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INTRODUCAO

A doenca de Fabry (DF), € uma doencga
rara do grupo das esfingolipidoses,
ligado ao
com manifestacbes

tem padrdo de heranca
cromossomo X,
clinicas progressivas e degenerativas
decorrentes da deficiéncia da enzima
lisossdmica alfa-galactosidase &cida, que
leva ao acumulo do glicoesfingolipideo
globotriaosilceramida (GL-3) no endotélio
vascular comprometendo principalmente
o0 sistema nervoso autdbnomo, coracgao,
rins e corneas, sendo a insuficiéncia renal
e arritmias cardiacas causas de morte
frequentes. Portanto, € importante que
profissionais da éarea da salde sejam
capazes de reconhecer a DF para que o
tratamento seja iniciado precocemente. O
projeto Rede nAcional de doencas raRAS
(RARAS) é um estudo multicéntrico que
tem como principal objetivo a realizagao de
um inquérito de representatividade nacional
acerca da epidemiologia, quadro clinico,
recursos diagnosticos e terapéuticos e
custos relativos a individuos com doencas
raras de origem genética e ndo genética no
Brasil.
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OBJETIVOS

Descrever os sinais e sintomas apresentados por uma amostra de pacientes com DF que

estdo participando do RARAS.

METODOLOGIA

Estudo descritivo e exploratério dos pacientes com diagnostico de DF. A Rede RARAS tem
aprovacéo ética sob o no CAAE 33970820.0.1001.5327 e financiamento pelo edital CNPq/
MS/SCTIE/DECIT N° 25/2019.

RESULTADOS E DISCUSSAO

Dez pacientes com DF (6M/4F), com média de idade de 42 anos (18 a 67) e com tempo
médio de acompanhamento no servigo de 9,6 anos foram incluidos. A média de idade do
aparecimento dos primeiros sintomas foi de 17,8 anos (5- 55 anos), do diagnéstico 33 (8-51
anos), do inicio do tratamento foi de 36 (14-56 anos),mostrando que ha um atraso médio de
15 anos entre o inicio dos sintomas e o diagnéstico definitivo de uma doencga que é tratavel.
Os principais sintomas iniciais mais recorrentes foram alteracéo de sensibilidade (70%),
alteracbes cardiacas (60%), fadiga (50%), dor (50%), alteracdo na transpiracdo (40%),
comprometimento renal (40%), comorbidades relacionadas com a doenca (40%), cérnea
verticilata (30%) e intolerancia as temperaturas (30%).

CONCLUSAO

ADFtemtratamento especifico determinado pelo Protocolo Clinico de Diretrizes Terapéuticas
do SUS, e os médicos principalmente das areas da pediatria, nefrologia, ortopedia, clinico
médica, oftalmologia e neurologia devem estar atentos aos sinais sugestivos de DF, porque
costumam ser as primeiras especialidades para as quais o paciente € encaminhado
para investigagdo. E importante instituir o tratamento precoce com terapia de reposicdo
enzimatica, que é oferecida pelo SUS, para melhora clinica e evitar sequelas permanentes,
levando a um melhor desfecho clinico para o paciente.
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