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RESUMEN

La enfermedad de Fabry se debe a un error congénito del metabolismo, que se produce por
una mutacién en el gen que codifica la enzima lisosomal a-Galactosidasa A. Se transmite
por el cromosoma X, la incidencia varia segun estudios de 1 en 400.000 a 1 en 117000 habi-
tantes. La actividad deficiente de la enzima a-Galactosidasa A resulta en la acumulacion de
Globotriaosilaceramida (GL3) dentro de los lisosomas, llevando al desarrollo de una cascada
de eventos, siendo los tejidos més afectados el endotelio vascular y células del musculo
liso, miocardio, células renales, células que componen el sistema nervioso. Los sintomas se
manifiestan desde la infancia y muchas veces son confundidos con otras patologias mas
frecuentes, como Fiebre Reumatica, Artritis Idiopatica Juvenil, Sindrome de Raynaud, dolores
del crecimiento, entre otros. El diagndstico, en varones hemicigotas, se realiza mediante la
cuantificacion de la actividad de la enzima a-Galactosidasa A. Si es baja, confirma el diagno-
stico. En mujeres heterocigotas, la actividad de la enzima puede ser normal, por o que much-
as veces es necesario el estudio molecular del ADN. La terapia de reemplazo enzimatico ha
demostrado revertir los sintomas y disminuir el nimero de eventos mayores principalmente
cuando es iniciada en etapas precoces de la enfermedad.

FABRY DISEASE. DISABLING AND UNDERDIAGNOSED
ABSTRACT

Fabry disease is an inborn error of the metabolism, it is cause by a mutation in the gene that
provides the code for making the enzyme called a-Galactosidase A. It is an X-linked inherited
disorder. The approximate incidence is from 1 in 40000 to 1 in 117000 in the general popula-
tion. The a-Galactosidase A deficient activity results in a progressive accumulation of the glo-
botroasylceramide (GL3) within the lysosomes causing several problems in many tissues and
cell types, such as vascular endothelium, smooth muscle cells, myocardium, kidney cells and
nervous system cells. Early symptoms onset appear during childhood and are often misdia-
gnosed as other more frequent diseases such as rheumatic fever, juvenile idiopathic arthritis,
Raynaud syndrome and growing pain. The diagnosis, in male homozygote, is made by testing
the deficiency or complete absent of the a-GalactosidaseA activity. Because female hetero-
zygote can have a-GalactosidaseA activity in the low-normal range, the diagnosis should
be sought using molecular analysis to identify mutation on the a-Galactosidase A gene.
The enzymatic replacement therapy has proven to reverse the symptoms and decrease the
number of major events, especially when it is initiated in the early stages of the disease.
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INTRODUCCION

Las enfermedades de depdsito lisosomal son erro-
res congénitos del metabolismo, que se caracterizan
por la actividad deficiente de una enzima lisosomal,
que lleva a la acumulacion de un sustrato no degrada-
do dentro de los lisosomas. Muchas de estas patolo-
gfas cursan con sintomas que pueden confundirse con
enfermedades reumaticas, por lo que es de suma im-
portancia que el reumatodlogo tenga en cuenta a este
grupo de patologias en sus diagnosticos diferenciales.
La enfermedad de Fabry, es una enfermedad de depo-
sito lisosomal, que fue inicialmente descripta en 1898
por los dermatélogos Willian Anderson y Johannes
Fabry.

La enzima deficiente es la a-Galactosidasa A, resul-
tando en la acumulacion progresiva de un esfingolipi-
do (esfingolipidosis), Globotriaosilceramida (GL3)? en
diferentes tipos celulares. El fallo renal, la miocardio-
patia y las alteraciones del sistema nervioso central
son las mayores causas de morbilidad y reduccion de
la expectativa de vida®.

Epidemiologia

Se ha descripto un grupo de aproximadamente 50
enfermedades de depdsito lisosomal, cada desorden
es causado por un error congénito del metabolismo, a
consecuencia de una mutacion monogénica, teniendo
como resultado un enzima lisosomal defectuosa. Los
datos epidemioldgicos de estos trastornos son limita-
dos, debido a las diversidades geograficas y étnicas,
asf como también por el subdiagnoéstico de las mismas.
En la Enfermedad de Fabry se han reportado inciden-
cias de 1 en 400004 varones y 1 en 1170005 en la
poblacion general. Asi también se reportaron pacien-
tes en poblaciones que habian tenido eventos car-
diacos, renales o cerebrovasculares de causas des-
conocidas. Las prevalencias en pacientes varones
con enfermedad renal crénica terminal en tratamiento
sustitutivo oscilaron entre 0,2%° y 1,2%’, del 1%8 a
1.2%° en pacientes jovenes con eventos cerebrovas-
culares criptogénicas y se describieron hasta un 3%
en grupos de pacientes con hipertrofia del ventriculo
izquierdo de causa no filiada, por lo que probablemen-
te la Enfermedad de Fabry sea mas frecuente de lo
que realmente se piensa.

