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Resumen

Introduccién: Laenfermedad de Fabry (EF) es una patologialigada al cromosoma X ocasionada por una
déficit en laenzima afa-galactosidasa A. La afectacion miocérdica es frecuente y una de las principales
causas de mortalidad. El Global Function Index (GFI) ha demostrado ser una Gtil en EF en el diagnéstico
diferencial de pacientes con miocardiopatia ya establecida. EI GFI, calculado como (E/Ea)/S, integrafuncién
tisular y presiones de V1.

Objetivos. evaluar su utilidad en la deteccion precoz de afectacion cardiaca en pacientes con EF, sumado a
otros ya descritos pero imperfectos como la alteracion de parametros de Doppler Tisular (DTI).

M étodos: Estudio observacional prospectivo de pacientes con EF. Se realizo estudio ecocardiogréfico basal y
seguimiento desde el afio 2007 evaluando DTI septal, lateral y ventricular derecho, asi como el GFI septal. Se
recogi6 informacion clinicay demogréfica, seleccionando a aquellos pacientes con seguimiento y sin
afectacion cardiacainicial.

Resultados: Se analizaron 17 pacientes, 3 varones (17,6%) sin evidencia de afectacion miocérdicay vaores
basales normales de DTI y GFI. Laedad basal fue de 30,2 £ 12,0 afiosy € GFI septal de 0,8 £ 0,24. Los
valores del GFI septal en la tltima evaluacion fueron 1,1 + 0,36. El seguimiento medio fue de 2,6 £ 1,9 afios
desarrollando 8 pacientes (47%) disfuncién miocardica definidamediante DTI. Los pacientes con DTI
alterado durante el seguimiento presentaron valores de GFI superiores en 0,31 + 0,07 (p = < 0,01) aaquellos
con funcion Doppler tisular normal. El andlisis multivariante con el GFl septal, edad inicial, sexo y nimero
de observaciones gjustado por seguimiento no mostré e GFlI como parametro predictor independiente de
disfuncion de DTI (p > 0,05), probablemente debido a pequefio tamafio muestral. Sin embargo el modelo de
regresion mostré unatendencia con un GFI 0,14 + 0,08 superior en € grupo de pacientes que desarrollaron
disfuncion DTI, no asociandose ala duracion del seguimiento o al sexo. La aparicion de nuevos casos de
afectacion miocardicay su seguimiento podran confirmar al GFI como marcador precoz.

Conclusiones: El GFI puede ser un predictor de disfuncién miocardica en pacientes con EF. La combinacion
de parametros DTI y el GFI puede mejorar la deteccion precoz de la afectacion miocérdica, con un impacto
clinico importante en la decision deiniciar tratamiento enzimatico sustitutivo.



