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Resumen

Objetivos: Laenfermedad de Fabry es una enfermedad hereditaria de transmisién ligadaal cromosoma X, en
la que debido a mutaciones en el gen GLA se produce un déficit total o parcial de la enzimalisosomica ?-
gaactosidasa A (GLA). Ello condiciona un acimulo de glucoesfingolipidos, especialmente
globotriaosiiceramida (Gb3), o cual produce dafio directo en diferentes tejidos. Las manifestaciones clinicas
mas frecuentes en la edad adulta son sobre todo a nivel cardiaco, renal y neurolégico. El objetivo del presente
estudio es describir el porcentaje de cada una de las manifestaciones més frecuentes en nuestra cohorte de
pacientes con enfermedad de Fabry.

Métodos: Estudio descriptivo, observacional, retrospectivo en el que seincluyeron 20 pacientes con
diagnostico de Enfermedad de Fabry en seguimiento en consultas externas de enfermedades minoritarias de
Medicinalnterna del Hospital Universitari Son Espases.

Resultados: Se incluyeron un total de 20 pacientes, 8 hombresy 12 mujeres. En cuanto a manifestaciones
cardiacas, 8 (40%) presentaban hipertrofia del ventriculo izquierdo, 5 (25%) trastornos de la conduccion
(fibrilacion auricular, taquicardia ventricular o blogueo auriculo-ventricular completo) y 4 (20%) tenian
insuficiencia cardiaca establecida. En 7 de ellos (35%) se visualizé captacion de gadolinio en laresonancia
magnética cardiaca. Por |o que respecta ala afectacion renal, 6 (30%) presentaron microal buminuria
(definida como un cociente microa buiminal/creatininaen orina> 30 mg/g), 2 (10%) proteinuria (> 150 mg/24
h) y 2 tenian un filtrado glomerular < 60 mil/min (calculado mediante CKD-EPI). En lo que concierne a
manifestaciones neurol égicas, 7 pacientes (35%) padecian de afectacion del sistema nervioso periférico
(acroparestesias 0 neuropatia dolorosa), y 3 (10%) presentaron algun tipo de afectacion del sistema nervioso
central: 1 de ellos en forma de ataque isquémico transitorio y 2 como enfermedad cerebrovascular aguda
isquémica. En 5 sujetos (25%) se describié afectacion de la sustancia blanca en la resonancia magnética
cerebral.

Conclusiones. La enfermedad de Fabry es la segunda enfermedad por depdsito mas frecuente, aunque su
incidencia probablemente esté infraestimada debido a la dificultad del diagnostico, por o que es importante
conocer las manifestaciones clinicas més frecuentes. En nuestra cohorte vemos que, de las manifestaciones
tipicas, lamés frecuente es la cardiaca, sobre todo en forma de hipertrofia ventricular izquierda.
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