Fisiopatologia

La enfermedad de Fabry se presenta a consecuen-
cia de una mutacién monogénica del gen que codi-

fica la enzima a-Galactosidasa A, que se transmite
por el cromosoma X, esta enzima mutada lleva a la
acumulacion de un glicoesfingolipido neutro, particu-
larmente globotriaosilceramida (GL3) y galactosilcera-
mida en varios tipos celulares y tejidos. Los depdsitos
de GL3 producen cambios estructurales y funcionales
en las células, estimulando una cascada de eventos,
incluyendo compromiso del metabolismo energético,
injuria en pequenos vasos, alteraciones de canales de
Ca/K del endotelio vascular, estrés oxidativo, inflama-
cion, hipertrofia y fibrosis irreversibles de tejidos car-
diacos y renales'.

Por lo tanto la disfuncion de érganos es la etapa
final en pacientes no tratados (figura 1)'.

Presentacion clinica

La enfermedad de Fabry es una enfermedad multi-
sistémica que comprende un amplio espectro de feno-
tipos, que van de formas severas (fenotipo clasico) a
formas atipicas, donde pueden estar ausentes algunas
lesiones caracteristicas, como los angioqueratomas,
acroparestesias, alteraciones de la sudoracion,pero
estar asociada a enfermedad renal terminal, mani-
festaciones cardiacas, complicaciones neuroldgicas,
como stroke o accidente isquémico transitorio (AIT).

| a-Galactosidasa A deficiente |
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Dolor neuropético, intolerancia al ejercicio, sintomas
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FIGURA 1 Progresion de los hallazgos clinicos con la edad™
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El fenotipo clésico probablemente es la forma mas
comun, sin embargo las formas atipicas de la enfer-
medad pueden presentarse a lo largo de la vida y ser
infradiagnosticadas’.

Formas clasicas

Los primeros sintomas se inician habitualmente en
la infancia, entre los 3y 10 afios de edad, los varones
generalmente empiezan antes y con mas severidad
que las nifias™. La progresiéon de los sintomas pue-
de dividirse en tres etapas consecutivas, los primeros
sintomas que se inician en la infancia incluyen: do-
lor quemante en manos y pies, hipohidrosis, nauseas,
dolor abdominal post prandial, diarrea, retardo del
crecimiento, dificultades para el desempefio escolar
y social, después de los 20 afios de edad estos sinto-
mas tienden a progresar y aparece la proteinuria, que
esté siempre presente en varones, las mujeres pueden
desarrollar también estos sintomas, pero la proteinuria
es menos consistente, por Ultimo la progresion hacia
falla renal. En este grupo de edad también aparecen
las manifestaciones de afectacion de otros érganos y
sistemas, como el corazon y el sistema cerebrovascu-
lar, con importante morbilidad (tabla 1)'*'. Las muje-
res pueden permanecer asintomaticas durante estas
primeras etapas, hasta presentar complicaciones se-
veras, particularmente eventos cardiacos y cerebrova-

Tabla 1 Signos y sintomas segun edad

Infancia
(3-10 afos)

Adolescencia
(10-18 anos)

Adulto joven
(>18 anos)

e Dolor en manos
y pies

e Dolor abdominal
e Diarrea

e Opacidades
corneanas

e Hipohidrosis

e Hipoacusia

® Dolor en manos
y pies

® Dolor abdominal
e Diarrea

e Opacidades
corneanas

* Hipohidrosis
® Hipoacusia
* Angioqueratomas

® Edemas en
miembros inferiores

e Proteinuria

e Dolor en manos
y pies

e Dolor abdominal
¢ Diarrea

e Opacidades
corneanas

® Hipohidrosis
e Hipoacusia
* Angioqueratomas

e Edemas en
miembros inferiores

e Proteinuria

e Caida del FG

® Depresion, ansiedad

Complicaciones tardias: Insuficiencia renal. Cardiopatia. Stroke.
Progresion de los sintomas psiquiatricos
Disminucion de la expectativa de vida.

