Sindrome de Fabry-Anderson: do diagndstico a terapéutica
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Introducao Transmissdo Hereditaria

A doenca de Fabry-Anderson é uma doenca genética metabdlica, XX t XY A transmiss3o de uma doenca
rara, ligada ao cromossoma X, resultante da auséncia ou I I : I 1 ligada ao cromossoma X pode
deficiéncia da atividade enzimatica da alfa-galactosidase A. Foi XX XX XY XY apresentar um padrdo diferente
descoberta, em 1898, de forma independente por dois do que seria expet-éwel. pe~|°
dermatologistas, o alem3o Johannes Fabry e o inglés William XX H xy facto, fje ocorrer Inativacao
WAl A e, : aleatdéria do cromossoma X

Esta doenga é pan-étnica, no entanto, é mais frequente na raga XIX XIX XIY XIY EMS @ CLIElilmEe
’ ’ embrionario das mulheres.

branca e nos europeus.

Legenda:
X e Y- Cromossomas com gene normal
X- Cromossoma com gene mutado

Desenvolvimento

A alfa-galactosidase A é uma enzima codificada pelo gene GLA, Diagnéstico

que se localiza no brago longo do cromossoma X, na regido Xq22. Tendo em conta que esta patologia apresenta sintomatologia
Esta patologia € causada por mutagBes que ocorrem no gene que idéntica a outras doengas o diagndstico correto pode ser muito
codifica esta enzima. demorado.

A alfa-gatactosidase é uma enzima que tem um papel O diagndstico diferencial pode ser obtido através de métodos
fundamental no metabolismo lipidico, nomeadamente, na  bioquimicos, nomeadamente quantificando a atividade enzimatica
degradagdo da globotriaosilceramida (GB3). da alfa-galactosidase A, numa amostra de sangue, a fresco
Quando a atividade desta enzima se encontra condicionada, ou seco. S3o também realizados testes genéticos, para a
ocorre uma acumulacdo de globotriaosilceramida nos lisossomas sequenciacdo do gene GLA, para o rastreio de possiveis mutacdes.
das células do organismo, predominantemente, nas células
endoteliais, neuronais, cardiacas e renais.

Manifestagoes clinicas

Fenotipo classico Fenotipo tardio

Angioqueratomas Hipertrofia cardiaca,
Cornea verticillata insuficiéncia cardiaca e arritmias
Acroparestesias Insuficiéncia renal

Dor neuropética AVC Prognostico
Intolerancia ao frio e ao calor Surdez Na auséncia de tratamento, a esperanca de vida nos homens é

Hipo ou anidrose reduzida cerca de 20 anos e nas mulheres cerca de 10 anos.
Alteracdes gastrointestinais

Com tratamento, a expetativa de vida é de 58 anos nos homens e
de 75 anos nas mulheres.

Conclusao

A doenca de Fabry-Anderson ¢é uma doenca progressiva, sem
cura e subdiagnosticada. No entanto, o surgimento de tratamento
possibilitou uma melhoria da sintomatologia e um abrandamento
da progressao da doenca, contribuindo para o bem-estar e
qualidade de vida dos doentes.
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Fonte: Angiokeratoma. Authors: Vanessa Ngan, Staff Writer, 2003; in https://dermnetnz.org/topics/angiokeratoma

Fig. 1 - Angiogueratoma, manifesta¢do cutdnea mais comum na doenca de Referéncias bibliograficas:
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