Independientemente del fenotipo,
la Enfermedad de Fabry

siempre es progresiva,

atin en individuos con sintomas leves’

Debido a que en la Enfermedad de Fabry el fenotipo no refleja
con precision el genotipo, la secuenciacion genética puede ser
una importante herramienta diagndstica®>” que puede
incrementar la comprension de la presentacion clinica individual
de cada paciente®®
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Las mutaciones geneticas tienen un papel
fundamental en la Enfermedad de Fabry®

Aproximadamente el 60% de las mutaciones conocidas son “missense”?® Estas mutaciones -causadas por el reemplazo

Enfermedad de Fabry: Una patologia
progresiva, multisistémica y multiorganica'

La Enfermedad de Fabry es una patologia de depésito  Los pacientes con Enfermedad de Fabry pueden experimentar

lisosomal ligada al gen X y causada por una deficiencia  unavariedad de sintomas, incluyendo: de un aminoécido por otro- pueden resultar en una enfermedad severa, debido que esos cambios pueden afectar

de la a Galactosidasa A (a GAL A) que puede tener « Acroparestesia® significativamente la funcién y estabilidad del gen GLA**

un impacto devastador en la vida de los pacientes® « Dolor agudo (Crisis de Fabry)?
 |Hipohidrosis? Otros tipos de mutaciones conocidas causantes de la Enfermedad de Fabry incluyen las provocadas por cambios

Las mujeres heterocigotas pueden experimentar o en el proceso de corte y empalme y pequefias y grandes deleciones.??
* Cornea Verticilata®

presentaciones variables que van desde formas
* Angioqueratomas?

Estas mutaciones pueden causar que la a-Gal A esté

Han SidO identiﬁcadas al menos ausente, o sea deficiente?, en cuyo caso la GL-3 y la liso GB3

: I : se acumulan, conduciendo al dafio celular de los érganos
IUUU mutaciones genencas dlfere ntes blanco y causando las diversas patologias observadas en
que causan Enfermedad de Fabry® I Enffermedad deiFabry®

La secuenciacién genética es la tinica herramienta véalida para

asintomaticas o con sintomas 1eves a Cuadros tan severos
como los experimentadog por los pacientes masculinos?. * Problemas gastrointestinales (incluyendo dolor abdominal
y distension, diarrea y saciedad temprana)"*

» Enfermedad cardiaca, como hipertrofia ventricular
izquierda, enfermedad valvular y trastornos del ritmo?

« Sintomas cerebrovasculares, incluyendo mareos, vértigo,

ataques isquémicos transitorios y accidentes cerebrovasculares'® ) ) ) )
diagnosticar Enfermedad de Fabry en mujeres heterocigotas,

porque, en estas pacientes, la actividad enzimaética puede

mostrarse normal.®

Los depdsitos potencialmente afectan multiples tipos celulares, incluyendo: células endoteliales (vasculares
y neurovasculares), miocdrdicas, miisculo liso, neuronas (centrales y periféricas), epiteliales (cérnea,
cristalino, vias aéreas), epiteliales del intestino delgado, colon y recto, ganglionares y las células de las

Patron de herencia de la Enfermedad de Fabry ligado al cromosoma X2

glandulas sudoriparas.s

HERENCIA A TRAVES DE UNA MADRE AFECTADA® HERENCIA A TRAVES DE UN PADRE AFECTADO?
~ 7y n " 14 5
El daiio organico puede causar un amplio espectro de sintomas w * 'i' @ i‘ * w * w @ w @
SISTEMA PRESENTACION FISIOPATOLOGICA
XY X X XY X X XY X X XY X X XY X X XY
RENAL Esclerosis glomerular, atrofia tubular, fibrosis intersticial \/ \/ \/ \/ \/
X X X X XY XY X X
. Hipertrofia ventricular izquierda, insuficiencia cardiaca, estenosis, placas ateroesclerdticas, = = = = =
CARDIACO . e = @ @ lnl w @ Inl
vasoespasmo coronario y complicaciones tromboembdlicas

NEUROLOGICO Injuria isquémica y falla metabdlica
Hay un 50% de probabilidad de que una madre afectada, La hija heredara El hijo no heredara
DERMATOLGGICO Debilitamiento de las paredes vasculares capilares, ectasia vascular, estrechamiento de genotipo heterocigoto, Rase el.gen defectuoso el gen defectuoso el gen defectuoso
de los pequefios vasos sanguineos que rodean a las glandulas sudoriparas a cualquiera de sus hijos de su padre de su padre

OFTALMOLGGICO Lineas en la cérnea, vasculopatia de los vasos conjuntivales y retinianos,

43 t5 & Individuo con la mutacién genética
reduccién de la produccién lacrimal I

que causa la Enfermedad de Fabry

La X en rojo indica un cromosoma X afectado

. p 2 . Individuo sin la mutacién genética
PULMONAR Estrechamiento de las vias aéreas, bloqueo capilar I e,
GASTROINTESTINAL Estrechamiento de pequefios vasos mesentéricos Los varones con Enfermedad de Fabry no pueden transmitir la enfermedad a sus hijos, pero siempre la transmitiran a sus hijas®
] Las mujeres con Enfermedad de Fabry tienen un 50% de probabilidad de transmitir la enfermedad a sus hijos e hijas®
0IDO Oclusién o estrechamiento de los vasos cocleares, neuropatia auditiva isquémica

Y CARRY FABEY FABRIY# ARRYFABRY

e oPe




	Fabry_diptico_medical_espanol_v5-01
	Fabry_diptico_medical_espanol_v5-02

