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¢{QUE ES LA ENFERMEDAD DE FABRY?

Es un error metabdlico de herencia ligada al cromoso-
ma X, debido a la deficiencia de la enzima lisosomal
a-galactosidasa A. Este defecto causa la acumu-
lacion anormal de un esfingolipido no degradado, la
globotriaosilceramida (Gb3) en diferentes érganos y
tejidos, por lo que se puede considerar una enferme-
dad de presentacion multisistémica.

¢QUE ES EL LISOSOMA?

Lisosoma

El lisosoma es una organela celular que contiene en-
zimas capaces de lisar (hidrolizar, degradar o rom-
per) grandes moléculas.

¢(QUE ES LA 0-GALACTOSIDASA A?

Es una enzima lisosomal que degrada lipidos (grasas)
complejos, glucoesfingolipidos, como la Gb3.

¢QUE SON LOS GLUCOESFINGOLIPIDOS?

Estan formados por la unién de una ceramida (es-
fingosina + acido graso) con azucares. El Gb3 esta
constituido por una ceramida unida a una cadena de
azucares formada por una glucosa y dos galactosas.
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¢{QUE OCURRE CUANDO SE PRODUCE UNA
DEFICIENCIA DE 0.-GALACTOSIDASA A?

Deficiencia de a-galactosidasa A

Cer Gluc Gal [ Globotriaosilceramida
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|| a-galactosidasa A . |
— extremidades

Lactosilceramida

Se acumula el Gb3 en las neuronas de los ganglios
raquideos del sistema nervioso y en diferentes érga-
nos y tejidos, causando disfuncion celular, tanto por
afectacion estructural como bioquimica, inflamatoria y
fibrosis.

¢{POR QUE SE PRODUCE UNA DEFICIEN-
CIA DE 0-GALACTOSIDASA A?

Cada una de las reacciones del metabolismo que
van a dar lugar o a degradar los compuestos que
forman nuestro cuerpo esta determinada genética-
mente (codificada). Todos heredamos de nuestros
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padres la informaciéon correcta o alterada que de-
termina que se realice cada uno de estos proce-
sos del metabolismo. La deficiencia de actividad
a-galactosidasa A es causada por mutaciones
(cambios estables y hereditarios) en el gen GLA que
codifica esta enzima. Esta deficiencia es un trastor-
no genético de herencia ligada al cromosoma X, es
decir, que es de transmision materna.

¢',Q~UE OCURRE EN EL CASO DE UN
NINO/A QUE NACE CON UNA ENFERME-
DAD DE FABRY?

Aunque puede manifestarse ya en la primera década
de la vida, la enfermedad de Fabry se diagnostica habi-
tualmente a partir de los 20 afnos, ya que los sintomas
son poco frecuentes en la infancia. Se manifiesta en los
varones afectados, pero también, aunque con menor
intensidad y mas tardiamente en las mujeres portado-
ras. En la infancia suele iniciarse con dolor de predo-
mino Nocturno con sensacion de quemazon en pies y
manos, acompanado de hormigueo, desencadenado
por temperaturas extremas, ejercicio fisico y estrés.
Puede ir acompafnado de fiebre recurrente. Las ma-
nifestaciones gastrointestinales son dolor abdominal,
nauseas, vomitos, diarrea, abdomen agudo. Muestran
opacidades corneales caracteristicas.

En la adolescencia aparecen angioqueratomas, afec-
tacion renal (proteinuria, hematuria), fatigabilidad, pérdi-

Manifestaciones clinicas de la enf. Fabry
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da de audicién y manifestaciones psicosociales. En el
adulto se manifiesta una insuficiencia renal progresiva,
afectacion cardiaca (hipertrofia ventricular), accidentes
cerebrovasculares precoces y obstruccion pulmonar.

¢COMO SE DIAGNOSTICA UN PACIENTE
CON ENFERMEDAD DE KRABBE?

El diagndstico se basa en los datos clinicos, la pro-
teinuria y hematuria, la demostracion del defecto
de a-galactosidasa A en leucocitos o en cultivo de
fioroblastos y el estudio mutacional del gen GLA.
El estudio genético permita el consejo genético y
diagnodstico prenatal, si se requiere.

¢(TIENE TRATAMIENTO LA ENFERMEDAD
DE FABRY?

Tratamiento de la enfermedad de Fabry
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El tratamiento enzimatico sustitutivo con una en-
zima sintética consigue la degradacion intracelular
de los glucoesfingolipidos acumulados, evitando la
formaciéon de nuevo material de depdsito.

Por otra parte, el tratamiento sintomatico consiste
en aplicar las medidas y cuidados que alivien al pa-
ciente en funcion de la clinica que manifieste (dolor,
trastornos gastrointestinales, etc), para mejorar su
calidad de vida.

ENFERMEDAD DE FABRY

La enfermedad de Fabry es un trastorno metabdlico
multisistémico grave, que conlleva consecuencias
negativas para quien la padece. El diagndstico y tra-
tamiento precoces mejoran el pronéstico de la enfer-
medad y la calidad de vida de los pacientes.
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