
TRES CASOS DE HEPATOMEGALIAPOLICORICA
o ENFERMEDADDE VON GIERKE

Profesor Agregado de Clinica Tropical: Pedro J. Sarmiento. Je-
te de Clinica: Eduardo Cortes Mendoza.

Presentamos este trabajo, par 10poco frecuente de esta en-
fermedad y par no haber encontra do en la literatura medica
nacional mencion ninguna sabre su existencia y par parecernos
de gran importancia darla a conccer entre nosotros.

Tuvimos ocasion de examinar por primera vez, particular-
mente, tres nifios can esta hepatomegalia y para su estudio y
observacion resolvimos, can autorizacion del Director del Hos-
pital de San Juan de Dios, Doctor Jorge Salcedo Salgar. hospi-
talizarlos en este establecimiento. (No tenian edad requerida).

Esta enfermedad la podemos definir de la manera siguien-
te: enfermedad congenita, de etiologia desconocida, debida 8-

Ia enorme retencion de lipaides y de glicogeno inutilizable e,}
la celula hepatica (este glicogeno .no es movilizable poria aure-
nalina); puede encontrarse igualmente en los musculos, ell el
rifion y en el corazon; caracterizada clinicamente por: hepato-
megalia, infantilismo. hipercolesterinemia. hipoglicemia, ace-
tona en la orina, ausencia del vella, menos frecuentemente. hi-
pertricosis, osteoporosis y fracturas espontaneas; anemia y ten-
dencia a las hemorragias.

El primer caso rue descrito par, Parnas y Wagner en el
ana de 1921, posteriormente, en el afio de 1929Von Gierke des-
cribio esta enfermedad en dos nifios de 4 y 8 afios, los que pre-
sentaban aumento del rifion y del higado. En el estudio anato-
mo-patologtco de uno de ellas comprobo que el 33 y 38/1 de;
peso del rifion y del higado respectivamente, correspondian ai
glicogeno y que las celulas hepaticas estaban distendidas por
el glicogeno y que no existia ninguna manitestacion de tipo ci-
rrol.ico; en el rifion se hallaba depositado el glicogeno en las
celulas tubulares. Hasta el ana de 1939. segun la enciclopedia
Medico-Quirurgica, han side descritos 59 casos.

Otro organa que puede ser afectado por esta anomalia Co)11-

gt'nita es el corazon; asi 10describieron Humphreys y Kato en.



532 Revtsta de Ia Facultad de Medtcina

un caso de atrnacenamiento anormal del.glic6geno. encoritran-
do una degeneracion y vacuolizacion de las fibras musculares
las vacuolas estaban llenas de gncogeno.

Los tres nifios son hijos del matrimonio C. P. Yde S. de P.
EI padre tiene aproximadamente unos 40 anos de edad y d~;

el antecedente de haber suf'rido, en repetidas ocasiones. de ca-
licos hepaticas y psicosis maniaco-depresiva, para Ill,cual, dice
haber sido operado de una sinusitis frontal izquierda. No ds.
antecedentes de enfermedades genito-urinarias.

En el examen clinico que le practicamos no se encuentra
ninguna alteracion organica y los sxamenes de laboratorio, dan
el siguien te resultado: .

REACCIQNES SEROLOGICAS DE WASSERMANN Y KAHN: Ne-
gativo total. Caso N" 3254.

COLESTERINEMIA: 2 gramos 22 por mil. Case No 3309.
GLlCEM IA: 1,08 por mil. Caso NQ 3297.
La madre tiene unos 35 afios. aspecto normal. menarquia a

los 14 anos. cicio 28/3. Se caso a los 18 afios. Ha tenido cinco hi-
jos. N-oha tenido .abortos. Los cinco hijos nacieron a termmo.
La mayor vive y ha gozado de buena salud. La segurida de Ia,
nmas nude normalmente y, dice la madre no haberle notado
altoracion psiquica, ni Jisica ; a Ill,edad de dos afios, present»
una smtomatologta gastro-intestinal y Ie rue diagnosticada una
eelus ion intestinal. Ilamandole Ia atencion at medico que Ill,\'10
18.gran hepatomegalia. La nina murio a los ocho dias de inicia-
da la enferrnedad.cel medico solicito de los padres Ill, autori%,,-.
cion para practicar la .•autopsia, pero Ie Iue negada.

