Aprendamos sobre la

Enfermedad
de Fabry

C:Qué es? CU|D/!TE

La enfermedad de Fabry (EF), es un enfermedad de depdsito lisosomal, estos
son estructuras que se encuentran en las células y contienen enzimas que
ayudan al buen funcionamiento. En esta enfermedad no hay suficiente cantidad
de la enzima alfa-galactosidasa (alfa-GAL), que tiene la funcion de degradar un
acido graso o llamado "globotriaosilceramida" o GL3" y, como resultado, l0s
lisosomas se llenan de GL-3 y no pueden funcionar bien.

cCual es su causa?
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¢Como se diagnostica?

« Historia familiar
- Medicion de niveles de actividad enzimatica gen GLA.
« Confirmacion genética de la mutacion del gen GLA.

O
Sitntomas

El'inicio de los sintomas se da mas frecuentemente en la infancia:

« Crisis de dolor en piernas

Disminucion o ausencia de dolor

Intolerancia al frio, al calor

Lesiones en piel tipo verrugosas

Cornea verticillata (cataratas)

Enfermedades del corazon

Enfermedades renales, siendo esta la principal causa de muerte en la EF.
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cCual es su tratamiento?

Para el manejo de la enfermedad de Fabry, en Medicarte contamos con
un equipo interdisciplinario en salud que acompanan el paciente y su
familia ayudando a contribuir con la mejora en la calidad de vida.

Dentro del tratamiento ademas se encuentra:

« Manejo de los sintomas

« Terapia de reemplazo enzimatico
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