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Resumen

Introduccién y objetivos. El diagnostico de la enfermedad de Fabry (EF), con unaincidencia estimada de
1:40.000 a 1:117.000, requiere de un alto indice de sospecha dada |a afectacion multisistémicay la
inespecificidad de sus sintomas.

M étodos. Realizamos un estudio transversal descriptivo; paraello se revisaron todos |os pacientes
diagnosticados de EF en un hospital terciario (con una poblacion de referencia de 1.018,784 habitantes), con
especia interés en e diagnéstico de laentidad y |a afectacién cardiovascular.

Resultados: Seidentificaron 11 pacientes (10 vivos) en los Ultimos 43 afios con diagnéstico de EF,
pertenecientes a 6 familias teniendo ademas el 82% antecedentes familiares de nefropatia o cardiopatia. Se
detectaron las siguientes variantes patogénicas en €l gen GLA: p.Argl00Ter, p.GIn57Ter, p.11€359fs,
p.Trp95Ter, p. Argl18Cysy el polimorfismo R118C). De los 4 pacientes con polimorfismo R118C, 2 fueron
mujeres gue presentaron insuficienciarenal precisando hemodidlisisy afectacion cardiovascular con
hipertrofia ventricular (HVI) en rango moderado o grave. La edad media en e momento del diagndstico fue
de 30,3 aflos y un 36,4% eran varones 'y un 18,2% padecian hipertension arterial. Dos pacientes (18,2%) se
diagnosticaron desde didlisis, 1 paciente (9,1%) araiz de HVI y €l resto araiz del estudio de los familiares.
En los casos indices el retraso medio hasta el diagnostico fue de 20,4 afios. De los 11 pacientes, 6 (54,6%) se
diagnosticaron en los Ultimos 7 afios. Todos |os pacientes fueron seguidos con eco y holter bianual y
cardioRM a criterio clinico, siendo el hallazgo mas frecuente laHV | (72,2%), moderada o grave en €l 63,6%.
Sin embargo, solo una paciente presento insuficiencia cardiacay arritmias registradas (fibrilacién auricular).
En cuanto a otros eventos cardiovasculares, un paciente varén presento infarto agudo de miocardio eictus
antes de los 50 afios.

Conclusiones: Aunque observamos cierta tendencia a un mayor diagnoéstico de EF en los Ultimos afos,
contintia siendo un reto para el cardidlogo clinico con solo un 9,1% de |os pacientes diagnosticados araiz de
la afectacion cardiovascular a pesar de laalta prevalenciade HVI (72,2%), con frecuencia sin hipertension
arterial. Dado que existe un tratamiento especifico, es crucial incrementar nuestros esfuerzosen el
diagndstico precoz.



