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¢Cual es el patrén de herencia de la Enfermedad de Fabry?

Padre Madre
afectado no afectada

Y X X

X XY X XY

S O I |

Hija Hijo Hija Hijo
afectada no afectado afectada no afectado

--+ coOMo TRANSMITEN I

LA ENFERMEDAD DE FABRY'

Los hombres tienen un cromosoma X y un cromosoma Y.
Las mujeres tienen dos cromosomas X.

Un padre con Enfermedad de Fabry transmite su mutacion
a todas sus hijas, debido a que las hijas heredan el Unico
cromosoma X del padre.

Un padre afectado nunca transmite la mutacién a sus hijos
porgue los hijos heredan un cromosoma Y de sus padres.

La Enfermedad de Fabry es un trastorno ligado al cromosoma X.
Es causada por una mutacion en un gen en el cromosoma X y puede ser transmitida por cualquiera de los progenitores.

Padre Madre
no afectado afectada

XY X

XX XY X Y

S O

Hija Hijo Hija Hijo
no afectada no afectado afectada afectado

COMO TRANSMITENENEEEEES

LA ENFERMEDAD DE FABRY'

Una madre que tiene la mutacién en uno de los dos
cromosomas X tiene una probabilidad del 50 % de transmitir
la Enfermedad de Fabry a cada uno de sus hijos e hijas.

Debido a que los hombres tienen un solo cromosoma X, si
heredan la mutacidn, desarrollaran la Enfermedad de Fabry.

En las hijas afectadas, la mutacién a-Gal A puede ocurrir en
forma aleatoria en algunas células y no en otras, de modo
que las hijas tienen un rango mas amplio de sintomas
variables que los hijos.

Glosario de términos importantes
al hablar de la Enfermedad de Fabry

Unidad basica que permite la transmision de
informacion genética de una generacion a la
proxima y contiene instrucciones, o un
codigo, para sintetizar proteinas y enzimas.

Componente basico de todos los seres vivos.

Estructuras que contienen el acido
desoxirribonucleico (ADN) vy el codigo
genético de una persona.

Grupo de mas de 50 enfermedades
gue resulta de la acumulacion de productos
de desecho en los lisosomas.

Tipo especial de proteina que acelera una
reaccion que tiene lugar dentro de una célula.

Saco lleno de liquido especializado,
gue se encuentra en las células
Yy que contiene enzimas.

Error permanente en el cédigo de ADN.

Alteracion en un gen que no se hereda pero
gue esta presente por primera vez.

Trastorno hereditario causado por una
mutacion en un gen del cromosoma X.
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La Enfermedad de Fabry es una
enfermedad genéticararay
progresiva, que afecta a1 de cada
117.000 personas, aunque puede
ser mas frecuente que esto'?

EDL) -

Es un tipo de enfermedad
denominada
Enfermedad de Depédsito
Lisosomal (EDL)'
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Las personas con EDL tienen
problemas para sintetizar
enzimas lisosémicas especificas’
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En la Enfermedad de Fabry,
la enzima afectada es la
a-galactosidasa A, o simplemente
a-Gal A’
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En general, la a-Gal A degrada

sustancias en la célula llamadas

globotriaosilceramida (GL-3) y
globotriaosilesfingosina
plasmatica (liso-Gb3) 3
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En las personas con Enfermedad
de Fabry, la a-Gal A no degrada
la GL-3. En lugar de eso, la GL-3
se acumula, especialmente en las
células que recubren el interior de
los vasos sanguineos'
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¢Como afecta la Enfermedad de Fabry al cuerpo?

(PSICOSOCIAL @‘

« Sentimientos de culpa,
temor, depresion, aislamiento
e incluso miedo**s

« Puede experimentar un
sentimiento de alivio al finalmente
conocer cual es el diagndstico,
luego de anos de incertidumbre®

* El diagndstico de Enfermedad
de Fabry también puede generar
conmocion®
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« Patron en espiral en
la cérnea®

« Cataratas por Enfermedad
de Fabry'

RINONES'

« Proteinas en la orina

* Disminucion de la funcion renal
« Insuficiencia renal

-
PIEL'

* Sudoracién menor o
mayor que lo normal

« Pequeiias manchas de color
rojo oscuro, llamadas
angiogueratomas, especialmente
entre el ombligo v las rodillas

SI USTED ES VARON:
@. SE REALIZA ANALISIS DE SANGRE

PARA MEDIR LA ACTIVIDAD
DE LA ENZIMA a-GAL A ™

Cada persona experimenta la Enfermedad de Fabry de modo distinto

( SISTEMA NERVIOSO *‘

* Dolor!