FG: filtrado glomerular

C. Velazquez Arce / Rev.

sculares, siendo la complicacion cardiaca la principal
causa de muerte en las mujeres con enfermedad de
Fabry?.

Al tratarse de una enfermedad genética, ligada al
cromosoma X, la mayorfa de los pacientes tendran
antecedentes familiares de enfermedad renal crénica
terminal de causa no filiada, eventos cardiovasculares
y cerebrovasculares en adultos jovenes.

Neuropatia periférica

El dolor neuropatico, més notable, en fibra fina es
una de las manifestaciones caracteristicas de la En-
fermedad de Fabry, siendo uno de los primeros sin-
tomas'™, con una incidencia aproximada del 80%,
evaluado mediante QST (Test sensorial cuantitativo).
En un estudio realizado a pacientes con enfermedad
de Fabry y pacientes control, se demostré que existe
pérdida de la sensacion térmica en manos y pies, con
tolerancia reducida al frio. El dolor es siempre simé-
trico y se inicia en palma de manos y planta de pies,
posteriormente irradia en forma centripeta hacia ante-
brazos, piernas y otras areas de cuerpo, se describen
dos formas, dolor crénico, acroparestesias y las crisis
Fabry, de presentacion aguda, intensa, desencadena-
do generalmente por un gatillo, como los cambios de
temperatura, ejercicio y estrés. Una hipdtesis sobre
esta alteracion seria, que el depdsito de GL3 en vasos
cutaneos, vasa vasorun y vasos de paredes de peque-
fias y medianas terminales nerviosas axonales condu-
cen a una mala perfusion de estos tejidos, durante el
frio empeora la vasocontriccion e induce una isquemia
transitoria, que serfa uno de los gatillos que inicia el
dolor quemante y prolonga la disfuncion de fibras finas
axonales' 8, En un estudio realizado en 32 pacientes
con Enfermedad de Fabry, el 38% presenté fendme-
no de Raynaud (50% varones) que ademas mostra-
ron alteraciones en la capilaroscopia, consistentes en
capilares muy ramificados. Por lo tanto en pacientes
con fendmeno de Raynaud debe considerarse a la en-
fermedad de Fabry como diagndstico diferencial, mas
aun si presenta el patron de capilaroscopia anterior-
mente descripto™®.

Muchos pacientes con Enfermedad de Fabry, prin-
cipalmente nifios y adolescentes son diagnosticados
errbneamente con otras patologias mas prevalentes,
principalmente colagenopatias (LES, Sindrome de
Raynaud primario, artropatias infamatorias)® ya que
en muchos casos las crisis de dolor se acompafian de
elevacion de la VSG vy fiebre, las crisis febriles pueden
ocurrir varios afos antes del diagndéstico, incluso algu-
nos pacientes pueden presentar artralgias y edemas
en pies, con periodos de exacerbacion. En algunos

Parag. Reumatol. 2015;1(2):99-106 101



pacientes, las artralgias y el dolor neuropatico desapa-
recen con el tiempo?'. También se han descripto casos
de coexistencia de colagenopatias y Enfermedad de
Fabry, principalmente LES??2® y AR?*. La causa de esta
asociacion es discutida, pero se cree que los depdsi-
tos de glucolipidos podrian actuar como agentes in-
munogénicos que inicien una respuesta autoinmune,
no obstante hace falta mas evidencia®?.

Sistema nervioso auténomo (SNA)

Las funciones del SNA estan mediadas por peque-
Aas fibras mielinicas preganglionares, fibras tipo B y
pequefias fibras amielinicas postganglionares, fibras
tipo C. La Enfermedad de Fabry causa dafio selecti-
vo de las fibras tipo Aa, por lo que algunas funciones
del SNA estan preservadas®?. Los sintomas relacio-
nados a la disfuncién del SNA incluyen hipohidrosis o
anhidrosis?’, arritmias cardiacas, que también pueden
estar relacionadas con los depdsitos de GB3 en las
células del sistema de conduccién AV?:2° disminucion
de la produccion de saliva y lagrimas, dando un sin-
drome seco no autoimune, dismotilidad intestinal, con
episodios de distension abdominal post prandiales,
diarrea y estrefiimiento®. Se han observado en biop-
sias cutaneas depdsitos lipidicos intracitoplasmaticos
en glandulas sudoriparas, particularmente en células
mioepiteliales y pequefios vasos alrededor de glan-
dulas écrinas, que contribuyen a la fisiopatologia de
estas manifestaciones® 2. En estudios prospectivos
fueron observados ademas otros sintomas relaciona-
dos con disfuncion del SNA, entre ellos, hipotension
ortostatica y sincopes®.

