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Resumen

Las glucogenosis comprenden un conjunto de errores innatos en el metabolismo del glucégeno por
diversas deficiencias enzimdticas. Ocurre un caso por cada 20,000 a 40,000 recién nacidos vivos de
cualquier grupo étnico. Debido a la complejidad del abordaje y diagndstico de estas entidades,
presentamos ocho casos de pacientes pedidtricos con diagndstico histopatoldgico de glucogenosis por
biopsia hepdtica.
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Abstract

Glycogenesis comprise a set of innate errors in glycogen metabolism due to various enzymatic
deficiencies. One case occurs for every 20,000 to 40,000 live newborns of any ethnic group. Due to
the complexity of the approach and diagnosis of these entities, we present eight cases of pediatric
patients with histopathological diagnosis of glycogenosis by liver biopsy.
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Introduccion

Las glucogenosis corresponden a un grupo de enfermedades metabdlicas caracterizadas por el
déficit hereditario de enzimas implicadas en la sintesis o degradacion del glucégeno [1]. Se han
descrito mas de 14 tipos. Las manifestaciones clinicas se presentan generalmente en la infancia
y nifez temprana. Las glucogenosis deben sospecharse cuando exista retraso global del
desarrollo, acidosis, hipoglicemia, y hepatomegalia [2]. Aunque la biopsia hepéatica ha sido
desplazada por métodos moleculares, ain mantiene su utilidad como método alternativo para
orientar el diagnodstico clinico, debido a la diversidad de enfermedades que pueden provocar
hepatomegalia [3]. Presentamos el siguiente estudio de biopsias hepaticas compatibles con
glucogenosis en pacientes pediatricos.

Informe de casos

Se reviso la base de datos del departamento de patologia del Hospital General San Juan de
Dios, en el periodo comprendido entre 2007 y 2020. Se obtuvieron 8 casos de biopsias
hepaticas con el diagndstico histopatolégico de glucogenosis, 6 de los cuales fueron
interconsulta de otros hospitales del pais. En la tabla no. 1 se presentan los datos de cada caso.
A todas las muestras recibidas se les realizé tincion de hematoxilina-eosina, tricrémico de
Masson, PAS y PAS-diastasa. En los casos estudiados se observaron hepatocitos aumentados
de tamano, algunos con nucleos pequenos desplazados a la periferia, abundante cantidad de
citoplasma claro, y reforzamiento de la membrana citoplasmatica, lo que confiere una
arquitectura con patrén de mosaico (Fig.1A), que difiere de la estructura trabecular normal del
higado, y que es resultado del deficiente metabolismo hepatico de los hidratos de carbono, lo
cual explica la intensidad de la tincion de PAS y la digestion del material citoplasmatico por la
diastasa (Fig.1By C) [1,2].
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Tabla No. 1 Caracteristicas clinicas e histopatolégicas de 8 casos de glucogenosis
diagnosticados en el Hospital General San Juan de Dios, 2007-2020.

Paciente Edad Sexo Datos clinicos y de laboratorio

1 3 afios Femenino Hepatomegalia. Hipoglicemia. Elevacion de transaminasas
y bilirrubinas.

2 1 afio Masculino Hepatomegalia y retardo global del desarrollo.
Hipoglicemia en ayunas e hiperlipidemia.

3 10 meses | Femenino Hepatoesplenomegalia. Retardo global del desarrollo.

4 2 afios Femenino Hepatomegalia. Abdomen globoso.

5 5 meses Masculino Hepatomegalia. Hiperlipidemia.

6 2 afios Femenino Hepatomegalia. Convulsiones.

7 3 afios Femenino Hepatomegalia y retardo global del desarrollo.
Hipoglicemia.

8 3 afios Masculino Hepatomegalia, hiperlipidemia y  elevacion de

transaminasas y bilirrubinas

Fig. 1: Glucogenosis hepadtica. A: Hepatocitos con distension glucogénica que obliteran los sinusoides,
formando un patrén de mosaico. B: Tincién de PAS. C: Tincidn de PAS con digestion por diastasa.
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Discusion
Las enfermedades por depdsito como causa de hepatomegalia en pacientes pediatricos,
constituyen un diagnodstico diferencial poco probable, y requieren de una alta sospecha y

pericia del médico tratante. En nuestro medio no es la excepcidn, y esto se ve reflejado en la
cantidad de estudios publicados [4].

Aunqgue en la actualidad los métodos genéticos y enzimaticos han ganado terreno en el
diagnodstico de estas enfermedades, |la biopsia hepatica no ha perdido su utilidad porque
permite conocer el tipo y extensiéon de las alteraciones histolégicas, evolucién de la
enfermedad, prondstico y respuesta al tratamiento [3]. Por lo tanto, no se debe menospreciar
la utilidad de la biopsia hepatica dada la gran cantidad de enfermedades con cuadros clinicos
similares, porque la identificacion de ciertas caracteristicas histolégicas con microscopia de luz,
en conjunto con los datos clinicos, de laboratorio e imagen, establecen las bases que permiten
al clinico la toma de decisiones en el abordaje diagndstico y terapéutico [3]. Estos casos ponen
en evidencia la importancia de una estrecha colaboracion entre patélogo y médico tratante
para una adecuada aproximacién diagnéstica.
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