+ Pérdida de la audicién, zumbido
en los oidos!

« Intolerancia al calor, al frio o al ejercicio*

* Ataque isquémico transitorio y accidente
cerebrovascular'

* Ardor en las manos y los pies, también
denominado acroparestesia’

» Vértigo/sensacion de mareo'
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CORAZON v
* Latidos cardiacos
irregulares (répidos o lentos)®
* Ataque cardiaco o
insuficiencia cardiaca’
. 1
5 Corazdn agrandado y

[ GASTROINTESTINAL' & |
« Nauseas, vomitos, célicos y diarrea

« Dolor/distension abdominal
después de comer, sensacion de
saciedad después de una pequefa
cantidad de alimento

+ EstreAimiento

« Dificultad para controlar el peso
e

Hable con otras personas
con Enfermedad de Fabry
y comparta sus
experiencias

iPuede ayudar!

EL ANALISIS
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TEST ENZIMATICO POSITIVO O INCIERTO-:

SE REALIZA TEST GENETICO PARA
DETERMINAR SI! EXISTE
UNA MUTACION DE LA ENZIMA o-GAL A,
QUE CAUSE ENFERMEDAD DE FABRY ™

SI USTED ES MUJER -O VARON CON UN | ¢ _©__

; ES NEGATIVO
EL ANALISIS ES

POSITIVO
O INCIERTO

NO SE DETECTA
MUTACION QUE CAUSE

USTED NO TIENE
ENFERMEDAD
DE FABRY

@ ENFERMEDAD DE FABRY

SE DETECTA
MUTACION QUE CAUSA
ENFERMEDAD DE FABRY

USTED TIENE s ( SU MEDICO PUEDE SUGERIR ASESORAMIENTO GEN.'.-‘T!CO)

ENFERMEDAD

DE FABRY

Cada persona tiene informacion
codificada en sus células
que se denomina ADN,
el cual se hereda de los progenitores

A veces, se producen mutaciones
en el codigo del ADN
gue constituye un determinado gen
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Piense en cdmo se deletrean
estas palabras;

una letra equivocada cambia
completamente su sentido
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Las personas con algunas
mutaciones producen muy poca
0 nada de la enzima a-Gal A./

s

Las personas con ciertos tipos
de mutaciones pueden sintetizar
la enzima a-Gal A, pero ésta no
funciona en forma correcta.®
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Esta acumulacion daia los tejidos SU MEDICO LE PROPONDRA UN PLAN DE SEGUIMIENTO
y los érganos, produciendo —

Y TRATAMIENTO INDIVIDUALIZADO PARA SU CASO
los sintomas \
de la Enfermedad de Fabry 7~ - -
I SU MEDICO PUEDE SUGERIR PRUEBAS GENETICAS PARA
OTROS MIEMBROS DE LA FAMILIA QUE PUEDAN TENER UNA
LMUTACIC')N QUE CAUSE LA ENFERMEDAD DE FABRY ™ .
k En estos sitios encontrara otros recursos de utilidad
No olvide siempre consultar con su médico frente a cualquier duda sobre su diagndstico y/o tratamiento indicado

- Fundacién Investigar
CADA PACIENTE ES

fundacioninvestigar.com/pacientes/
\, y
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r - Fundacién Nacional de la Enfermedad de Fabry (The National Fabry Disease Foundation)
| fabrydisease.org

r
|
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- - Organizacién Nacional de Trastornos Raros (National Organization for Rare Disorders, NORD) | —* Federacién Argentina de Enfermedades poco Frecuentes (FADEPOF)
1 rarediseases.org | fadepof.org.ar
L -+ Centro de Informacion sobre Enfermedades Genéticas y Raras

I
+ -+ EURORDIS - Europa, Enfermedades Raras (Rare Diseases Europe) rarediseases.info.nih.gov/espanol

: eurordis.org/es

L -+ Asociacién MPS Espaia
www.mpsesp.org




¢Por qué importan las mutaciones?

Se han identificado al
menos 1000 mutaciones
genéticas diferentes que
pueden causar la
Enfermedad de Fabry.®

El tipo de mutacion puede
ayudar a predecir cuando
aparecen los sintomas, qué
tipo de sintomas aparecen
y qué tan perjudiciales son
o pueden llegar a ser los
mismos.™

Es importante que las
personas o las familias con
Enfermedad de Fabry
sepan qué mutacién tienen.
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