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Resumen

Introduccioén: Laenfermedad de Fabry (EF) es una enfermedad de depdésito lisosomal con herencialigada al
sexo que presenta manifestaciones clinicas multisistémicas. El diagndstico suele ser tardio, por o que la
afectacion organica puede ser irreversible. La deteccion precoz de la enfermedad, en especial la cardiaca, es
crucia paralainstauracion tempranadel tratamiento de reemplazo enzimatico. El objetivo de este estudio fue
valorar la utilidad del Doppler tisular (DTI) y la resonancia magnética (RM) en la deteccién precoz y
seguimiento de la afectacion cardiaca en estos pacientes.

M étodos: Seincluyeron 20 pacientes (9 varones) con diagnéstico de EF a quienes se les realizd
ecocardiograma 2D, DTI anivel septal y lateral del anillo mitral y RM. A 15 de ellos (8 varones) se realizo
un seguimiento alargo plazo con las mismas técnicas. Se considero hipertrofia un grosor del septo y la pared
posterior mayor o igual a12 mm. Valores de onda menores de 8 cm/s con DTI del anillo mitral septal y
lateral se consideraron alteradas. Se realiz6 RM con secuencias de realce tardio (RT) con gadolinio en forma
basal y alos 4,5 afnos (3,5-5,2) de seguimiento.

Resultados: Los pacientes incluidos se dividieron en 3 grupos segun |os resultados obtenidos: 1) DTI

normal, sin hipertrofiadel ventriculo izquierdo (HVI1), 2) DTI aterado, sin HVI, 3) DTI aterado e HVI. La
RM detecté RT en un paciente (DTI alterado e HVI) en el estudio basal. En & seguimiento se encontré RT en
4 pacientes correspondientes al grupo de DTI alterado e HVI.

Conclusiones: El DTI es una herramienta de diagndstico precoz de afectacion cardiacaen laEF. La
deteccion de fibrosis por RM constituye un signo de compromiso cardiaco avanzado y permite una mejor
estratificacion diagnostica.



