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Doenca de Fabry (DF) é uma desordem lisossémica de depdsito ligada ao X. A deficiéncia da enzima a-galactosidase causa o
acumulo do lipidio celular globotriaosilceramida (Gb3) em varios tecidos e fluidos corporais. A progressdo deste depdsito leva a
doengas vasculares secundarias, envolvendo rins, coragdo e sistema nervoso central. O tratamento atual para a DF é a terapia
de reposicdo enzimatica (TRE), que impede a deposicdo do substrato nos rins e coragdo, revertendo em parte o
comprometimento vascular. O objetivo é descrever os principais achados clinicos e laboratoriais dos pacientes com DF
acompanhados no ambulatério de doengas lisossomais do HCPA, no periodo de 2002 a 2010. Dos 24 pacientes, 9 (37,5%) sdo
do sexo masculino e 15 (62,5%) do sexo feminino. A média de idade do inicio dos sintomas é 18,9 anos, enquanto, a média de
idade ao diagnodstico é 30 anos. Oito (33,3%) pacientes ndo realizam TRE, dos 16 (66,6%) pacientes que fazem TRE, 21,7%
utilizam a enzima B-galactosidase e 43,37% a a-galactosidase. Em 87,5% dos pacientes foi encontrada alteracdo da fungao renal
e 79,1% apresentaram alguma alteragdo cardioldgica. 12,5% dos pacientes apresentaram acidente vascular cerebral e 2
(13,33%) apresentaram priapismo. Foram encontrados angioqueratomas em 66% dos pacientes e 54% referiram
acroparestesia. 25% dos pacientes relataram sintomas depressivos. Em 91,6% dos casos, a histdria familiar é positiva. Estes
dados corroboram com os da literatura quanto a demora do diagndstico e os principais sinais e sintomas. A DF é uma doenca de
deposito lisossomal, progressiva, sendo importante o reconhecimento precoce dos sinais e sintomas. Enfatizamos a importancia
do acompanhamento com o médico geneticista e equipe multidisciplinar para manejo satisfatorio dos pacientes com DF.





