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Figura 1. Figura 2.

Varén de 35 afios sin hipertension arterial sistémica, con antecedentes familiares de miocardiopatia hipertrofica, que consulta por
edemas maleolares. Electrocardiograma con ondas T negativas en V4-Vg (figura 1A) y ecocardiograma con hipertrofia ventricular izquierda
(HVI), funcidn diastolica y Doppler tisular normales (figura 1B y 1C). La resonancia magnética (RM) cardiaca (figura 2A y 2B) corrobord HVI
con fraccion de eyeccion del ventriculo izquierdo conservada, sin retencién de gadolinio en el realce tardio (figura 2C). El tiempo de
relajaciéon T, natural (figura 2D) fue 872 ms, inferior al normal, con volumen del espacio extracelular normal. Incluso en pacientes sin
hipertrofia, retencion focal de gadolinio o disminucion de S’ por Doppler tisular, un T; natural reducido podria indicar afeccién miocardica
precoz por enfermedad de Anderson-Fabry (EAF). Ante el hallazgo de proteinuria en rango nefrético y niveles indetectables de
alfagalactosidasa se realiz6 biopsia renal que confirmé la EAF: glomérulos con podocitos hipertroficos vacuolizados en la tincion con
hematoxilina eosina (figura 3A) y particulas birrefringentes en los podocitos (flecha con luz polarizada; figura 3B).

En la EAF, el déficit de alfagalactosidasa causa acumulacion multiorganica de esfingolipidos y afeccion cardiaca en el 90% de los casos.
Existe HVI en menos del 60% y no siempre existe la caracteristica retencion de gadolinio en el segmento lateral basal del ventriculo
izquierdo, como en nuestro caso (figura 2C, circulo). Al contrario de lo que ocurre en la amiloidosis o en la miocardiopatia hipertroéfica,
existe una reduccion importante del T; natural tras haberse descrito que valores < 940 ms identifican eficazmente el 90% de casos, menores
a mayor hipertrofia. Ante estos hallazgos, la madre se reevalud y se confirmé el diagnéstico de EAF. Esta figura se muestra a todo color solo
en la version electrénica del articulo.
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