Al examen clinico S. de P.~l1Q' presents ninguna alteracion
que liam» Ill,atencion, los resultad-, de los cxarnenes de Iabora-
torlo fueron los siguientes: . ~

'A/ASSERMANN Y KAHN: Negativo total. Caso·~. 3216.
COLESTERINEMfA: 2 gramos 58 pOl' mil. Caso Nu 3308.
~IfEMPO DE PROTOMBINA: 33 segundos (l}letodo de Quir::k).
METABOLISMb BASAL: Mas 10.
GLfCEMIA: 1.05 pOl' mil.

M. P. la mayor -de las hijas, tiene actualmente 15 anos de
edad y no ha presentado ninguna enfermedad. ni alteraciones
hemorragiparas, como las hermanitas. Su desarrollo es normal
tanto psiqulca como fisicamente. A la clinica no presenta nada
especial. EI resultado de los examenes de laboratorio practica-
clos en ella es el slguiente:

COLESTERINEMIA: 2 gramos 58. Caso N'.' 3325.
GLICE.MIA: 1,:15 POI' mil. Caso N" 3315 .

. TIEMPO DE PROTOMBINA: (Quick): 24 segundos.
METABOLfSMO BASAL: Pesa 47 Idlos. Talla 1,53. Menos 2.
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EXAMEN DE ORINA. (Tomada sin sonda). - Albumtna no hay. - r]lu-
cosa no hay. - Bacterias- ++. - Celulas de descamaci6n-+. _ Urobihno-
gena: ligeras huellas.

ESTUDIO DE LOS ENFERMlTOS
El estudio de los tres casos que presentamos, observados

del 29 de julio al 26 de agosto de 1944. corresponde a tres her-
manos, dos mujeres de 13 y 9 anos y un nino de 6.

A. P. Historia clinica N0 69068. - Edad 13 afios. - Talla 1.32.
Peso 35 kilos y medio.

Antecedentes. Sarampi6n y roseola. Desde muy temprana

A. P.

edad ha tenido epistaxis, melenas, gtngivorragias y dolores ar-
ticulares. A los siete meses present6 un sindrome meningen. y
desde esa epoca Ie diagnosticaron su hepatomegalia. ha sido so-
metida a un tratamiento intense de sales mercuriales y arseni-

-:{ -
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cales, sin resultado para la "reduccion de su hepatomegalia.
Examen: La piel de las manes y de los pies de aspecto ro-

jizo. Gran deformidad abdominal. El desarrollo f'isico correspon-
de al de una nina de 10 anos. Clinicamente 10 unico que llama
la atenci6n es el enorme tamano del higado el cual puede apre-
ciarse en las fotografias y cuyas dimensiones son las siguientes:

Sabre la linea umbilical: 18 ctms.
" para esternal del': 20

esternal del': 21
axitar anterior derec ; 20
axtlar media derecha: 17

axilar posterior: 13
Sabre el htpoccndrto Izquierdo:

para esternal: 18 Vz ctms.'
esternal: 18

axllar anterior: 14
axilar media: 12

El bazo es de tamafio normal. En el examen radiograf'ico
N'.' 4012(; se demuestra que el higado ha aumentado hacia su
borde inferior, aunque el hemidiafragma derecho ocupa el mis-
mo nivel que el izquierdo. y que el sistema 6seo y articular nu
present." ninguna deformaci6n.

LOSexamenes de lab oratorio practicados son los siguieritev:
COPROLOGICO: Color, ca rmeltta. - Reacci6n, alcalina. - Aspecto, lien-

tertco. - EstercobHina, posttiva. - Sangre oculta, si hay. - Mucus, no. - Ce~
lulosa sin dtgertr. . .

Almidones parcial mente digertdos. No se encontraron protozoartos. ni
huevos de helmintos, en las diferentes muestras examtnadas.

CUADRO HEMATICO. Hematies 3.580.000. - Leucocitos 8.400. - Vclu-
men globular 40 c.c. por o/r - Hemogtobtna 70% 0 sean 10,15 gr.

Volumen globular medio (V. G. M.) 114 micras cubicas.
Hemoglobina corpuscular media (H. C. M.) 29 mrcrogra-

mos.
Concentracion de Hernoglobina corpuscular media (H. C.

