USTED TIENE UN PACIENTE
CON ENFERMEDAD
CARDIACA INEXPLICADA

¢Ha considerado la enfermedad
de Fabry como una posible causa?

¢{QUE ES LA ENFERMEDAD DE FABRY?

La enfermedad de Fabry es un trastorno de almacenamiento lisosomal
ligado al cromosoma X, que puede afectar tanto a hombres como a mujeres.!

Una mutacion del gen de la a-galactosidasa A en el cromosoma X causa la
deficiencia de a-galactosidasa A (a-Gal A).2

La deficiencia en a-Gal A resulta en la acumulacion progresiva del glicolipido
Gb, en los lisosomas que causa un dafio organico generalizado y muerte
prematura. 34

Pacientes Con una HVI
230 afios con espesor de
deedadt pared 2 13mm’

*ELLIOTT, PM. et al. Eur Heart J 2014; 35(39): 2733-79.
BECK, M. et al. In: Mehta, A. et al (eds). Fabry disease: perspectives from 5
years of FOS. Oxford: Oxford PharmaGenesis; 2006.




EL CORAZON EN LA ENFERMEDAD DE FABRY

La afectacion cardiaca es comun en la enfermedad de Fabry, afectando al 69% de los
varones v al 65% de las mujeres,* y la enfermedad cardiaca es actualmente la
principal causa de muerte en la enfermedad de Fabry.>®

La prevalencia de signos y sintomas De los 42 pacientes incluidos en la encuesta

p de resultados de Fabry, cuyas muertes fueron
cardiacos aumenta con la edad en entre 2001 y 2007, la enfermedad cardiaca

5 7
pacientes con enfermedad de Fabry' fue la causa principal de la muerte (hasta

donde se conoce) tanto en hombres (34%)
como en mujeres (57%).

Las manifestaciones cardiacas comunes incluyen: 8’

Hipertrofia del R
ventriculo izquierdo (HVI) Arritmigy
Cardiomiopatia Anomalias valvulares
hipertréfica (CMH)
Defectos de conduccion \ X Enfermedad arterial coronaria

Falla cardiaca

Hay dos formas de afectacion cardiaca en la enfermedad de Fabry:

CLASICA VARIANTE CARDIACA

Las manifestaciones cardiacas ocurren Las manifestaciones son predominantemente
junto con otros signos y sintomas de la cardiacas con niveles residuales de actividad
enfermedad de Fabry.¢ de o-Gal A. 1112

Los sintomas predominantes de afectacion Las manifestaciones cardiacas tipicamente
cardiaca son la disnea como resultado de la se presentan mas tarde en la vida y se
insuficiencia cardiaca causada por la HVI; limitan al corazdn, generalmente como
Dolor de pecho; Palpitaciones; Y sincope, HVI. >7

dependiendo del tejido cardiaco

involucrado.®®

¢ LaHVIesuna manifestacion cardiaca comun de la enfermedad de Fabry.®®
e Laencuesta internacional de resultados de Fabry en pacientes no tratados observé HVI en:

A 5% @ 33%
b

- de los hombres con una de las mujeres con una edad
“ edad media de 45 afios.” media de 54 afios .




ENFERMEDAD DE FABRY Y EL DIAGNOSTICO TEMPRANO

La enfermedad de Fabry presenta un reto diagnéstico que puede atribuirse
a dos factores principales:

e En primer lugar, es rara, afectando aproximadamente a 1 de cada
40.000 hombres' y 1 de cada 20.000 mujeres®

® 140000+ O  1/20000°
il \

¢ Ensegundo lugar, la presentacién clinica de la enfermedad de Fabry es
fenotipicamente heterogénea, en la que el rango de compromiso de los érganos
puede abarcar desde un cuadro clinico clasico con manifestaciones en multiples
organos hasta efectos en érganos aislados, p. el corazén.'¢

Un andlisis de los pacientes con enfermedad de Fabry reveld que mas
del 25% fueron inicialmente diagnosticados erroneamente, con un
tiempo medio de mas de 13 afios * entre el inicio de los sintomas

y el diagnostico. 4

¢SU PACIENTE TIENE ENFERMEDAD DE FABRY?
[

La enfermedad de Fabry es comun entre los pacientes con HVIy los estudios han estimado
que el 3-12% de los pacientes con HVI inexplicada tienen lenfermedad de Fabry. 1778

Por lo tanto, la enfermedad de Fabry debe considerarse en pacientes con HVI sin explicar. ¥

Pacientes > 30 afios de edad El paciente se presenta con uno
con HVI con un espesor de o mas de los siguientes: 713 203
la pared 213 mm
O Miembros de la familia murieron antes
de la edad de 60 afios de insuficiencia
renal, insuficiencia cardiaca, accidente
cerebrovascular o muerte cardiaca subita.

Miembro(s) de la familia con enfermedhd
renal terminal a la edad de 50 afios

Otros signos y sintomas cardiacos como
por ejemplo arritmias, angina o

Prucba ala anomalias valvulares.

ACV.

Dolor neuropatico mas comtin en
extremidades.

enfermedad de Fabry

* El retraso medio fue de 13,7 afios en los hombres y de 16,3 afios en las mujeres.*




{QUE HACER DESPUES?

Si sospecha que su paciente tiene enfermedad de Fabry.

Por medio de confirmacion molecular, enzimatica y biomarcadores
tomados en papel de filtro.

Si la enfermedad de Fabry se confirma

Considere la remisién a un especialista en enfermedad de Fabry.

Recomiende un analisis de pedigri para determinar si otros miembros de su familia
pueden estar afectados.
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