GLOSARIO DE TERMINOS de la enfermedad de Fabry
A

Accidente cerebrovascular: ataque subito de debilidad que generalmente afecta a un lado del
cuerpo como consecuencia de una interrupcion del flujo sanguineo al cerebro.

Accidente cerebrovascular criptogénico: accidente cerebrovascular de causa desconocida.
Acroparestesia: sensacion de hormigueo en manos y pies.

ADN recombinante: ADN que contiene genes de diferentes fuentes que se han combinado por
ingenieria genética en lugar de por medio de la reproduccién.

Angioqueratoma: conjunto localizado de vasos sanguineos de pared delgada cubiertos por
material verrugoso. También se describe como lesiones maculopapulares purpura, sin
fendmeno de blanqueado.

Anhidrosis: ausencia de sudoraciéon en presencia de un estimulo adecuado para la sudoracién,
como el calor.

Aparato de Golgi: conjunto de vesiculas y membranas plegadas de una célula que normalmente
estan conectadas al reticulo endoplasmatico. En él se almacenan, maduran y transportan las
proteinas fabricadas en el reticulo endoplasmatico.

Arritmia: cualquier desviacién del ritmo normal del corazén.

Artralgia: dolor intenso en una articulacién, sin hinchazdén u otros signos de artritis.

Artritis reumatoide: segunda forma mas comun de artritis que normalmente afecta a las
articulaciones de los dedos, mufiecas, piesy tobillos, con posterior afectacion de las caderas,
rodillas, hombros y cuello.

Ataque isquémico transitorio: resultado de la interrupcién temporal de la circulacidon a parte

del cerebro debida a embolia, trombosis en las arterias cerebrales o espasmos de las paredes
de los vasos.



Biodisponibilidad: proporcion de un farmaco que alcanza su sitio de accién en el organismo.

Bloqueo auriculoventricular: bloqueo parcial o completo de los impulsos eléctricos originados
en el nddulo auricular o sinusal, lo que impide que alcancen el nédulo AV y los ventriculos.

Bronquitis: inflamacion de los bronquios.

C

Cardiomiocito: musculo involuntario que comprende el miocardio y las paredes de las venas
pulmonares y la vena cava superior.

Cardiomiopatia: cualquier trastorno crénico que afecta a los musculos del corazén.

Células intersticiales: células que forman la parte del tejido conjuntivo (intersticio) entre otros
tejidos.

Células mesangiales: forman el tallo central del glomérulo e interactian estrechamente con las
células endoteliales y los podocitos.

Cornea verticillata: opacidades a modo de remolino en la cérnea.

Crisis de Fabry: ataques agudos de dolor que pueden persistir durante minutos o dias.

Disnea: respiracion dificultosa o dificultad para respirar.

Eliminacion: proceso de excrecion de desechos metabdlicos del organismo.

Enfermedad celiaca: enfermedad del aparato digestivo que dafia el intestino delgado e
interfiere en la absorcién de los nutrientes de los alimentos.

Enfermedad de Raynaud: afeccion de causa desconocida en la cual las arterias de los dedos
reaccionan de manera indebida y sufren espasmos cuando las manos estan frias.



Enfermedad multisistémica: enfermedad que afecta a muchos sistemas del organismo.

Exdgeno: que tiene origen fuera del organismo o de una parte del organismo.

F

Fenotipo: caracteristicas observables de un individuo, que resultan de las interacciones entre
los genes y el ambiente.

Fenotipo atenuado de enfermedad de Fabry: caracterizado por un inicio tardio y una
progresion lenta de la enfermedad.

Fibroblasto: tipo de célula ampliamente distribuido en el tejido conjuntivo que es responsable
de la produccion de la sustancia fundamental y de precursores del colageno, fibras eldsticas y

fibras reticulares.

Fibromialgia: trastorno caracterizado por dolor en los componentes del tejido fibroso de los
musculos sin inflamacion.

Fibrosis: engrosamiento y cicatrizacion del tejido conjuntivo, que con mayor frecuencia es
consecuencia de una inflamacidn o lesion.

Fibrosis miocardica: fibrosis del musculo cardiaco. (ver Fibrosis)

Genotipo: constitucidon genética de un individuo o grupo determinada por el conjunto
particular de genes que posee.

Glucoesfingolipidos: grupo heterogéneo de lipidos de membrana formados mediante enlace
covalente entre una fraccién glucana y una ceramida.



Hemicigoto: genes que se encuentran en un cromosoma desemparejado.
Hepatocitos: tipo celular principal del higado.