H. M.): 257<.
1ndice de volumen (I de V) 1,3.
Indice de coloracion (I de C) 1,1.
Indice de saturaci6n (I de S) 0,7.
Formula leucocitaria:

Neutr6filos
Eosin6filos
Linfocitos
Mielocitos

Plaquetas: 179.000.
Reticulocitos: 3.2%.

485i
4~{
46/1,
270
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BILIRRUBINEMIA: Dtrecta : negativa.
Indirecta: negative.

BILIRRUBINEMIA: menos de 25 centesimas de milig ramc 'fr' - Caso
3060.

TIEMPO DE COAGULACION, Sangre sin catcio: coagulo a .os 28 mi-
J:utOG (normal de 8 a 10 minutos),

'Ttempo de sangr-ia Duke: 8 minutes (normal 3 minutes).
Tiempo de protombtna (Quick): 40 segundos (normal 20 segundos).
Calcemla: 10 miligramos con 60 centestmas.

REACCIONES SEROLOGICAS DE WASSERMANN Y KAHN: Nega-
tiV3S. - Caso 3221.

A. P.

REACCION DE TAKATA ARA. Negativa.
GANDA DE COAGULACION DE WELTMAN: Ha.sta 0,60 gra.mos de

r-loruro de calcic. - Caso N{I 2902.
COLESTERINEMIA. 5 gramos can 26 por mil. Caso 3188.
EXAMEN DE ORINA. Denstdad 10,31, Glucose. Negattva. - Acetcna.
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no hay. - pH de 5,5. -. Celulas de descamaci6n y Ieucocttos. Caso N'.' 2989.
METABOLISMO BASAL. mas 41. - (normal - 1°--1-10).

Durante el tiempo que permaneci6 en el Hospital el cua-
dro termico oscil6 entre 36 y 36,5. EI pulso entre 86 y 100. El
numero de deposiciones entre 3 y 5 con los caracteres anotados
en el exam en coprologico.

S. P. Historia clinica NQ69067. Edad 9 anos. Cama NQ9,
Sala de Santa Marta. Peso 26 kilos. Talla 1,17.

Antecedentes. Lo mismo que la hermanita ha presentado

S. P.

desde la edad de un afio, epistaxis frecuentes y melenas. Man i-
festaciones de astenia y de decaimiento que Ie pasan al ingerir
cualquier alimento. Se queja de dolores 6seos y de cetalalgia
matinal. Ha side sometida a un tratamiento continuo de sales
mercuriales y arsenicales, sin resultado.
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Examen. Al examen clinico 10 unico que llama Ia atenci6n
es la deformaci6n del abdomen, producida por la gran hepato-
megalia. como puede apreciarse en la fotografia:

Las dimensiones del higado son las siguientes:

Lado derecho:
Linea meso esternal : 15 ctms.

para-esternal: 19
medio clavicular: 21
axilar anterior: 18

Lado Izquierdo:
Linea para-esternal: 18 ctms.
medio-clavicular: 17
axilar media: 10

EXAMENES DE LABORATORIO
COPROLOGICO ....Coneistencia, pastosa. - Color, carmelita. _ Reaccion,

acida. - Aspecto, homogeneo. - Estercobilina, huellas. - Sangre. no hay. -
Mucus, no hay. - Celulosa parcialmente dtgertda +. - Orasas neutras +.-
de oxalato de calcio ++. -Fibras vegetates +. - No se encontraron hue-
vos de helmintos, ni quistes, ni forma-s vegetativas de protozoario en las
dtrerentes muestras, practicando metodos de concentracion.

CUADRO HEMATICO: Hematies 3.040.000. - Leucocitos 13.600. - Vo-
lumen globular 40 c.c. por %. - Hemoglobina 60 % 0 sean 8 gram as con 70.

Volumen globular rnedio (V. G. M.) 113 micras cub.
Kemoglobina Corpuscular media (C. H. M.) 29 micro-

gramos.
Concentraci6n de Hemoglobina Corpuscular media (H. C.

H. M.l 21%.
Indice de Volumen (I de V.) 1,5.
Indice de coloracion (de C.) 1.1.
Indice de saturaci6n (I de S) 0,6.
F6rmula leucocitaria:

Neu tr6filos
Eosin6filos
Linfocitos

Plaquetas: 105.600.
Reticulocitos: 1,3 %.

