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Fundamento: La información depositada en el Registro Español de Enfermedad de 
Gaucher (REEG) es utilizada como fuente de información necesaria para conocer las 
características generales de la enfermedad, pero además es útil para definir 
comorbilidades asociadas a diferentes mutaciones en pacientes con enfermedad de 
Gaucher (EG) y portadores. 

Diseño y métodos: Desde 1993 una cohorte de 306 pacientes con EG ha sido 
evaluada. Cada nuevo paciente es registrado previo consentimiento informado y sus 
datos y los de sus familiares depositados en la base de datos del REEG. Durante el 
período enero-mayo 2006 se ha realizado una encuesta dirigida a los médicos 
responsables de los pacientes y a los propios pacientes a través de la Asociación de 
enfermos y familiares de EG, para recoger información sobre manifestaciones 
neurológicas en pacientes y familiares. Para el análisis estadístico se ha utilizado 
estadística descriptiva, ANOVA, t-test y estudio de correlación con el test de Pearson. 

Resultados: De los 306 pacientes (269 EG1, 22 EG2, 16 EG3), y 530 portadores 
procedentes de 84 hospitales y pertenecientes a 250 familias, se ha obtenido 
información en una muestra de 50 pacientes tipo 1. De ellos, 12 (24%) referían algún 
tipo de manifestación neurológica, 4 (8%) tenían temblor, 4 (8%) presentaban falta de 
coordinación, 7 (14%) referían falta de concentración, 7 (14%) estrabismo y 8 (16%) 
hipoacusia, 2 (4%) E de Parkinson (EP). Entre los familiares en primer y segundo 
grado se recogieron 33 antecedentes de enfermedad neurológica (13 (26%) EP en 
familiares en segundo grado, 6 (12%) epilepsia, 5 (10%) temblor esencial, 10 (20%) 
otros. Los sujetos con EP presentan las mutaciones: S364R, G202R, V398I, R47X, 
L336P, L444P, G195W, alelos de recombinación e inserciones. Entre los pacientes 
con antecedentes familiares de epilepsia predominan las mutaciones L444P, G195W, 
R130W, temblor esencial: L444P, polineuropatías: L444P, G377S, D409H. 

Comentarios: Se han identificado numerosas manifestaciones neurológicas en los 
pacientes con EG tipo 1 y sus familiares. Estos hallazgos se producen en portadores 
de mutaciones poco frecuentes Parece obligado realizar un estudio neurológico 
minucioso en pacientes de EG tipo 1 y portadores de mutaciones de riesgo. 
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