
NASCER E CRESCER
revista de pediatria do centro hospitalar do porto

26 de fevereiro de 2016, suplemento I

17XLV conferências de genética Doutor Jacinto Magalhães S
posters

P-01
DOENÇA DE FABRY
Mónica Bagueixa1, Manuel Cruz2

1 Unidade de Cuidados de Saúde Personalizados de 

Sernancelhe – Agrupamento de Centros de Saúde Douro Sul 

II – Douro Sul, Sernancelhe
2 Escola Superior de Saúde – Instituto Politécnico de Bragança, 

Bragança 

monicabagueixa@gmail.com

A doença de Fabry (DF) é mais frequente na raça branca e 

ocorre devido à acumulação progressiva de globotriaosilcerami-

da por defi ciência da hidrólase lisossómica alfa-galactosidase A 

conduzindo à disfunção progressiva dos vários órgãos.

O objetivo deste trabalho é rever a literatura relacionada com 

esta afeção.

O defeito genético que conduz à doença é extremamente 

heterogéneo, 

Carateriza-se pela presença de sintomas neurológicos, 

cutâneos (angioqueratomas), renais, cardiovasculares (hiper-

trofi a ventricular esquerda, alterações do ritmo e espessamento 

valvular), cocleovestibulares e cerebrovasculares.

A pesquisa da história familiar é fundamental quando se sus-

peita do diagnóstico de DF, já que a maioria dos casos ocorre 

de forma hereditária. No entanto a ausência de dados familiares 

positivos não invalidam o diagnóstico, uma vez que mutações 

têm sido documentadas.

O tratamento desta complexa doença requer equipa multi-

disciplinar constituída por dermatologistas, neurologistas, car-

diologistas, nefrologistas e geneticistas experientes no assunto.

Na ausência de tratamento ocorre dano progressivo de ór-

gãos vitais: doença renal terminal e complicações cardiovas-

culares e cerebrovasculares potencialmente fatais, implicando 

redução da qualidade e esperança de vida. 
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A defi ciência de alfa-galactosidade característica da doença 

de Anderson-Fabry condiciona o aparecimento de depósitos de 

glicoesfi ngolipideos em diferentes componentes celulares car-

díacos, sendo a distribuição dos depósitos muito heterogénea. 

Em mulheres, a inativação diferencial do cromossoma X tam-

bém parece ter impacto no fenótipo e na progressão da doença. 

As manifestações cardíacas da doença de Fabry são diversas, 

incluindo a hipertrofi a ventricular esquerda, valvulopatia, altera-

ções da perfusão miocárdica com angina de peito ou alterações 

da condução e do ritmo cardíacos. Conhece-se já a relativa ine-

fi cácia da terapêutica de substituição enzimática (TSE) quando 

existe fi brose miocárdica (avaliada por ressonância magnética 

cardíaca), preferencialmente localizada nos segmentos basais 

ínfero-laterais do ventrículo esquerdo. Neste trabalho descre-

vemos três casos de doentes do sexo feminino com doença 

de Fabry, clinicamente estáveis do foro cardiológico, as quais, 

apesar de se encontrarem sob TSE, evidenciam clara progres-

são da doença cardíaca nas avaliações imagiológicas seriadas. 

Discute-se a necessidade de melhorar a caracterização inicial 

da cardiopatia de Fabry no início da terapêutica, o papel da res-

sonância magnética a as possíveis opções terapêuticas perante 

a evidência de progressão da doença cardíaca. 
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