Angioqueratomas
Son angiomas vasculares de coloracion violacea,

que no desaparecen con la digitopresion, distribuidos
en forma de clusters, mas densas en la region peri-

Figura 2 Angioqueratomas'

umbilical, espalda, muslos, nalgas, pene y escroto en
los varones tienden a ser bilateralmente simétricas
(Figura 2). Sin embargo, pueden presentar una amplia
variacion en el patron de distribucion y la densidad
de las lesiones. Las conjuntivas, y otras areas como
la mucosa oral también se afectan con frecuencia®. El
numero y el tamafio de estas lesiones aumentan con la
edad, y su presencia se correlaciona con mayor grave-
dad de las manifestaciones sistémicas®. Son siempre
manifestaciones tempranas de la enfermedad.

Manifestaciones renales

Las manifestaciones renales de la Enfermedad de
Fabry generalmente se presentan entre la segunda y
tercera décadas de la vida, lo que no significa que la
injuria en las células renales se inicie tardiamente, los
depdositos de GB3 en el rifién pueden iniciarse ya des-
de etapas prenatales®. En la infancia y la adolescen-
cia las pruebas de funcién renal seran generalmente
normales, se podrian hallar alteraciones como la hiper-
filtracion, microalbuminuria, e isostenuria™ '®. Una vez
establecida la enfermedad renal, se presenta como
una glomerulopatia proteindrica progresiva, la dismi-
nucion del filtrado glomerular ocurre cuando estan
dafiadas ya un numero critico de nefronas, con glome-
ruloesclerosis y atrofia tubular, ya irreversibles®%. Los
depositos de GB3 en el endotelio glomerular, células
mesangiales, células intersticiales, podocitos, epitelio
de las asas de Henle y tubulos distales, endotelio y cé-
lulas del musculo liso de las arteriolas renales causan
injuria y dafio renal®®. Estd demostrado que la respues-
ta a la terapia de reemplazo enzimatico es mejor cuan-
toantes seinicie laterapia® *°. Estos pacientes se bene-
ficiaran también de una agresiva terapia antiproteinu-
ria, utilizando IECA o ARA 1141.

Manifestaciones cardiovasculares

Estan presentes en la mayoria de los pacientes con
la forma clésica de la enfermedad.

Las manifestaciones cardiacas incluyen hipertrofia
del VI, arritmias, anginas, disneas*. Las arritmias, prin-
cipalmente bradicardias, estan relacionadas con los
depdositos de GB3 en el nodo sinusaly en las células del
sistema de conduccion AV, también contribuyen con
esta variacion en el ritmo cardiaco el disbalance entre
el tono simpatico y parasimpatico®. Uno de los pri-
meros hallazgos en estos pacientes es el acortamien-
to del intervalo PR en el ECG. Los depésitos de GB3
en miocitos producen alteraciones en la estructura de
ambos ventriculos.
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Ventriculo izquierdo: hipertrofia miocardiopatia con-
céntrica no obstructiva, con disfuncion diastélica, mas
severa en varones. Isquemia miocardica e infartos por
afectacion de lecho vascular coronario.

Ventriculo derecho: hipertrofia ventricular con con-
servacion del tamafio de la camara y disfuncion dias-
télica, la funcion sistélica esta preservada. Dos terce-
ras partes de los pacientes presentan a la vez HVI e
HVD, igual en ambos géneros*.

La microvascularizacion coronaria al estar alterada,
disminuye la perfusion miocardica, con el transcurso
del tiempo este fenédmeno lleva a la fibrosis transmural
y progresa hacia el desarrollo de insuficiencia cardia-
ca congestiva®, siendo una causa de muerte en estos
pacientes.

