
Algoritmo para el diagnóstico de 
Enfermedad de Gaucher a partir 
de la afectación ósea
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Considerar si cumple al menos una de 
las siguientes condiciones:

En < 50 años:
Dolores óseos sin diagnóstico 
etiológico
Baja masa ósea (Z score <-2)

Determinación 
enzimática en gota 

seca (DBS)

Informe y extracción 
de sangre periférica 

para actividad 
enzimática en 

leucocitos
+

Hemograma¥

Recuento de Plaquetas¥

Ferritina¥

¥Si no fue realizado antes

Diagnóstico de Enfermedad 
de Gaucher

(Informe y derivación a 
especialista)

Considerar si cumple al menos una de las siguientes 
condiciones: 
En < 18 años

Osteomielitis   
Fracturas recurrentes sin diagnóstico etiológico  
Enfermedad de Perthes  
Crisis óseas
Necrosis ósea avascular de causa inderteminada 
(NOA)*

En > 18 años y < 50 años
Fracturas recurrentes sin diagnóstico etiológico 
Necrosis ósea avascular de causa inderteminada 
(NOA)*

Artroplastía de cadera‡

Crisis óseas 
*Descartar NOA de origen traumático y secundaria a: corticoterapia 
crónica, anemia falciforme, lupus eritematoso sistémico, diálisis, 
pancreatitis, radioterapia en la zona afectada, ingesta crónica de alcohol.
‡Descartar artroplastía de cadera  de origen traumático y/o secundaria a 
artrosis/artritis reumatoidea.

Ficha clínica

Hemograma
Recuento de plaquetas
Ferritina

Ante un paciente con estas características le ofrecemos que se comunique con nosotros y 
le haremos llegar la ficha clínica, CI e instructivo  para la obtención y envío de la muestra 
de gota seca para identificar el déficit de B glucerasa, que es el primer paso del screening.
Dra. Beatriz Oliveri: beatrizoliveri258@gmail.com
Dra. Diana  González: dcg3107@gmail.com
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