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28 DE FEBRERO: DiA MUNDIAL DE LAS ENFERMEDADES POCO FRECUENTES

Una pregunta frecuente: ; Tendra nuestro paciente una enfermedad poco frecuente?

A partir del dia mundial de las Enfermedades poco Frecuentes, que este afo se celebrara
el dia 28 en lugar del 29 de febrero, el Grupo de Enfermedades poco Frecuentes de la SAP en
conjunto con FADEPOF (Federacion Argentina de Enfermedades poco Frecuentes), comenzara a
publicar formas de presentacién habituales de distintas Enfermedades poco Frecuentes.
Pretendemos, por medio de estas publicaciones, evitar el retraso diagnoéstico y facilitar la deteccion
oportuna de este tipo de enfermedades que en su conjunto constituyen un problema relativamente
frecuente en la practica cotidiana.

Comenzaremos a continuacion con aquellos signos y sintomas que nos debieran orientar a
considerar el diagnéstico de la enfermedad de Fabry en un paciente determinado:

La Enfermedad de Fabry es un trastorno de acumulacion lisosomal que afecta
aproximadamente a 1 en 40000 varones. La deficiencia de alfa-galactosidasa A causa la
acumulacion de globotriasilceramida principalmente en la vasculatura de distintos 6rganos y
tejidos.

Se recomienda descartar esta enfermedad en todo paciente con historia familiar de
Enfermedad de Fabry o que presente cdrnea verticilada (opacidad corneal en forma de remolino)
en el examen con lampara de hendidura.
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Se recomienda también descartar Enfermedad de Fabry en todo paciente que presente 2 o mas de
las siguientes caracteristicas:

1.- Anhidrosis o hipohidrosis

2.- Lesiones papulosas en piel rojo vinosas en la zona del traje de bafo (angioqueratomas)

3.- Historia personal o familiar de dolor urente en las manos y pies asociados a episodios febriles,
ejercicio y/o calor (acroparestesias).

4 .- Historia personal o familiar de intolerancia al calor o al ejercicio
5.- Historia personal o familiar de fallo renal
6.- Historia personal o familiar de hipertrofia miocardica no explicada

Mas de la mitad de los pacientes pueden presentar episodios de dolor abdominal
recurrente. Luego de la primera década de la vida se pueden presentar episodios de compromiso
vascular manifestados por ataques isquémicos transitorios, accidentes cerebrovasculares
isquémicos, isquemia miocardica, anomalias de conduccién cardiaca, disfuncién miocardica,
vértigo, proteinuria sin causa aparente e insuficiencia renal.

Generalmente la enfermedad ocurre en varones ya que se transmite en forma recesiva
ligada al cromosoma X, sin embargo, relacionado al proceso de lionizacion, la Enfermedad de
Fabry puede presentarse también en algunas mujeres.

Es funcién del pediatra general detectar aquellos pacientes en cuales la presencia de
signos o sintomas persistentes o recurrentes podrian estar determinados por algunas de las
enfermedades poco frecuentes. Nuestra tarea es fundamental para evitar o disminuir el
peregrinaje médico, el retraso diagndstico y las complicaciones.
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