Manifestaciones cerebrovasculares

La neuropatia periférica temprana es casi siempre
seguida por complicaciones cerebrovasculares y dis-
funcién autondémica en adultos. Estas manifestaciones
son causadas generalmente por lesiones multifocales
de pequefios vasos sanguineos cerebrales. Estos pa-
cientes pueden manifestar varios signos y sintomas,
leves a severos, incluyendo cefaleas, vértigo, AlT, ACV
isquémicos generalmente y con menos frecuencia,
demencia“. Un estudio de eventos cerebrovaculares
basado en el registro Fabry describioé una prevalencia
de Stroke del 6,9% en varones y 4,3% en mujeres, re-
presentando un riesgo mucho mayor que la poblacion
general, teniendo el primer evento una media de edad
de 39 afos en varones y 46 afos en mujeres, el 60 %
de los varones y el 25,5 % de las mujeres presentaban
ERC estadios 3 a 5, ademas de HVI*. En estudios de
RMN se pueden observar con frecuencia lesiones que
incluyen varias areas, como sustancia blanca, sustan-
Cia gris y circulacion posterior, el niumero de estas le-
siones progresan con la edad®.

Manifestaciones auditivas y vestibulares

En estos pacientes se observa con frecuencia défi-
cits en la audicion, incluso sordera repentina, ademas
de tinnitus y vértigo. La pérdida de audicion general-
mente se inicia entre la segunda y cuarta décadas de
la vida, la fisiopatologfa no esta claramente descripta,
pero se cree que la alteracion de los vasos sanguineos
puede contribuir con el dafio microvascular, resultan-
do en disfuncién coclear®.

Manifestaciones oftalmolégicas

Las opacidades corneales (cornea verticilata) con-
stituyen uno de los signos mas precoces y especifi-
cos de la enfermedad, se presentan en la mayoria de
los pacientes, principalmente varones, son visibles en
la exploracion con lampara de hendidura y no com-
prometen la agudeza visual. Estas opacidades se
observan ademas en pacientes tratados con hidroxi-
cloroquina y amiodarona®. Otras alteraciones que se
pueden observar son las tortuosidades de los vasos de
la conjuntiva y las cataratas, que pueden ser anterio-
res o subcapsulares posteriores, denominadas catara-
tas Fabry®'. La mas severa, pero rara complicacion, es
la oclusion unilateral de la arteria central de la retina,
que puede causar disminucion de agudeza visual, in-
cluso ceguera permanente®.

Manifestaciones gastrointestinales

Es la segunda manifestacion mas frecuente reporta-
da en nifos, después del dolor neuropético, persistien-
do durante la edad adulta®. Los depdsitos de GL3 en
los pequefios vasos del tracto digestivo y en los gan-
glios autondémicos intestinales pueden desencadenar
diversos sintomas. En un estudio realizado en 346 pa-
cientes con Enfermedad de Fabry se encontré una pre-
valencia de sintomas gastrointestinales del 52%, sien-
do los mas frecuentes dolor abdominal y diarrea, las
mujeres fueron afectadas con mas frecuencia que los
varones y se encontré una alta prevalencia en nifios.
Otros sintomas reportados con menos frecuencia fue-
ron nauseas, vomitos, estreflimiento, gastritis, Ulceras
y pancreatitis®.

Manifestaciones respiratorias

Se manifiesta principalmente como intolerancia al
ejercicio, disnea, tos y sibilancias, se reporté una pre-
valencia de obstruccion de la via aérea del 61% en
varones y 26 % en mujeres, en ausencia de manifesta-
ciones cardiacas o renales®.

Manifestaciones esqueléticas

Entre las manifestaciones esqueléticas de la enfer-
medad de Fabry se reportaron en varias series osteo-
penia y osteoporosis, encontrandose una prevalencia
de entre el 50-88% de los pacientes no tratados, eva-
luados con densitometria ¢sea, utilizando la clasifica-
cién de la OMS? %6.| os pacientes con enfermedad de
Fabry deberian ser evaluados con dosajes periddicos
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de vitamina D3, de manera que se pueda identificar la
deficiencia de vitamina D3y corregirla. Otra manifesta-
cidn esquelética reportada es la osteonecrosis de ca-
beza femoral bilateral en un paciente con Enfermedad
de Fabry, en el estudio anatomopatoldgico de la cabe-
za femoral se observé conglomerados de macrofagos
con depdsitos de lipidos, y mediante espectrometria
de masas se aisld la fraccion del esfingolipido GL3°".

Manifestaciones psicolégicas

La depresion es una manifestacion comdn y muchas
veces subdiagnosticada en estos pacientes®. Suma-
do a la depresion, el dolor neuropatico que presentan
la mayoria de los pacientes contribuird a formar barre-
ras en el desempefio social y laboral, afectando grave-
mente la calidad de vida en este grupo de personas.

