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Introducéo: A doenca de Fabry € um erro inato do metabolismo, causado por
uma mutacdo em um gene ligado ao cromossomo X. A doenca de Fabry
inviabiliza a sintese da enzima alfa-galactosidase A, impossibilitando a
degradacao do globotriaosilceramida, e dessa forma, causa o acumulo desse
substrato em lisossomos de diferentes tipos celulares. Esse acumulo, acarreta
no endotélio vascular e tecidos viscerais, sendo a pele, o coracdo, 0s rins e 0
sistema nervoso central os mais afetados.'? Objetivo: Desenvolver uma
revisdo bibliografica sobre a doenca de Fabry. Método: O presente trabalho foi
realizado através de um estudo descritivo ndo experimental do tipo de revisédo
de literatura. Para a pesquisa foram utilizados os principais bancos de
peridédicos disponiveis online, como: Pubmed, Scielo e site do Conselho
Regional de Biomedicina onde constam artigos e publicagbes atualizadas.
Foram selecionados cinco trabalhos na lingua portuguesa do periodo de 2011
a 2024. Como estratégia de busca, foram utilizadas as seguintes palavras-
chave: Doenca de Fabry, gene GLA, GB3. Resultados e Discussao: A
doenca, caracteriza-se por presenca de acroparestesias, angioqueratomas
cutaneos, hipoidrose, opacidade da cérnea, insuficiéncia renal e
comprometimento dos sistemas cardiovasculares, nervoso central e
gastrointestinal.> O mecanismo exato que relaciona as alteracdes bioguimicas
e celulares com a DF ainda néo esta totalmente estabelecido, mas existe uma
associacdo entre o acumulo lisossémico de GB3 e 0s niveis de estresse

oxidativo, com um desequilibrio energético-metabdlico, disfuncéo e com o
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comprometimento da degradacdo lisossOmica de outros substratos. Os
lisossomos tém a funcdo de degradar macromoléculas e manter a homeostase
celular, e sdo mediadores de uma grande variedade de processos fisiologicos,
incluindo apresentacdo de antigenos, autofagia, endocitose, exocitose,
fagocitose, transducéo de sinais e neurotransmissdo. O processo de autofagia
ocorre quando autofagossomos fundem-se com lisossomos para que
hidrolases lisossomais degradam proteinas e organelas danificadas garantindo
a sobrevivéncia celular.?® Ha também evidéncias que indicam que a
inflamacgé&o atue como um componente chave na fisiopatologia da DF. Um
estudo realizado por estudantes e publicado na Revista Eletronica Acervo
Médico, constatou disturbios da funcdo leucocitaria e nimeros anormais de
células do sistema imune, aumento de linfécitos, e diminuicdo de mondcitos e
células dendriticas, em pacientes com DF, além do aumento de GB3 em
linfécitos totais e do tipo B nos pacientes. A prevaléncia estimada de DF varia
de 1:8.454 a 1:117.000 no sexo masculino, e tem sido descrita em varios
grupos étnicos, sem predilecdo identificada até o momento. A DF pode ser
suspeitada na presenca da histéria familiar e/ou da evidéncia das
manifestacdes tipicas. Nos homens, a determinacdo da atividade AGAL em
leucdcitos do sangue ou de manchas de sangue secas € o método de escolha
para confirmacdo de um diagnéstico. Nas mulheres, o teste de genética
molecular demonstrando uma mutagdo causadora da doenga no gene GLA é
necessario para confirmar o diagndstico, uma vez que as mulheres com DF
geralmente apresentam atividades AGAL dentro da faixa de referéncia. >3
Conclusao: A doenca de Fabry consiste num distarbio de armazenamento
lisossomal ligado ao cromossomo X, causado por mutacdes no gene GLA e
leva uma gama de manifestacBes clinicas. O diagndstico precoce e o
tratamento adequado séo fundamentais para gerenciar os sintomas e melhorar
a qualidade de vida dos pacientes. A Terapia atual é feita com a TRE
(agalsidase alfa e agalsidase beta) e o acompanhante Migalastat, um
chaperona farmacologico oral. Nesse contexto, em decorréncia da heranca
ligada ao X, a historia familiar € importante e o aconselhamento genético é

recomendado a todas as familias que possuem membros portadores de DF. ™
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Palavras-chave: Doenca de Fabry, genética, diagnostico, causas.
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