
¿Puede ser 
ENFERMEDAD DE FABRY?

Grupo de signos 

y síntomas que 

podrían ayudar 

a distinguir la 

Enfermedad 

de Fabry -un 

desorden 

progresivo, y 

potencialmente 

mortal- de otras 

condiciones más 

frecuentes.

PREGUNTAS PARA HACERLE A SU PACIENTE

1. ¿Tiene cosquilleo crónico o dolor quemante en sus 
manos o pies?

2. ¿Ha experimentado episodios de extremo dolor 
de causa desconocida en sus manos y/o pies, 
posiblemente acompañado por fiebre? 

3. ¿Tiene problemas para transpirar o ejercitarse?

4. ¿Tiene intolerancia al frío o al calor?

5. ¿Tiene trastornos gastrointestinales frecuentes 
después de comer, como dolor, hinchazón, 
náuseas o diarrea?

6. ¿Tiene manchas pequeñas rojizas en su piel, 
especialmente en la zona del “traje de baño”?

7. ¿Tiene antecedentes familiares de enfermedad 
cardíaca temprana o valvular, falla renal, o ACV?
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SIGNOS Y SÍNTOMAS 
PROGRESIVOS

La enfermedad de Fabry clásica 
(tipo 1) es progresiva y afecta 
múltiples órganos. Este cuadro 
indica los signos y síntomas 
que pueden aparecer en las 
distintas etapas de la vida.1 En 
los hombres su inicio se da a 
edades más tempranas que las 
mujeres. 3,4

SÍNTOMAS Infancia Adolescencia Adultez

Pérdida auditiva y tinitus ● ● ●

Episodios de crisis de dolor ● ● ●

Dolor neuropático ● ● ●

Hipohidrosis/anhidrosis ● ● ●

Opacidad corneal y lenticular ● ● ●

Fiebre recurrente ● ● ●

Intolerancia al calor y al frío ● ● ●

Manifestaciones psicosociales ● ● ●

Afección gastrointestinal ● ● ●

Proteinuria ● ●

Angioqueratomas ● ●

Fatiga ● ●

Insuficiencia renal ●

Complicaciones neurológicas ●

Enfermedad cerebrovascular ●

Disfunción cardíaca ●



DIAGNÓSTICO EN HOMBRES:

• El ensayo enzimático de alfa galactosidasa es suficiente para el diagnóstico.
• Típicamente los hombres tienen 1% de los niveles de alfa galactosidasa normales en 

plasma y en leucocitos.2

• Para conocer la mutación realizar estudio molecular.

DIAGNÓSTICO EN MUJERES:

• El ensayo enzimático solo, en general, es insuficiente para el diagnóstico.
• En caso de que el dosaje enzimático presente niveles debajo del valor de referencia y/o 

el dosaje de Lyso-GL-3 se encuentre por encima de sus valores de referencia, se deberá 
confirmar el diagnóstico con estudio molecular.

• También es necesario realizar el dosaje de Lyso-GL-3
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CÓMO SE HEREDA LA ENFERMEDAD DE FABRY

La enfermedad de Fabry es un enfermedad genética ligado al cromosoma X. Los hombres 
portadores del gen defectuoso se lo transmiten a todas sus hijas pero a ninguno de sus hijos. Las 
mujeres portadoras del gen defectuoso tienen una chance del 50% de transmitírselo a cada uno 
de sus descendientes.

Debido a que las mujeres poseen dos cromosomas X en cada célula somática, la presentación 
de los síntomas de la enfermedad de Fabry es más variable en hombres. Sin embargo, pueden 
desarrollar complicaciones potencialmente letales (inactivación aleatoria del cromosoma X).


