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Introduccioén

Laenfermedad de Wolman (EW) es un proceso autosomico
recesivo que, generalmente, produce el fallecimiento del nifio
en los tres primeros meses de vida. En esta enfermedad hay un
déficit de la actividad de lalipasa acida lisosomal y €l acimu-
lo de ésteres de colesterol y triglicéridos. El diagndstico prena-
tal serealiza por la presencia de déficit de actividad de lalipa-
saacidalisosomal en amniocitos cultivados®.

Los RN afectos de esta enfermedad nacen como nifios nor-
males, aveces de padres consanguineos. A |as primeras semanas
de vida desarrollan vomitos, diarreas, hepatoesplenomegaliay
escaso aumento de peso por malabsorcion intestina @. Es carac-
teristico en estos nifios la presencia de calcificaciones suprarre-
naes, asi como la presencia de macréfagos con lipidosen lalé
mina propia del intestino delgado@3. También se han descrito
macrofagos conteniendo |ipidos en otros 6rganos como higado,
bazo, ganglios linf&ticos, corazén, vasos sanguineosy cerebro®.

Caso clinico

Nifia nacida después de un embarazo de 42 semanas bien to-
lerado. Hermano nacido 2 afios antes'y diagnosticado de EW fa
llecido alos 74 dias de vida. En la 14 semana de gestacion sere-
aliza diagndstico prenatal midiendo la actividad de lipasa aci-
daen células de liquido amnidtico, demostrandose disminucion
delaenzima. A las 12 semanas de vida intrauterina no se apre-
cian calcificaciones de suprarrenales que si son visiblesalas 18
semanas de gestacion.

El parto es eutdcico, liquido meconia y placenta envejeci-
da. Apgar 9/10, peso 2.145 g (PC < 10), tlla43,5 cm (PC < 10),
perimetro craneal 30,5 cm (PC < 10), IP (PC50). No hay otras
anomalias salvo desnutricion y abdomen globuloso. Exdmenes
complementarios. hematocrito 0,59%, hemoglobina 19 g/L, leu-
cocitos 23 x 10%L (L 23, S65, M 12), plaquetas 284 x 109/L,
linfocitos vacuolados en sangre periférica 25%, SPGT 27 U/L,
SGOT 45 UIL, FA 570 UI/L, colesteral 3,67 mmol/L, triglicé
ridos 4,53 mmol/L.

A lasemana del nacimiento comienza con distensién ab-
dominal, regurgitaciones y deposiciones diarreicas con escasa
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gananciaponderal. A los 15 dias de vida seinicia alimentacion
con hidrolizado de caseina sin que se aprecie mejoria. A los 30
dias se inicia nutricion enteral. En el segundo mes de vida hay
ligera mejoria persistiendo la hepatoesplenomegalia. Con téc-
nicas de imagen (radiografia convencional, ecografia), se de-
mostré hepatoesplenomegaliay calcificacion de suprarrenales.
En la biopsia de intestino delgado se encuentra atrofia parcial
de vellosidades y macr6fagos con grasaen laldminapropia. En
el cultivo defibroblastos hay disminucion delalipasaécidadel
12% del control. Progresivamente se desarrolla anemia e insu-
ficiencia hepéticay renal, falleciendo alos 108 dias de vida.
Seredliza autopsia.

El estudio macroscopico demostrd marcada hepatoesple-
nomegaliay aumento de peso en ambos pulmones. El higado
erade color amarillo y en el estudio microscdpico se aprecia
ban vacuolas lipidicas en hepatocitos y células de Kupffer. En
€l bazo, existian numerosos macréfagos conteniendo lipidos en
el citoplasma. Las vellosidades del intestino delgado estaban
atréficasy en laldmina propia también habia numerosos ma
créfagos con lipidos. Las glandulas suprarrenales presentaban
calcificaciones distroficas y macréfagos con lipidos. Eralla
mativa la presencia de inmadurez pulmonar, con espacios aé-
reos alveol ares escasos, acompafiada de presencia de macréfa-
gos conteniendo lipidos como se demostrd por latécnica de fast-
red (Fig. 1).
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Discusion

La EW es un proceso autosdmico recesivo. Lalocalizacion
del locus genético codificador de lalipasa &cidalisosomal/coleste-
rolestearasa, deficiente en laEW, se encuentraen laregion g23.2-
023.3 del cromosoma 109, Lalipasa écida es unaglicoproteina
necesaria parala hidrolisis lisosomal de los ésteres de coleste-
rol y triglicéridos. Los niveles bajos de lipasa acida se asocian
aamacenamiento intralisosoma masivo de ésteres de coleste-
rol y desarreglos en laregulacion de laproduccion celular de co-
lesterol ).

L os cambios anatomopatol dgicos de la EW, ademas de la
calcificacion suprarrenal, dependen del deposito de macréfagos
conteniendo lipidos en distintos érganos. Aungue han sido des-
critos en higado, bazo, intestino delgado, cerebro, ganglio lin-
fatico®, no lo han sido, que nosotros tengamos conocimiento,
en pulmon.

En nuestra paciente erallamativo la presencia, junto a hallaz-
gos mas conocidos, de abundantes macréfagos con lipidos en pa
rénquima pulmonar. L os pulmones estabian poco aireados, atelec-
tasicos, y con evidentes signos de inamdurez pulmonar. La ma-
durez pulmonar fisioldgica condiciona la produccion de surfac-
tante por los neumocitostipo I1. Los neumocitos tipo 11 se desa-
rrollan preferentemente entre |as semanas 26 y 36 de gestaciony
sintetizan el surfactante a partir de la semana 35. La sintesis de
surfactante esté condicionada por los corticosteroides producidos
por las gléndulas suprarrenaes®. Aunque laprincipa causadein-
madurez pulmonar es la prematuridad, creemos que viene condi-
cionada tanto por tratarse de un RN de bajo peso paralaedad de
gestacion, como por la presencia de glandulas suprarrenales con
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necrosisy calcificaciones distréficas ya desde |a 182 semana de
gestacion y cuyafuncion quedaria disminuida en gran medida, lo
que podria condicionar una disminucidn de las produccion de cor-
ticoesteroides y escasa produccion de surfactante.

Addendum

Unavez escrito este trabajo, hemos tenido conocimiento de
otro caso de EW con depdsito de macrdfagos conteniendo lipi-
dos en parénquima pulmonar (Dr. Rey. S. de Anatomia
Patol dgica. Complejo Hospitalario «Juan Canalgo». La Corufia).
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