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RESUMEN

Introduccién: la enfermedad de Fabry es un trastorno genético lisosomal caracterizado
por la acumulacion de glucoesfingolipidos debido a la deficiencia de la enzima alfa-
galactosidasa A, principalmente en érganos como rifiones, corazén y sistema nervioso.
ofreciendo una perspectiva valiosa en una patologia poco frecuente, subrayando la

relevancia de diagnosticos precisos y tempranos.

Manifestaciones clinicas: este articulo presenta el caso de una mujer de 24 afios con
edema en extremidades inferiores, proteinuria elevada y deterioro de la funcion renal,
sintomas tipicos de nefropatia por Fabry. El diagnéstico definitivo se realizd mediante
biopsia renal y microscopia electrénica, que revelaron inclusiones lisosomales y cuerpos
cebroides tipicos de la enfermedad de Fabry. Inicialmente, se prescribié un tratamiento
con prednisona y losartan, logrando una reduccion en los niveles de proteinuria y
normalizacion de la creatinina, lo que reflej6 una respuesta positiva al tratamiento de

soporte renal.

Conclusiones: se destaca la importancia de una evaluacion clinica integral acompafada
de la histopatologia, especialmente mediante microscopia electronica, para detectar
signos caracteristicos de acumulacion lisosomal y dafio renal progresivo, Esto en
combinacion con pruebas enzimaticas, genéticas y biopsias renales permite un
diagnostico mas preciso y temprano, esencial para anticipar la progresion hacia

insuficiencia renal cronica.

Palabras clave: Falla renal, Glucoesfingolipidos, Enfermedad de Fabry, Sustitucion

enzimatica.



ABSTRACT

Introduction: Fabry disease is a lysosomal genetic disorder characterized by the
accumulation of globotriaosylceramide (GL-3) due to a deficiency of the enzyme alpha-
galactosidase A, primarily in organs such as the kidneys, heart, and nervous system. It offers
a valuable perspective on a rare pathology and underscores the relevance of accurate and

early diagnoses.

Clinical Manifestations: This article presents the case of a 24-year-old woman with lower
extremity edema, elevated proteinuria, and impaired renal function, typical symptoms of
Fabry nephropathy. A definitive diagnosis was established through renal biopsy and
electron microscopy, which revealed lysosomal inclusions and characteristic zebra bodies
of Fabry disease. Initially, treatment with prednisone and losartan was prescribed,
achieving a reduction in proteinuria levels and normalization of creatinine, reflecting a

positive response to supportive renal treatment.

Conclusions: The importance of a comprehensive clinical evaluation, supported by
histopathology analysis—especially electron microscopy—is highlighted for detecting
characteristic signs of lysosomal accumulation and progressive renal damage. When
combined with enzymatic tests, genetic testing, and renal biopsies, this approach enables
a more accurate and earlier diagnosis, which is essential to anticipate progression toward

chronic kidney disease.

Keywords: Kidney Failure, Globotriaosylceramide, Fabry Disease, Enzyme Replacement

Therapy
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INTRODUCCION

La enfermedad de Fabry (EF) es un trastorno lisosomal hereditario ligado al cromosoma
X, causado por mutaciones del gen GLA que provoca una deficiencia de la enzima alfa-
galactosidasa A (aGAL A), responsable del catabolismo de glucoesfingolipidos (1). Esta
deficiencia a su vez conduce a la acumulacion de glucoesfingolipidos, particularmente de
globotriaosilceramida (Gb3), en diversos drganos, como los vasos sanguineos, corazon,
rifiones y sistema nervioso, lo que provoca dafo tisular progresivo, isquemia y muerte

celular (2).

La forma clasica de la enfermedad de Fabry presenta una incidencia a nivel mundial entre
1:50,000 y 1:117,00 (3) Afectando tanto a hombres como a mujeres con una prevalencia
levemente mayor en hombres, dado su patrén hereditario por lo cual se estima 1 de cada
40.000 hombres y 1 de cada 20.000 mujeres (4). En cuanto a la epidemiologia en Ecuador,
no se dispone de datos especificos en la literatura medica revisada. Sin embargo, dado que
la enfermedad de Fabry es panétnica y no tiene predileccion racial o étnica, se tiene en
consideracion los resultados obtenidos en relacion a América Latina donde se han
identificado 333 casos de un total de 3.752 reportados en el Registro Fabry, lo que subraya

la importancia de reconocer esta patologia en nuestra region (5).

