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RESUMEN 

La Enfermedad de Fabry (EF), también conocida como Enfermedad de Anderson-Fabry es 

un trastorno de depósito lisosomal de glucoesfingolípidos debido a deficiencia de una 

enzima llamada galactosidasa alfa A (GALA). Puede ser clasificada como una enfermedad 

rara. Se puede presentar tanto en hombres como en mujeres,  es una enfermedad 

altamente subdiagnosticada. Se presentan el caso de una paciente femenina de 54 años 

de edad, raza blanca de procedencia rural, viuda, con antecedentes personales de 

hipertensión arterial, diabetes mellitus tipo 2 para lo cual lleva tratamiento con 

Metformina 500 mg 2 tabletas diarias. Además de reportar anteriormente disnea de 

esfuerzo, y 2 episodio de síncope con dos semanas de intervalo.Llevar a cabo el 

adecuado proceso diagnóstico de la enfermedad es esencial para lograr un 

diagnóstico oportuno de la misma, lo cual es de suma importancia, ya que se cuenta 

con una línea de tratamiento de reemplazo enzimático que puede potencialmente 

retrasar la evolución de la enfermedad y aumentar la sobrevida de los pacientes. 
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INTRODUCCIÓN 

La Enfermedad de Fabry (EF), también conocida como Enfermedad de Anderson-Fabry es 

un trastorno de depósito lisosomal de glucoesfingolípidos debido a deficiencia de una 

enzima llamada galactosidasa alfa A (GALA). Fue descrita en 1898 de forma independiente 

por dos dermatólogos, Johannes Fabry (alemán) y William Anderson (británico), los cuales 

la caracterizaron como “angiokeratoma corporis diffusum”. En el año 1947 se determinó que 

se trata de una enfermedad de depósito, ya que, en estudios patológicos, era común 

observar inclusiones vacuolares en todos los tejidos.(1) 

La prevalencia de la enfermedad de Fabry no se encuentra totalmente clara,  debido a sus 

distintas formas de presentación, esta puede ser clasificada como una enfermedad rara. 

Según lo encontrado en diversos estudios de tamizaje, tanto neonatal como de pacientes 

en unidades de hemodiálisis. Se puede presentar tanto en hombres como en mujeres. 

Aunado a ello, esta es una enfermedad altamente subdiagnosticada, ya que presenta 

manifestaciones muy diversas que pueden atribuirse a otras patologías. La prevalencia 

mundial se estima de 1 en 40.000, sin embargo,  en un reporte de tamizaje neonatal italiano, 

en que se encontró una prevalencia de 1 en 3100.(2) 

Los síntomas iniciales más frecuentes de EF son crisis episódicas de dolor, que duran de 

minutos a horas, y que afectan principalmente a los pies o las manosr. Los pacientes con 

la forma clásica de la enfermedad, tienen anomalías dismórficas típicas, particularmente en 

la cara. Estos dismorfismos incluyen plenitud periorbitaria, crestas supraorbitarias 

prominentes, cejas pobladas, frente hundida, lóbulos prominentes de las orejas o rotación 

de las mismas, ángulo nasal pronunciado, puente nasal prominente, base alar ancha, labios 

carnosos, rasgos toscos y prognatismo. Durante la adolescencia se suman lesiones 

cutáneas llamadas angioqueratomas, que se localizan habitualmente a nivel periumbilical, 

genital y raíces de muslos.(3) 

Los autores han encontrado necesario la creación del artículo debido a que es una 

entidad infrecuente, que merece ser socializada en la comunidad médica cubana, 

para un diagnóstico oportuno que permita la toma de decisiones de manera precoz 

que eviten las complicaciones y la muerte en los pacientes víctima de esta 

enfermedad. Presentamos este caso atendido en el departamento de emergencia del 

Hospital Tiberio Evoli del municipio Melito Porto Salvo, Reggio Calabria, Italia. 

 

 

PRESENTACIÓN DEL CASO 



Se presentan el caso de una paciente femenina de 54 años de edad, raza blanca de 

procedencia rural, viuda, con antecedentes personales de hipertensión arterial, 

diabetes mellitus tipo 2 para lo cual lleva tratamiento con Metformina 500 mg 2 

tabletas diarias. Además de reportar anteriormente disnea de esfuerzo, y 2 episodio 

de síncope con dos semanas de intervalo. Es traída a emergencias por la ambulancia 

presentando un episodio de síncope  niega dolor torácico,refiere un poco de maeos 

y náuseas. 

Hallazgos clínicos del caso en estudio. 

Aparato respiratorio: polipnea ligera, frecuencia respiratoria de 23/min. 

Aparato cardiovascular: ruidos cardiacos bradicárdicos, tensión arterial: 90/60 mmhg, 

frecuencia cardiaca: 46 / minuto. 

Exámenes  de Laboratorio. 

Se realizan exámenes de laboratorio dentro de límites normales. 

Electrocardiograma. 

Figura 1. Electrocardiograma en paciente portador  de Enfermedad de Fabry. 