Mujeres heterocigotas

Las manifestaciones clinicas en mujeres hetero-
cigotas varfan desde formas asintomaticas a formas
graves igual que en los varones, esta variedad en el
fenotipo se debe al fendmeno de lionizacion, que es
el proceso donde una copia del cromosoma X se inac-
tiva al azar durante el desarrollo embrionario, es por
ello que las mujeres expresan un mosaico de células
normales y células mutantes en un mismo tejido®°.

Diagnéstico

La disponibilidad de una terapia de reemplazo en-
zimatico especifica hace que el diagndstico precoz
sea muy importante. Generalmente el diagnostico se
retrasa durante varios afios debido a que los prime-
ros sintomas de la enfermedad no son especificos. En
nifnos, con episodios de dolor agudo o cronico en ma-
nos y pies inexplicables, acompafado de intolerancia
al ejercicio, hipohidrosis y alteraciones intestinales,
deberia descartarse la Enfermedad de Fabry inicial-
mente. En nifios y adultos otras manifestaciones en las
que deberfa descartarse la enfermedad es la proteinu-
ria de causa desconocida, con deterioro de la funcién
renal progresiva, la hipertrofia de ventriculo izquierdo
y el antecedente de eventos cerebrovasculares en pa-
cientes jovenes.

En caso de sospecha de Enfermedad de Fabry es
necesaria la demostracion de la actividad deficiente
de la enzima KGalactosisasa A en plasma o leucoci-
tos, en varones la actividad enzimatica deficiente es
suficiente para establecer el dignostico®. El test de

la gota de sangre seca en papel filtro, que evalla la
actividad enzimatica mediante fluorometria es un mé-
todo sencillo y especifico para el diagnéstico®'. En
mujeres, por el fendmeno de lionizacién la actividad
de la a-Galactosidasa A puede estar en rango normal,
por lo que para el diagndstico definitivo es necesario
en estos casos complementar con el estudio genéti-
co para identificar la mutacion del gen que codifica la
a-Galactosidasa A.

Expectativa de vida

En un estudio realizado en 336 pacientes con En-
fermedad de Fabry se observé una edad promedio
de muerte de 45,5 y 55,4 afios en varones y mujeres
respectivamente. La muerte por falla renal fue mas sig.
nificativa en varones, en mujeres predominé la causa
cardiovascular®.

TRATAMIENTO

La enfermedad de Fabry es una enfermedad multisis-
témica, por lo que para su correcto manejo requiere
un abordaje multidisciplinario®. El tratamiento con re-
posicion enzimatica (TRE) debe iniciarse después de
confirmarse el diagndstico de la enfermedad. La TRE
se debe combinar con terapias convencionales para
el manejo de los sintomas y proveer de esta manera
mejor calidad de vida a los pacientes.

Dolor neuropatico: Se deben evitar los gatillantes del
dolor, como, cambios bruscos de temperatura, ejerci-
cio excesivo y estrés. Se deben evitar AINES porque
no son efectivos y por el dafio que puede causar a la
funcion renal, los expertos recomiendan utilizacion de
farmacos para el dolor neuropatico como carbamace-
pina o gabapentina® 64,

Sintomas gastrointestinales: se podria utilizar meto-
clopramida para el manejo del retraso del vaciamiento
gastrico.Unadietabajaengrasasmejoraelmeteorismo®®.

Sintomas cardiovasculares: evitar Beta-bloqueantes,
ya que pueden empeorar la bradicardia sinusal, muy
frecuente en estos pacientes y evitar la amiodarona,
ya que interfiere con el metabolismo de los lisosomas?.
Segun el caso, reemplazo valvular, marcapaso, angio-
plastia, cirugia de revascularizacion coronaria.

Terapia de reemplazo enzimatico.

Existen en el mercado varias preparaciones de
a-Galactosidasa A. Estas moléculas actian sobre el
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sistema nervioso periférico, sistema cardiovascular,
riién y aparato gastrointestinal®.

Conclusion: La enfermedad de Fabry al ser una pa-
tologia poco frecuente no es reconocida en la mayoria
de los casos, retrasandose el diagndstico por varios
afnos, o teniendo en ocasiones diagnosticos errados.
Estos factores conllevan un impacto negativo en el
paciente, ya que le TRE iniciada en etapas precoces
evitara el desarrollo de muchos eventos mayores. Por
este motivo es importante para el reumatdlogo tener
presente entre los diagnoésticos diferenciales del dolor
a esta enfermedad, principalmente cuando la causa
no quede clara.

Conflictos de interés: Me desempefio como gerente
médico del laboratorio Genzyme en Paraguay, para
las enfermedades lisosomales.
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