Heterocigoto/heterocigoético: individuo en el que cada uno de los genes de un par que
determina una caracteristica particular son diferentes.

Heterocigotos obligados: individuo que puede no estar clinicamente afectado, pero que debe
portar una mutacion genética de acuerdo con el analisis genealdgico.

Hipertrofia: aumento de tamano de un tejido u érgano causado por el agrandamiento de las
células y no por multiplicacién celular.

Hipertrofia del ventriculo izquierdo: agrandamiento y engrosamiento de las paredes del
ventriculo izquierdo.

Hipohidrosis: sudoracién escasa en presencia de un estimulo adecuado, como el calor.

Homogeneizado: material que se ha reducido a una consistencia uniforme.

Infarto de miocardio: muerte de un segmento del musculo cardiaco, que sigue a la interrupcién
de su suministro de sangre.

Inmunoglobulina (Ig): miembro de un grupo de proteinas de estructura relacionada que actlan
como anticuerpos. Se distinguen varias clases de Ig con diferentes funciones: IgA, IgD, IgE, 1gG e
IgM.

Insuficiencia cardiaca congestiva: incapacidad del corazdon para mantener una circulacion de
sangre adecuada en los tejidos.



L

Leucocitos (glébulos blancos): cualquier célula sanguinea que contiene un nucleo. Existen tres
subdivisiones principales: granulocitos, linfocitos y monocitos.

Linfedema: acumulacién de linfa en los tejidos, que produce inflamacidn. Las piernas se ven
afectadas con mucha frecuencia.

Lionizacion (inactivacion del cromosoma X): proceso por el cual una de las dos copias del
cromosoma X se inactiva. El cromosoma inactivado puede variar entre tejidos dentro del mismo

organismo.

Lisosoma: organulo del citoplasma de la célula que contiene enzimas responsables de la
descomposicion de sustancias en la célula y que esta rodeado de una membrana sencilla.

Lupus eritematoso sistémico: enfermedad autoinmune inflamatoria cronica del tejido
conjuntivo que afecta a la piel y a diversos érganos internos.

Maculopapular: erupcion que consiste en maculas y papulas.
Materia blanca: tejido nervioso del sistema nervioso central que es de color mas palido que la
materia gris asociada porque contiene mas fibras nerviosas y, por lo tanto, mayores cantidades

de material aislante, la mielina.

Microalbuminuria: presencia de albumina en la orina en concentraciones mas altas de lo
normal, pero inferiores a las detectadas en la prueba de proteinas estandar con tira reactiva.

Miocardiopatia hipertréfica infiltrativa: deposicion de sustancias que hacen que las paredes
ventriculares se vuelvan rigidas.

Mutacién puntual: mutacidén que cambia un nucledtido en un gen por sustitucion, delecién o
adicion.

Nasofaringitis: inflamacion de la nasofaringe.



Organulo: estructura dentro de la célula que estd especializada para una funcion especifica.

P

Podocito: célula epitelial del glomérulo del rifidn que se extiende sobre la membrana basal del
capilar.

Proteinuria: presencia de proteinas en la orina.

Reticulo endoplasmatico: sistema de membranas presente en el citoplasma de la célula. Es el
lugar donde se fabrican proteinas y lipidos, y se encarga del transporte de estos productos
dentro de la célula.

S

Sinusitis: inflamacion de uno o varios de los espacios de aire recubiertos de membrana mucosa
en los huesos faciales que se comunican con la nariz (los senos paranasales).

T

Taponamiento cardiaco: acumulacién de liquido alrededor del corazén dentro del saco
pericardico.

Tasa de filtracion glomerular (TFG): velocidad a la que las sustancias se filtran desde la sangre
de los glomérulos a las capsulas de Bowman de la nefrona.

Telangiectasia: conjunto localizado de vasos capilares sanguineos distendidos. Se reconoce
como una mancha roja, a veces con aspecto de arana que se vuelve blanca al presionar.

Tinnitus: sensacion de sonido en los oidos, la cabeza o alrededor de la cabeza en ausencia de
una fuente de sonido externa.

Tortuosidad vascular: flexién o torsion de un vaso sanguineo.

Transfeccion: transferencia directa de moléculas de ADN a una célula.



V

Vertebrobasilar: el sistema vertebrobasilar se compone de tres vasos sanguineos: las dos
arterias vertebrales y una Unica arteria basilar que se localiza hacia la parte posterior del
cerebro y proporciona aproximadamente el 20 % del flujo sanguineo intracraneal.

Vértigo: sensacion incapacitante en la que el individuo siente que su entorno esta en un estado
de movimiento constante.



