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DATOS CLÍNICOS

• Varón de 58 años con angioqueratomas 

en párpado superior, proteinuria en 

rango de síndrome nefrótico, 

insuficiencia renal crónica. 

Miocardiopatía.

Caso Consulta procedente del servicio de Anatomía Patológica del  Hospital Santa 

María Madre, Diputación Provincial de Orense (1992).
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Diagnóstico:

Enfermedad de Fabry



Diagnóstico diferencial ultraestructural

Esquema Dr. Félix Contreras

Niemann-Pick

Gaucher

Tay-Sachs





“KEY POINTS” PARA EL DIAGNÓSTICO

11. La microscopía electrónica es importante para el

diagnóstico de las enfermedades de depósito.

2. Cuando se diagnostique una enfermedad de Fabry

debe de valorarse la cronicidad de la lesión.

3. Es especialmente importante la valoración de los

“semifinos” para la localización y semicuantificación de los

depósitos.

4. Existe un anticuerpo, el anti-Gb3 o CD77, que permite

el diagnóstico de la enfermedad de Fabry en cortes de

parafina



Enfermedad de Fabry
(Fenotipo Clásico)

- Acidente cerebro-vascular 

isquémico precoz

- Hipertrofia ventricular 

izquierda

- Hipo-hidrosis

- Insuficiencia renal 

progressiva

- Angioqueratomas

- Acroparestesias

- Acroparestesias

La acumulación 

multisistémica de GSL 

neutros, principalemte 

Globotriaosilceramida 

(Gb3), es la base 

patogénica de los 

síntomas clínicos en 

varones homozigotos y 

hembras heterozigotas



Enfermedad de Fabry
(Formas clínicas)

0

Enfermedad renal

Enfermedad del SNS

Enfermedad cardíaca

[Edad] 40+

No diagnosticada

diagnosticada - no grave

diagnosticada - grave

Acroparestesias



Enfermedad de Fabry
(Alteración metabólica)

• Mutación en el gen de la α-galactosidasa A (GLA) 

localizado en q22.1 del cromosoma X. 

• Herencia ligada al cromosoma X.

• Frecuencia estimada en 1:117.000 nacidos vivos.

• Causa el mal funcionamiento de la hidrolasa 

lisosomal α-galactosidasa  A (alfa-gal o GLA), 

responsable del catabolismo de los 

glicoesfingolípidos (GSL) neutros.

• Terapéutica de reposición enzimática con α-Gal A 

recombinante humana (rhαgalA) desde 2001.

GLA



Portada de la revista MCB en Julio de 2007

Mecanismos moleculares en 

oncogénesis, nuevos marcadores 

tumorales y validación de dianas 

terapéuticas

Estudio y desarrollo de 

ratones modificados 

genéticamente como modelos 

de valoración preclínica

MODELO ANIMAL DE LA ENFERMEDAD



Dra. Carmen Valbuena



Archibald Edward Garrod 1957 – 1936

ERRORES CONGÉNITOS DEL METABOLISMO


