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DOENGA DE FABRY EM PACIENTE SUBMETIDO A HEMODIALISE: DADOS PRELIMINARES DE UM
SCREENING

DAIANA BENCK PORSCH;MaRCIA POLESE; VAGNER MILANI; CRISTIANE MATTOS; LIANA ROSSATO;
ROBERTO GIUGLIANI; LAURA JARDIM; MAIRA BURIN; MARILYN TSAO; CRISTINA NETTO; ELVINO
BARROS; ANE NUNES

Introducéo: A doenca de Fabry é um disturbio de deposito enzimatico hereditario com padrdo de heranga
recessivo ligado ao X. A forma classica da doencga apresenta sintomas bem definidos, tais como: acroparestasia,
angioqueratomas, hipohidrose, opacidade de cérnea e insuficiéncia renal. Ha variantes da doenga onde apenas
um grupo de sintomas € expresso. As variantes que ja foram descritas sdo a renal e a cardiaca. A doenca é
causada pela perda ou redugcdo da atividade enzimatica da alfa-galactosidade-A (alfa-Gal-A). Obijetivos:
Descrever a prevaléncia da doenga de Fabry entre os pacientes submetidos a hemodialise no Rio Grande do
Sul. Métodos: A atividade da enzimatica da alfa-Gal-A foi avaliada em amostras coletadas em papel filtro.
Pacientes que apresentaram valores limitrofes foram reavaliados em plasma. Resultados: Foram amostrados até
o momento 1007 pacientes. Desses 569 sdo homens (56,5%) e 438 sdo mulheres (43,5%). Dentre os homens
foram diagnosticados trés pacientes (0,53%). Até o momento ndo foram identificadas mulheres portadoras da
doenca na amostra. Discuss&o: Nosso estudo esta na fase inicial. Dados da literatura relatam que entre 0,2-1,2%
dos homens submetidos a hemodialise apresentam diagnostico positivo para doenga de Fabry. Justamente pelo
padrao de heranca que apresenta, é pertinente esperar que a prevaléncia da doenga seja maior entre os
homens. Porém a variabilidade fenotipica entre as mulheres justifica a inclusdo desse grupo de pacientes nesse
estudo. Outro fator importante é o carater descritivo desse estudo, uma vez que ndo existem dados
populacionais indicados para mulheres em tratamento dialitico. Conclusdes: A dinamica populacional da doenca
de Fabry é desconhecida no nosso meio. Até o momento a prevaléncia de 0,53% observada nos homens
submetidos a hemodialise no Rio Grande do Sul esta de acordo com dados descritos em outras populagoes.
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