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|IZQUIERDO EN CUATRO PACIENTES CON E. DE FABRY
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Resumen

Objetivos. Mostrar las caracteristicas basales de cuatro pacientes con E. de Fabry y la comparacion entre la
ecocardiografiay a RM cardiaca en € ventriculo izquierdo.

Material y métodos: Serie de casos en la cual serealizara unarevision de las historias clinicasy se recogeran
de manera estructurada datos demograficos, clinicos, terapéuticos. A todos los pacientes se les ha realizado
ecocardiografia, resonancia magnética cardiaca, y medicién de proteinas en orina de 24 horas.

Caracteristicas basales

Sexo Edad Mutacion GLA Diagnéstico A. cardiaca A. rendl (proteinuria en rango no

nefrotico)
1 Mujer 75  Heterocigota 2017 Si No
2 Mujer 46  Heterocigota 2017 No Si
3 Hombre 53 Homocigota 2017 Si No
4 Hombre 29  Homocigota 2017 No Si

Sintomas cardiacos, RM cardiacay ecocardiografia

Sintomas cardiacos HVI (ECO) HVI (RM) Otros hallazos en RM
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Derrame pericardico
2000

Fibrosis en segmento
apicolateral y apical
estricto

Ligeraanivel septal de  MCH apical. Grosor TD

1 Fibrilacion auricular 13 mmy apical de 14 mm maximo de 23 mm

Disnea moderados
esfuerzos

2 Asintomética Concéntricamoderada  No

Concéntrica més marcada e
. . . : HV1 concéntrica con
Presincope. Taquicardia nivel caralateral, rosor TD Méximo de 22
sinusal ocasiond posterolateral einferior g
alcanzando 19 mm

Dudosa hipercaptacion
4 Asintomética No No meso-subpicardicaen
carainferolateral basal

Conclusiones. Laenfermedad de Fabry es una enfermedad multisistémica con af ectacion extremadamente
variable incluso entre pacientes con la misma mutacion, en nuestro caso GLA ¢.713 G > A (p.Ser238Asn). Es
muy importante un alto indice de sospechay un diagndstico precoz. El dafio organico puede producirse de
manera subrepticia como en e caso de la hipertrofia ventricular izquierday una vez establecido producir una
clinicagravey potencialmente irreversible. El tratamiento precoz puede mantener estable la enfermedad e
impedir su evolucion. La ecocardiografia que permite valorar la funcion cardiacay la hipertrofia ventricular,
que es unade las afectacionestipicas. Llamala atencion que laRM en el paciente 1 detect6 fibrosisy en la
paciente 2 no se confirmo laHVI. Existe controversia respecto a qué prueba es mas fiable aunque cada vez
cobramas fuerza el uso de laRM cardiaca llegando algunos autores a preferir laRM. Seriaimportante
realizar unarevision en nuestro medio que compare ambas técnicas como ya se harealizado en otros paises.
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