En el electrocardiograma se evidencia una bradicardia sinusal con Intervalo PR corto. FC 

46 por min. Se constata hipertrofia ventricular izquierda. 

Se inicia tratamiento con atropina 1mg en 100ml de cloruro de sodio pasar en 30 min. La 

paciente se estabiliza la FC 55 por min. Dos horas más tarde  refiere sentirse mejor han 

desaparecido los mareos y las náuseas. 

Se realiza Resonancia Magnética: 

 

 

 

 

 



Figura 2. Resonancia magnética de una paciente portadora de la Enfermedad de Fabry. Se 

evidencia fibrosis miocárdica, predominantemente intramiocárdica y a nivel inferolateral 

basal. 

 

DISCUSIÓN 

En la discusión de este caso llamó mucho la atención los episodios de síncopes cardíacos  

a repetición sin causa aparente, hipertrofia del ventrículo izquierdo. Por lo que  llevó a 

pensar en una Enfermedad de Fabry. 

Las manifestaciones clínicas principales de la EF suelen aparecer durante la infancia y la 

adolescencia e incluyen acroparestesias, hipohidrosis, angioqueratomas, opacidades 

corneales y lenticulares y malestar gastrointestinal. Más tarde, muchos pacientes 

desarrollan complicaciones que ponen en peligro la vida, incluida la enfermedad renal 

crónica (ERC), la enfermedad cerebrovascular y la enfermedad cardíaca.(4) 

En las personas que presentan la Enfermedad de Fabry, se identificó que su flujo cardiaco 

se encuentra significativamente disminuido, puesto que, a medida que esta enfermedad 

avanza en el paciente empieza a comprometerse el miocardio del individuo, lo cual resulta 

en la muerte prematura de los mismos. Entre los principales síntomas cardiovasculares se 

pueden identificar mareos, fatiga, palpitaciones, disnea y angina de pecho.(5) 

 La principal manifestación  de la afectación cardiaca por esta enfermedad, es el progresivo 

engrosamiento de las paredes miocárdicas. El aumento del espesor parietal suele ser 

concéntrico, formas de miocardiopatías hipertrófica apical. Por lo que ante todo paciente 

con hipertrofia ventricular izquierda, de causa desconocida, especialmente en aquellos 

pacientes con antecedentes familiares de cardiopatía, muerte prematura inexplicable, 

accidente cerebrovascular prematuro y enfermedad renal crónica, hay que sospechar la 

enfermedad.(6) 

El diagnóstico de la en Enfermedad de Fabry es  clínico y bioquímico La demostración de 

una actividad enzimática deficiente de la αGal-A en plasma o leucocitos es el método de 

laboratorio de referencia para realizar el diagnóstico de la EF. En pacientes varones 

(hemigicotos), la demostración de una actividad αGal-A disminuida es concluyente para el 

diagnóstico. Las mujeres (heterocigotos), en cambio, presentan variabilidad de la actividad 

enzimática, por lo que el dosaje de actividad αGal-A puede resultar normal, aun en 

pacientes afectadas y, por lo tanto, existir falsos negativos con este método.(1) Por esta 

razón, se requiere el estudio genético con detección de la mutación patogénica para su 

diagnóstico.(7) 



Durante muchos años, las mujeres con EF fueron consideradas como solo portadoras de 

la enfermedad, pero se ha evidenciado que pueden presentar un espectro clínico amplio, 

desde casos asintomáticos hasta casos graves similares a los de los varones, pese a la 

actividad enzimática conservada. La explicación más plausible de la variabilidad fenotípica 

en las mujeres es la inactivación del cromosoma X (ICX) o lionización, un proceso mediante 

el cual las mujeres igualan la dosis de genes con respecto a los varones XY mediante la 

inactivación de uno de sus cromosomas X en cada célula.(8) 

 

El tratatmiento es la terapia de reemplazo enzimático (TRE) es una alternativa en el impacto 

de la reducción de la progresión de enfermedad renal y aparición de complicaciones a largo 

plazo de la enfermedad de Fabry, este manejo se debe iniciar lo más pronto posible, ya que 

la respuesta al tratamiento disminuye con la evolución de la enfermedad.(9) 

CONCLUSIONES 

La enfermedad de Fabry es una enfermedad con un alto subdiagnóstico causado por una 

gran heterogeneidad de manifestaciones clínicas que dificultan la sospecha clínica. Se trata 

de una enfermedad multisistémica y progresiva que desencadena significativas 

complicaciones en órganos blanco tan relevantes como lo son el corazón, el sistema 

nervioso central y los riñones. Llevar a cabo el adecuado proceso diagnóstico de la 

enfermedad es esencial para lograr un diagnóstico oportuno de la misma, lo cual es de 

suma importancia, ya que se cuenta con una línea de tratamiento de reemplazo enzimático 

que puede potencialmente retrasar la evolución de la enfermedad y aumentar la sobrevida 

de los pacientes. 
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