y el perfil lipidico fueron
normales, objetivandose una hipertension pulmonar moderada con TAC pulmonar
normal y pruebas de funcién respiratoria normales.

Conclusién: Las enfermedades lisosomales de depdsito pueden diagnosticarse en
pacientes asintomaticos en la edad adulta, y por tanto deben tenerse en consideracion
a la hora de hacer un diagndstico diferencial en pacientes con sospecha de patologia
hematolégica.



