ENFERMEDAD DE FABRY SANOFI GENZYME 7

7| DEFINICION PATOLOGIA: 7] SIGNOSY SINTOMAS:
Trastorno de deposito lisosomal progresivo y potencialmente mortal, causado por la deficiencia Los sintomas clinicos que provoca son: crisis progresivas de dolor, acroparestesia,
de la enzima a-galactosidasa A, lo que conduce a la acumulacion de globotriaosilceramidas angioqueratomas, depositos de esfingolipidos en la cornea y el cristalino (“cornea verticillata”,
/ (GL-3), en las células, especialmente en el endotelio vascular.! / gue generalmente no afecta a la vision] y, finalmente, entre los 30 y 50 anos de vida, dano
organico a nivel de rinon, corazon y sistema cerebrovascular.’
Fatiga | : | \ . .
i g 3 Cornea verticillata
7] DIAGNOSTICO: Pr.oblemas. psicologicos
Aunque la Enfermedad de Fabry (EF) se presenta normalmente en la infancia o adolescencia, no lej. depresion) / | \ Ictus. AIT
suele diagnosticarse hasta la edad adulta. El diagnostico y el tratamiento precoces son
esenciales, ya que el dano de los 6rganos es progresivo, pudiendo ser irreversible y fatal. La Hipohidrosis ‘ \ Perdida audicion, tinnitus
variabilidad en el debut de la enfermedad y los sintomas inespecificos, suele dificultar un - Piel seca - o |
: . 53 - Intolerancia al calor, frio, ejercicio -
diagnostico adecuado y precoz.® Complicaciones renales
C licaci 4 \ - Disminucion TFG
. . e . . . . . . ompliicaciones Caraiacas . N
- Diagnéstico diferencial * sus sintomas pueden confundirse con: artritis reumatoide R ' E“’Fte'””rc'lad o]
juvenil, fiebre reumatica, eritromelalgia, neurosis, sindrome de Raynaud, esclerosis multiple Arritmias / / R \ Enfermecadrenalterming
) ’ T ’ gla. T ! y ’ ) Pie. - Anomalia circulatoria /l \\
lupus, apendicitis aguda, dolores del crecimiento, enfermedad vascular del colageno. - Disfuncion valvular . Gl alteracion de la motilidad
. .y .. . I , , .. - Hipertrofia ventriculo izquierdo :
- Diagnéstico de confirmacion, el diagnostico se confirma mediante la baja o nula actividad, - Infarto miocardio | 'Bé'ambres abdominales
de la enzima a-galactosidasa A, en plasma o suero, leucocitos, biopsias de tejidos o * Insuficiencia cardiaca BT
: - Muerte subita ‘ NEhazon
fibroblastos cultivados. - Nauseas
E . . ) | . ) t | | d t . t bl | Neuropatlas perlferlcas | / Angioqueratoma
n mujeres, es necesario un analisis genetico molecular o de mutaciones para establecer e Dolor ardiente cromico
// diagnostico definitivo.°® - Crisis de dolor | (

AIT: Accidente isquémico transitorio; Gl: Gastrointestinal:
TFG:Tasa de filtrado glomerular
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- Dolor neuropatico periférico
- Anomalias sensoriales - —
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7| HERENCIA: X‘.X XY

Es una enfermedad hereditaria
ligada al cromosoma X que afecta
tanto a varones como a mujeres

Las tienen un

50% de probabilidades de transmitir |a
enfermedad a sus hijos/as
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> Cromosoma afectado por EF (Xf)

> Cromosoma no afectado (X)

ninguno de sus hijos
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