7070
27<,

2870

TIEMPO Di; COAGULACION: 18 mtnutos.
Ttempo de sangria: 7 minutos.
Tternpo de protombina de Quick: 33 segundcs. Caso N,! 3254.
Dosiftcacion de Hierro sanguineo: 34 mrlig ramos 7r. Caao N9 3002.
REACCIONES SEROLOGICAS DE WASSERMANN Y .KAHN. Nega-

tivas. Caso NQ 3258.
COLESTERINEMIA. 3,88 (normal 1,80).
GLiCEM IA. 0,86 por mil. Caso NQ 3298.
EXAM EN DE ORINA. Albumtna, no hay. - Glucosa, no hay. - Acetona,

no hay. - Sedimen.to: leucocitos y hematies. - Urobthnogeno, jositivo al 1/20.
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El cuadra terrnico oscilo entre 36 y 36,4. EI pulse entre 90
y 100 pulsaclones: Numero de deposieiones diarlas, entre 3 y 6

B. P. Historia clinica N° 69069. Edad 6 aries. Cama N° 17.
Sala de Santa Marta. Peso 17 kilos. Talla 0.92 etms.

Antecedentes. Hemorragias: epistaxis y glnglviorraglas.
Las manifestaciones hipoghcemicas son mas marcadas en este
enfermito. Es muy glot6n, hasta tal punta, dice la madre, que

B. P.

para calmarle los estados de irritabllidad y las manifestaeiones
emeticas. es neeesario darle de comer.

Examen: Las manifestaeiones cutaneas de circulacl6n co-
lateral son muy marcadas sabre todo en lcs miernbros Inferio-
res. La mismo que en los anteriores 10 que llama la atencion es
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1'1 forma del abdomen par el gran tarnano del higado; 'Ia cir-
cunterencia total del abdomen, par la linea umbilical, cs de 6:;
centimetros y la Iongitud palpable del borde inferior del higado
es de 36 ctms, present a las siguientes dimensiones:

Linea medio ester-nal: 16 etms.

Lado derecho:
Linea esternal: 16 etms.

Medio-clavtcular-: 19
Axllar anterior: 19,5
axilar media: 20

Lado Izquierdo:
Linea esterna.l: 16 etms.

Medio clavicular: 12

Al caminar se observa la diticultad en la marcha, aumen-
rando el poligono de sustcntacion y trata de perder el equili-
bria; esto 10 atribuimos al peso del higado.

Cuando estuvo en el Serviclo pres en to un sarampion de
tipo hemorragico.

EXAMENES DE LABORATORIO

COPROLOGICO: Consistencta. pastosa. - Color, carmelita. - Reaccton.
actda. - Aspecto, homogeneo. - Estercobtltua, huellas. - Sangre, huellas. -

Mucus, no hay. "' Celulosa parcialmente dfg'erida -t-: - Orasas neutt-as +.-
Fibras vegetates +. - Oxturos vermtculares ++.

CUADRO HEMATICO. Hemattes 3.480.000. - Leucocitos 13.600. - Volu-
men globular 38 e.c. por ?t. Hemoglobina 65 '/'r 0 sean 9.42.

Volumen globular media (V. G. M.) 111 micras cubicas
Hemoglobina corpuscular. media (H. C. M.) 27 micro-

gramos.
Concentracion de hemoglobina corpuscular media (H. C.

H. Nt) 27%.

Judice de volumen (1. de V.) 1,2.
Indice de coloracion (1. de C.) L
Indice de saturacion (1. de S.) 0.6.
Formula leucocitaria :

Neu trotilos 77 '1c
Linf'ocitos 20%
Monocitos 3%
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Plaquetas: 154.500.
Reticulocitos: 0.87<r ,

Tiempo de coagulacion: 20 minutos.
Tiempo de sangria: 7 minutos.
Tiempo de protombina de Quick: 35 segundos.

COLESTERINEMIA. 3 gram os par miL Case NQ 3259.
GLICEMtA: 0,69 par mil. Caso NQ 3014.
EXAMEN DE ORINA. Densidad, 1040. - Albumtna, Jigeras huellas. -

Acetona, pos i.tiva .
REACCIONES SEROLOGICAS DE WASSERMANN Y KAHN: Nega-

tivo total. Caso No 3257.
METABOLISMO BASAL: Menos 2.

