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A doenca de Fabry (DF) é mais frequente na raca branca e
ocorre devido a acumulagdo progressiva de globotriaosilcerami-
da por deficiéncia da hidrolase lisossomica alfa-galactosidase A
conduzindo a disfungéo progressiva dos varios érgaos.

O objetivo deste trabalho é rever a literatura relacionada com
esta afecéo.

O defeito genético que conduz a doenca é extremamente
heterogéneo,

Carateriza-se pela presenga de sintomas neurologicos,
cutaneos (angioqueratomas), renais, cardiovasculares (hiper-
trofia ventricular esquerda, alteragcées do ritmo e espessamento
valvular), cocleovestibulares e cerebrovasculares.

A pesquisa da histéria familiar € fundamental quando se sus-
peita do diagndstico de DF, ja que a maioria dos casos ocorre
de forma hereditéria. No entanto a auséncia de dados familiares
positivos ndo invalidam o diagnodstico, uma vez que mutagoes
tém sido documentadas.

O tratamento desta complexa doencga requer equipa multi-
disciplinar constituida por dermatologistas, neurologistas, car-
diologistas, nefrologistas e geneticistas experientes no assunto.

Na auséncia de tratamento ocorre dano progressivo de 6r-
gaos vitais: doenca renal terminal e complicagcdes cardiovas-
culares e cerebrovasculares potencialmente fatais, implicando
reducdo da qualidade e esperancga de vida.
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A deficiéncia de alfa-galactosidade caracteristica da doenca
de Anderson-Fabry condiciona o aparecimento de depdsitos de
glicoesfingolipideos em diferentes componentes celulares car-
diacos, sendo a distribuicdo dos depdsitos muito heterogénea.
Em mulheres, a inativagédo diferencial do cromossoma X tam-
bém parece ter impacto no fenétipo e na progressao da doenca.
As manifestacdes cardiacas da doenga de Fabry séo diversas,
incluindo a hipertrofia ventricular esquerda, valvulopatia, altera-
¢bes da perfusdo miocardica com angina de peito ou alteragdes
da conducéo e do ritmo cardiacos. Conhece-se ja a relativa ine-
ficacia da terapéutica de substituicdo enzimatica (TSE) quando
existe fibrose miocardica (avaliada por ressonancia magnética
cardiaca), preferencialmente localizada nos segmentos basais
infero-laterais do ventriculo esquerdo. Neste trabalho descre-
vemos trés casos de doentes do sexo feminino com doenca
de Fabry, clinicamente estaveis do foro cardioldgico, as quais,
apesar de se encontrarem sob TSE, evidenciam clara progres-
sdo da doenca cardiaca nas avaliagdes imagioldgicas seriadas.
Discute-se a necessidade de melhorar a caracterizacéo inicial
da cardiopatia de Fabry no inicio da terapéutica, o papel da res-
sonancia magnética a as possiveis opgdes terapéuticas perante
a evidéncia de progressdo da doenga cardiaca.
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