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A doenca de Fabry (DF) é uma doenca lisossomica de deposito com heranca ligada ao
cromossomo X. A DF é causada pela deficiéncia de uma enzima lisossémica denominada
alfa-galactosidase A (GLA). A auséncia de atividade da GLA gera um acumulo progressivo
de glicoesfingolipideos, predominantemente globotriaosilceramida (Gb3 ou GL-3), em Vérios
tecidos, principalmente células endoteliais, no rim, coracdo e células nervosas, gerando uma
série de sintomas como acroparestesia, angioqueratomas, acidentes vasculares cerebrais,
problemas de visdo e desenvolvimento de fibrose tecidual irreversivel nos rins e coracao.
Devido ao padrdo de heranca apresentado pela DF, os homens geralmente desenvolvem as
manifestacdes classicas da doenca, enquanto as mulheres possuem um fenétipo mais variavel,
podendo apresentar desde os sintomas classicos da doenca até um quadro quase
assintomatico. Assim, homens com baixa atividade da GLA mais comumente desenvolvem
insuficiéncia renal. Estudos de triagem em pacientes do sexo masculino em hemodialise
sugerem que até 1,2% dos pacientes tém atividade da GLA baixa. Em um estudo de triagem
utilizando amostras de sangue impregnado em papel filtro (SPF) de 1.647 pacientes do sexo
masculino em hemodialise, 111 pacientes apresentaram baixa atividade da enzima em ensaio
utilizando SPF. Testes de confirmacdo utilizando plasma e leucocitos mostraram atividade
normal em todos os casos. Considerando os resultados falsos positivos em SPF, este estudo
teve como objetivo comparar a atividade da GLA em SPF, plasma e leucécitos de homens
saudaveis e pacientes de hemodialise masculinos. Para obtencao das amostras de SPF, plasma
e leucdcitos, foram utilizados 9mL de sangue heparinizado de cada individuo. Para
impregnacdo em SPF foram pingadas duas gotas de sangue em cada circulo do cartdo de
papel filtro Whatman 903®. O restante do sangue foi centrifugado para obtencédo de plasma e
posteriormente os leucécitos foram separados. As amostras dos individuos saudaveis foram
coletadas de doadores do banco de sangue do Hospital de Clinicas de Porto Alegre, enquanto
as amostras dos pacientes em hemodialise foram enviadas para o Laboratorio 25 do
Departamento de Bioquimica da Universidade Federal do Rio Grande do Sul pelos
funcionarios das proprias Clinicas, utilizando uma empresa especializada em transporte de
amostras bioldgicas. A atividade da GLA foi determinada por meio de ensaios fluorimétricos
nos diferentes tipos de amostra utilizando o substrato artificial 4-Metilumbeliferil-a-D-
galactosideo. Em ensaios utilizando SPF, a atividade da GLA em individuos saudaveis (n =
16) foi significativamente diferente do que em pacientes em hemodialise (n = 111) (3,75 %
0,2899 e 1,92 + 0.1268 nmol/h/mL, respectivamente, p <0,0001). Em leucdcitos, também foi
observada diferenca significativa entre as atividades da GLA de individuos saudaveis e
pacientes em hemodidlise (homens saudaveis: 51,36 + 4.367 nmol/h/mg, pacientes em
hemodialise: 29,27 + 1.721 nmol/h/mL, p <0,0001). No plasma nédo foi observada diferenca
significativa entre a atividade da GLA em homens saudaveis (9,869 + 0.9309nmol/h/mL) e
pacientes em hemodialise (8,032 + 0.5427nmol/h/mL) (p> 0,05). Nossos resultados
confirmam a necessidade de estabelecer valores de referéncia especificos com base nas
diferencas de atividade da GLA entre homens saudaveis e pacientes em hemodialise.