Asimismo, la EF se clasifica en dos formas principales: la tipica, caracterizada por la
ausencia casi completa de la actividad enzimatica de la aGAL A, cuyos sintomas suelen
aparecer en la infancia o adolescencia, especialmente en varones mientras que, por otro
lado, la forma atipica o de inicio tardio, donde la actividad de la enzima es parcial y las
manifestaciones clinicas suelen ser mas leves o especificas, como el compromiso cardiaco

o renal de inicio tardio (6,7).

En relacién a los factores de riesgo se debe mencionar la mutacion en el gen GLA con
una herencia recesiva ligada al cromosoma X por lo cual se presenta una mayor severidad
en el sexo masculino (4), asimismo se considera la edad como factor de riesgo y a los
factores clinicos y enfermedades concomitantes como funcién renal disminuida,
hipertension, hipertrofia ventricular izquierda y patologias que aumenten el riesgo

cardiovascular como eventos cardiacos previos (8-10).
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La Enfermedad de Fabry se caracteriza por una diversidad de manifestaciones clinicas
multisistémicas, entre las cuales se destacan las acroparestesias, lesiones cutaneas
vasculares  principalmente con angiokeratomas, hiperhidrosis o anhidrosis,
complicaciones corneales como la cdérnea ventilicia, asi como un compromiso renal

progresivo iniciado con proteinuria que lleva incluso a insuficiencia renal terminal (6,11)

Dentro de esto es importante considerar que el dafio renal es una de las principales causas
de morbimortalidad, con mas del 50% de los pacientes desarrollando enfermedad renal
cronica debido a la acumulacion de GL-3 en el epitelio renal, lo que se manifiesta con
proteinuria, dafio glomerular y falla renal en etapas avanzadas (12). Ademas, las
manifestaciones cardiovasculares y cerebrovasculares, como hipertrofia ventricular
izquierda, arritmias y accidentes cerebrovasculares, son comunes en etapas avanzadas de
la enfermedad (13).

El diagnostico de la EF sigue siendo un reto considerable debido a la inespecificidad de
los sintomas iniciales y la variabilidad de las manifestaciones clinicas por lo cual este se
basa en la identificacion de la deficiencia de la enzima alfa-galactosidasa A y la deteccién
de las variantes patogenicas del gen GLA (3,14). La importancia de un diagnostico precoz
radica en la posibilidad de iniciar tratamientos especificos, como la terapia de reemplazo
enzimatico (TRE), que ha demostrado mejorar la calidad de vida y reducir la progresion
de la enfermedad (14).

A partir de lo anterior, la relevancia de este estudio radica en su potencial para contribuir
a la practica médica general y especializada. En el &mbito de la nefrologia y patologia,
con un diagnostico temprano basado en la histopatologia, permitiendo asi a su vez la
incorporacion de terapias mas efectivas y por ende minimizando las complicaciones que
pueden llegar a presentar los pacientes que padecen esta enfermedad, por lo cual el
objetivo de este reporte de caso es presentar un analisis detallado de esta enfermedad,
centrandose en su diagndstico, con el fin de contribuir a la comprension y tratamiento de

esta patologia.
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OBJETIVOS

Objetivo general

Presentar un informe de caso sobre la enfermedad de Fabry con compromiso renal, en el
que se analice su diagnostico basado en las caracteristicas histologicas para contribuir a

la comprension de esta patologia.
Objetivos especificos

1. Describir las manifestaciones clinicas y los hallazgos histopatolégicos observados

en la paciente con enfermedad de Fabry y compromiso renal.

