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Justificativa

A doenca de Fabry é um raro erro inato do metabolismo dos glicoesfingolipideos, ligada
ao cromossomo X e causada por mutagdes do gene que codifica a enzima lisossomica a-
galactosidase (a-GAL), gerando um depdsito lisossomico no endotélio vascular e em
diversos 6rgdos viscerais. A doenca de Fabry pode ter acometimento renal, cardiaco,
oftalmoldgico, neuroldgico, reumatoldgico e dermatoldgico. O quadro renal pode ocorrer
em 50% dos portadores do sexo masculino e 20% do feminino

Objetivo(s)

Relato de caso

Meétodo(s)

Caso 1: Paciente sexo masculino, 15 anos, diagnostico de doenca de Fabry aos 13 anos
durante investigacéo devido a historia familia positiva (irmé e mae portadoras da doenga).
Apresenta proteindria(5,6mg/kg/dia) e doenca renal cronica estagio Il (clcr 88). Queixas

recorrentes de taquicardia, fadiga e dor em membros inferiores. Caso 2 Paciente sexo
masculino, 13 anos, diagnostico de doenca de Fabry aos 9 anos apds triagem por



apresentar histéria familiar da doenca. Apresenta microalbuminuria (63 mcg/min) e
manifestagdes cutaneas (pUrpuras em membros inferiores). Historia pregressa de crise
convulsiva tonico clénica generalizada.Realizou fundo de olho que evidenciou cornea
verticilada

Resultado(s)

As manifestacdes clinicas da doenca de fabry surgem na infancia e adolescéncia. Dentre
as manifestacdes inicias encontram-se a dor neuropatica, precipitada por temperaturas
extremas, estresse, ou exercicio fisico; telangectasias ou angioceratomas; manifestacdes
renais como proteindria; tremores, intolerancia ao frio e ao exercicio fisico, hipohidrose,
linfoadenopatia, sintomas gastrointestinais. A proteindria é a principal manifestacao
renal. Pacientes ndo tratados podem evoluir com doenca renal cronica estagio final.
Outras manifestacdes renais como sindrome de Fanconi, poliuria e polidipsia. As
manifestacdes cardiovasculares incluem hipertrofia ventricular esquerda, regurgitacao
adrtica e mitral, defeitos de conducdo, doenga coronariana, hipertensdo. A cdrnea
verticilata € o achado ocular mais comum na doenca.Manifestacdes oftalmoldgicas
acometem 70-90% das mulheres heterozigotas e em quase 100% dos homens
homozigotos

Conclusao(des)

A Doenca de Fabry apresenta um quadro multissistémico. A disponibilidade de
tratamento especifico reforca a importancia da necessidade de diagndstico precoce,
contudo devido a sua baixa prevaléncia pode ser subdiagnosticada. No ambito da
nefrologia, € preciso investigar os pacientes com proteindria associado a sintomas
sistémicos.





