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Resumen

Introduccién y objetivos. La enfermedad de Fabry (EF) tiene una af ectacion multisistémica con sintomas
progresivos e inespecificos, dificultando el diagndstico de la enfermedad. La literatura hace un llamamiento a
los red flags paraincrementar la sospecha clinica.

M étodos. Se revisaron todos |os pacientes diagnosticados de EF mediante andlisis genético en seguimiento
en un hospital terciario con especial interés en la sintomatologia referida por estos pacientes y la af ectacion
organica.

Resultados: Seidentificaron 11 pacientes con diagndstico de EF pertenecientes a 6 familias (con
identificacion de variantes patogénicas en 5 familiasy 1 polimorfismo genético en una familia presentando
sus miembros afectacion cardiacay renal). La edad mediafue de 47,1 afios y un 36,4% eran varones. Durante
un seguimiento medio de 17,6 afios se observaron o siguientes hallazgos. el 72,7% de | os pacientes tenian
afectacion cardiaca (todos ellos con hipertrofia ventricul ar izquierda con septo medio de 16 mm). Cinco
pacientes (45,5%) presentaron proteinuria en orina de 24 horas (3 pacientes requirieron didlisisy 2 un
trasplante renal alo largo del seguimiento). Un 36,4% refirié haber padecido acroparestesias, un 27,3%
intolerancia al calor o ateraciones de la sudoracion, y un 27,3% clinica gastrointestinal. Un 18,2% presento
angiogqueratomasy en un 27,3% se evidencio cornea verticillata. Solo un paciente (9%) present6 un accidente
cerebrovascular.

Conclusiones: La constelacion de sintomas en torno ala EF, pese a ser considerados muchos de ellos como
clasicos o tipicos, se presentan en baja frecuencia dificultando el diagndstico precoz. La afectacion cardiaca
en forma de hipertrofia ventricular (presente en el 73% de | os pacientes) fue mas frecuente pero de inicio mas
tardio.



