
EL MONITOREO PERIÓDICO EN PACIENTES ASINTOMÁTICOS 
¿POR QUÉ ES CRUCIAL

CON ENFERMEDAD DE FABRY
DIAGNOSTICADOS NO TRATADOS?
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MANIFESTACIONES CLÍNICAS DE ENFERMEDAD DE FABRY
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Recomendaciones Niño Adulto
Estudio
Laboratorio
Lyso-GL3
Albuminuria, proteinuria y creatinina en orina 24 hs
Creatinina sérica (CKD-EPI)
Imágenes
Resonancia cardíaca con contraste -
ECG

Holter -

Ecodoppler cardíaco

Resonancia magnética cerebral -

Historia médica
Antecedentes familiares
Examen físico completo
Cuestionario de calidad de vida
Escala de medición del dolor
Intolerancia al frío y al calor, umbrales vibratorios -

Audiometría

Examen con lámpara de hendidura

Otros
Ecografía renal

Cutaneo, examen clinico
Gastrointestinal, endocrinologico, examen clínico y 
curva de crecimiento

Basal y anual Basal y anual
Basal y anual Basal y anual
Basal y anual Basal y anual

Basal y cada 2 años
Basal y anual Basal y anual

Anualmente, pero puede evaluarse con mayor o 
menor frecuencia según la edad y otros factores 
de riesgo

Basal y anual Basal y anual
Basal y cada 3 años y cuando sea clínicamente 
necesario

En cada visita En cada visita
En cada visita En cada visita
En cada visita En cada visita
En cada visita En cada visita
En cada visita En cada visita

Basal y anual
A partir de los 10 años y seguimiento 
anual si hay síntomas Según esté clínicamente indicada

Basal Según esté clínicamente indicada

Basal

Basal y anual -

-

Basal y anual Basal y anual

Estudio Basal Frecuencia Basal Frecuencia Basal Frecuencia
Laboratorio

Lyso-GL3 Al diagnóstico Cada 1 año Al diagnóstico Cada 1 año Al diagnóstico
Cada 5 años desde los 30 
años

Albuminuria, proteinuria y 
crea�nina en orina 24 hs Al diagnóstico

Basal, a los 3 meses y de 
manera anual Al diagnóstico Cada 1 año Al diagnóstico

Cada 5 años desde los 30 
años

Crea�nina sérica (CKD-EPI) Al diagnóstico Cada 1 año Al diagnóstico Cada 1 año Al diagnóstico
Cada 5 años desde los 30 
años

Imágenes
Resonancia cardíaca con 
contraste 26 años Cada 2 años 30 años

Cada 2 años solo para 
variantes cardíacas 30 años

Cada 5 años solo para 
variantes cardíacas

ECG Al diagnóstico Cada 1 año 25 años Cada 1 año 30 años Cada 5 años

Holter -
Solo si se encuentra una 
alteración en el ECG -

Solo si se encuentra una 
alteración en el ECG -

Solo si se encuentra una 
alteración en el ECG

Ecodoppler cardíaco Al diagnóstico Cada 1 año 25 años Cada 1 año 30 años Cada 5 años

Resonancia magné�ca cerebral 16 años
Cada 4 años hasta los 30 
años. Luego cada 2 años 35 años

Cada 2 años solo para 
variantes cardíacas 35 años

Cada 5 años solo para 
variantes cardíacas

Feno�po clásico/VUS Hombres con feno�po tardío Mujeres con feno�po tardío

Tabla 2. Evaluación y cronograma de monitoreo para pacientes con enfermedad de Fabry
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irreversibles

Efectos 
adversos de la 
insuficiencia 

orgánica

TRATAMIENTO

Adaptado de: Eng CM, et al. J Inherit Metab Dis. 2007;30:184-92.10

INFORMACIÓN DESTINADA A LOS PROFESIONALES FACULTADOS PARA PRESCRIBIR O DISPENSAR MEDICAMENTOS.
Mayor información disponible a petición.
Argentina: Sanofi-Aventis Argentina S.A. - Cuyo 3532, (B1640GJF) Martínez, Pcia. de Bs As, Argentina. Tel: (011) 4732-5000 - www.sanofi.com.ar
Chile: Sanofi-Aventis de Chile S.A. - Av. Presidente Riesco 5435, of. 1802, Las Condes, Santiago, Chile. Tel: 233408400 - www.sanofi.cl
Paraguay: Sanofi-Aventis Paraguay S.A - Av. Costanera y Calle 3, Parque Industrial Barrail. Asunción, Paraguay. Tel: (595) 21 288 1000 - www.sanofi.com.py
Uruguay: Sanofi-Aventis Uruguay S.A. - Héctor Miranda 2361 Oficinas 1001 – 1002, CP 11300 – Montevideo. Tel: 2710 3710 - www.sanofi.com.uy
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