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« 09/18: Alteracion del
hepatograma en
control de laboratorio

« TGO/TGP x5 FAL x
10

 Eco Abdominal, TC
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Hepatomegalia
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LABORATORIO
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CASO CLINICO

Realiza reposo domiciliario por 2 meses
perdiendo el ano escolar

Se realiza PBH

Inicia tratamiento con Meprednisona 40
mg/dia

Se deriva al HEC en Mayo 2019
EF: Hepatomegalia palpable

Al momento de la consulta con 40 mg
Meprednisona/dia




; COMO seguimos?
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CASO CLINICO

« Ecodoppler: Hepatomegalia de bordes lisos
con aumento difuso de la ecogenicidad
(Esteatosis I/11). Vasos permeables.

« RMN: hepatomegalia



s Pedimos algo mas?




A BIOPSIA!




Estructura conservada y ausencia de fibrosis. No inflamacion portal o lobulillar. Balonizacion difusa
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Pérdida del patron trabecular por balonizacion



Balonizacion difusa



Coloracion de PAS
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Coloracion de PAS digerido con diastasa



SINTESIS

v DBT 1, mal control
metabolico

v’ Alteracion mixta del
hepatograma

v Predominio de
colestasis

v’ Funcion hepatica
conservada

v’ Marcadores
etiologicos negativos

v’ Higado de estructura
conservada

v Ausencia de
inflamacion

v Ausencia de fibrosis

v’ Balonizacion difusa
v' PAS-Diastasa (+)




DIAGNOSTICO FINAL

GLUCOGENOSIS HEPATICA



GLUCOGENOSIS HEPATICA

Las glucogenosis hepaticas son el conjunto
de enfermedades hereditarias que afectan al
metabolismo del glucogeno, ocasionado por el

deficit de enzimas que participan en su
sintesis y degradacion



DEFINICION

v Son de herencia AR o ligada al cromosoma X

v Se las ha denominado de multiples formas:
Glucogenosis Hepatica, Enfermedad por
deposito de Glucogeno y Hepatopatia
Glucogenica

v La mayoria de los deficits enzimaticos se
ubican en el higado. El resto se ubica en el
tejido muscular

v Hay descriptos mas de 12 tipos y multiples
subtipos variando en pronostico y gravedad



NOMBRE DEFICIT ENZIMATICO TEJIDOS AFECTADOS

Enfermedad de Von Gierke Glucosa-6-fosfatasa Higado y rifdn cargados de glucogeno.
Hipoglucemia
Il Enfermedad de Pompe Alfa-1,4-glucosidasa Acumulacién marcada multiorganica.
lisosomica Miocardiopatia
[l Enfermedad de Cori Alfa-1,6 glucosidasa Acumulacién de polisacaridos

ramificados en higado y musculo, leve.
Manifestacion en la adultez

Y Enfermedad de Andersen Enzima ramificante Falla Hepatica en el primer afo de vida
V Enfermedad de Mc Ardle Glucogeno fosforilasa Afectacion muscular marcada

i Enfermedad de Hers Glucogeno fosforilasa Acumulacion hepatica. Hipoglucemias
VI Enfermedad de Tarui Fosfofructoquinasa Compromiso muscular

IX Glucdgeno Fosforilasa Afectacion hepatica y muscular

X Lactato deshidrogenasa Compromiso hepatico
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FISIOPATOLOGIA

v Estos trastornos afectan la liberacion del glucogeno
en periodos de ayuno, provocando su acumulacion
en diferentes tejidos

v Los principales deficits enzimaticos se encuentran
en el higado y musculo, por este motivo resultan ser
0S organos clinicamente afectados

v En su fisiopatologia se encuentran fluctuaciones
nermanentes en los niveles de glucosa e insulina

v El grupo de DBT jovenes con mal control
metabolico presenta mayor susceptibilidad a la
expresion de este trastorno




CLINICA

v Se manifiestan principalmente con hepatomegalia,
hipoglucemia, hipercolesterolemia, fenotipo
cushingoide, cetoacidosis vy retraso del crecimiento

v Pueden presentarse en formas neonatales severas
0 como cuadros del adulto con sintomas solapados

v Se consideran como la primera causa de
hepatomegalia en ninos y adolescentes con DBT 1

v En algunos casos se expresan en forma mono u
oligosintomatica sin manifestar el sindrome por
completo

v Gran variabilidad en las mutaciones



DIAGNOSTICO

- | diagnostico definitivo es a traves de Ia
Biopsia Hepatica

- | deficit enzimatico y subtipo se confirma a
traves de tests ¢~ biologia molecular




TRATAMIENTO

v Manejo multidisciplinario (Diabetdlogo,
Nutricionista, Hepatélogo)

v La clave radica en el adecuado manejo
nutricional y seguimiento permanente

v El pronostico dependera de la edad del
diagnostico y el buen control metabolico a
0 largo de |la vida, siendo una patologia

potencialmente reversible en terminos de
complicaciones




