Algoritmo de diagnéstico en la enfermedad de Fabry? sanofi

El test diagnéstico primario incluye El test diagnostico primario incluye
actividad enzimatica a-GAL A en actividad enzimatica a-GAL A junto con
gota seca (DBS) niveles de Liso-GL-3 en gota seca (DBS)

RESULTADO RESULTADO
RESULTADO
ESULTADO NEGATIVO POSITIVO/DUDOSO RESULTADO NEGATIVO POSITIVO/DUDOSO

La actividad enzimatica es

La medicién de Liso-GL-3

Actividad enzimatica es opcional. Se requiere Actividad enzimatica baja/normai/ y Liso-GL-3
normal confirmacién mediante normal y niveles de esta elevado/al limite.
test grafico (paso2) Liso-GL-3 normales Ser requiere confirmacién

genética (paso 2)

Una vez conocida la actividad enzimatica

Una vez confirmada la deficiencia (disminuida o no), junto con niveles

elevados de Liso-GL-3 confirmados, se
realiza un test molecular para identificar la
variante genética de GLA

enzimaticaq, se realiza un test molecular
para identificar la variante genética de GLA

Adaptacion de Balendran S, et al. Clin Genet. 2020

* Grupos especiales de pacientes pueden requerir un seguimiento de pruebas genéticas independientemente de los valores bioquimicos.
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