CARACTERES COMUNES Y PREDOMINANTES EN
LOS TRES CASOS

Podemos resumirlos asi :
lO-Ser congenital;
29-EI infantilismo;
3o-La hepatomegalia solitaria;
4Q-Colesterinemia elevada;
59-Hipoglicemia;
50-Anemia macrocitica con hemoglobin a corpuscular me-
dia e indice de saturaci6n .bajos;

79-Manifestaciones clinic as de alteraciones de la coagu-
iaci6n; disminuci6n del numero de plaquetas; prolon-
gaci6n del tiempo de coagulaci6n y de sangria; y de
Ia protombina de quick.

8o-Apirexia;
99-Reacciones y exam en clinico que eliminan una ci.-
rrosis.

Diagn6stico. En presencia de los examencs clinicos y de la-
boratorio Ilegamos al diagn6stico de hepatomegalia policortca
y thesaurosis 0 enfermedad de Von Gierke-Dupre, 0 sea una Pl1·

fermedad por almacenamiento del glic6geno en la celula he-
patica,

CONCLUSIONES

1° De acuerdo con los autores extranjeros en Ia descripci6n
de esta entidad y en vista de tratarse de tres herman os. hijos
de los misrnos padres, y POI' haber present ado el segundo de los
hijos de este matrimonio una hepatomegalia, que Ie llarno Ia
atenci6n at medico que 10 asisti6 en su ultima enfermedad y
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pidi6 la practica de la autopsia, que le rue negada, y que la her-
mana mayor de los enfermitos tiene algunas alteraciones san-
guineas, podemos coricluir que se trata de una enfermedad con ..
genita, como 10 han observado Ellis y Kimmelstiel. (Ellis so-.
tiene que se transmite segun los caracteres mendeiianos rece
sivos) .

29 Que es un trastorno constitucional del metaboiismo de
los !ipidos y de los hidrocarbonados por las aiteraciones de ios
6rganos moviiizadores del giic6geno como: la hip6fisis, las su-
prarrenales y los centros sub-talamicos, Apoyan esta teoria:

a) .Ei retardo del crecimiento per falta de la hormona de
Evans;

b) .-La hipogiicemia por hiperinsulismo relativo;
c) .-Fijaci6n persistente del giic6geno a falta de la hormo-
na de Houssay.

39 Que el dep6sito no es solamente de giic6geno sino tam-
bien de lipidos, acornpafiandose de hipercolesterinemia y de hi-
perlipemia.

49 Si no se tiene en cuenta esa enfermedad en Ins primeros
anos de vida 'y el clinico no ve mas que la hepatomegaiia, es
muy frecuente que 10 atribuya a la sifiiis congenita, como ha
sucedido con est os nifios perc si se recuerda que esa hepato-
megalia viene siempre acompafiada de sintomas hipoglicemi-
cos tales como: angustia, debilidad, sus to, sudores, mareos y
v6mitos (especialmente en los nifios) , algunas veces sindrorne
epileptiforme. afasias y hemiplegias transitorias. y hace prar ..
tical' una glicemia y colesterinemia, llegara al diagn6stico cien-
tifico de enfermedad de Von Gierke-Dupre.

59 Debe vigilarse el pH sanguineo pues existe en estos en-
fermos una tendencia a la acidosis, siendo mas frecuente en los
mas pequefios. (En el nino. que es el menor, fue en el unico que
se encontr6 acetona en la orin a) .

6"- Que en todos encontramos, padres e hijos, un tiernpo
prolongado de protombina de Quick y que la anemia es cons-
tante en los nifios.

79 El pron6stico no es fatal. POI' el tiempo que llevamos
observando estos tres casos que ha sido de dos afios, podemos
concluir que la enf'ermedad no es mortal y parece que no avan-
za, perc que persiste la as tenia, la anemia y la tendencia a las
hemorragias.

89 El tratamiento hasta ahora aconsejado es el dietetico
a base de hidratos de carbono, extractos hipofisiarios, vitamina
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I\:, sales biliares, extracto fluido de cynara. Hasta hoy con cs-
te tratamien to no hemos apreciado disminuci6n en su hepa tc-
megalia.

99 Que la Sifilis no es la causa de la enfermedad ya que
los examcnes clinicos y serol6gicos practicados, tanto en los pa-
dres como en los nifios, dieron resultados negativos.