2. Analizar la correlacion entre las caracteristicas histologicas renales y la progresion

de la enfermedad de Fabry

3. Evaluar la utilidad de las pruebas diagnosticas complementarias para el

diagndstico precoz de la enfermedad.
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REPORTE DEL CASO
Informacion del paciente

Paciente de sexo femenino de 24 afios de edad, estudiante, de nacionalidad extranjera que
es residente en la ciudad de Cuenca desde hace 5 afios. El inicio de los sintomas ocurrio
cinco afios previo a la primera consulta en la forma de dolor intenso en manos y pies,
acompafiado de fatiga episddica. Se sumo posteriormente al cuadro la aparicion de
maculas eritematosas en abdomen, espalda y muslos, ademas de dolor abdominal, diarrea

y nauseas recurrentes, especialmente después de las comidas.

Tres meses antes de la consulta empez6 a notar aumento de peso no asociado a un
aumento de ingesta cal6rica, disminucién de la frecuencia de micciones y la presencia de

orina espumosa.

No refiere antecedentes patoldgicos personales. Dentro de los antecedentes familiares:
madre hipertensa, Madre y hermano con historia de falla renal de etiologia no
especificada.

Hallazgos clinicos

Al examen fisico, la paciente presentaba edema generalizado, predominando en las
extremidades inferiores, con edema blando, depresible y bilateral que se extendia hasta la
region pretibial. Se observd edema palpebral bilateral y leve ascitis, sin signos de

irritacion peritoneal.

La auscultacion pulmonar mostré disminucion de los ruidos respiratorios en las bases. La

piel se encontraba seca, con presencia de lesiones eritematosas y en tronco.
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Linea del tiempo

Dolor abdominal, diarrea y nauseas recuirentes, especiaimente después de kas comidas.

Reduccion de proteinuria

Normakizacién de funcion renal

Aparicion de maculas eritemalosas en abdomen, espakia y muslos
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Evaluacién diagndstica

Los estudios de laboratorio de la paciente mostraron una proteinuria de 4 g/24 horas. La
albuminemia estaba disminuida, con un valor de 2.0 g/dL, y se observo hiperlipidemia
con niveles de colesterol total de 280 mg/dL vy triglicéridos de 350 mg/dL. Ademas,
presentd hipoalbuminemia severa y un aumento de la relacion proteina/creatinina en
orina. Los electrolitos y la funcion renal fueron normales de incio, con una creatinina
sérica de 0.9 mg/dL que se elevd posteriormente hasta 2,5 mg/dl y una urea de 25 mg/dL.
No se evidenciaron signos de infeccion activa, y el hemograma fue normal, sin

alteraciones en el conteo de leucocitos ni anemia significativa.

En los estudios histologicos se podia observar incremento de la matriz mesangial, sin
cambios proliferativos. Las membranas basales glomerulares mostraron plegamiento
segmentario, con datos acentuados de hipoperfusion cronica con retraccion de las asas
capilares y fibrosis concéntrica de la capsula de Bowman. Lo podocitos fueron
prominentes y tenian vacuolizacion citoplasmética fina que les confiere un aspecto
“espumoso” (Figura 1). El intersticio mostro fibrosis con atrofia tubular asociada que
afecto aproximadamente al 30% de la superficie cortical. Se efectud estudio de
microscopia electronica en el tejido del bloque de parafina y se encontraron los siguientes
datos Las células epiteliales viscerales tienen edema citoplasmatico con tumefaccion de
algunos organelos; se puede observar borramiento (obliteracion) de procesos podociticos
en mas del 50% de los campos. Hay figuras de mielina con aspecto de cuerpos “cebroides”
caracteristicos de la enfermedad de Fabry-Anderson (Figura 2 y 3), tanto en el citoplasma
de los podocitos como en las células endoteliales glomerulares e incluso en las células

epiteliales parietales.
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Figura 1. Metenamina de Jones, 40x. Glomérulo que muestra extensos cuerpos de
inclusién de glicolipidos en podocitos.
Fuente: Historia clinica del paciente.

. o MY e .
Figura 2. Microscopia electrénica 3000x. La microscopia electrénica que demuestra la
acumulacion de material de almacenamiento dentro de los lisosomas secundarios de

podocitos y células epiteliales parietales glomerulares. Hay un borramiento focal de los
procesos podocitarios
Fuente: Historia clinica del paciente
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Figura 3. Microscopia electronica 600x. Presencia de depositos lisosomales en células
endoteliales.
Fuente: Historia clinica del paciente

Intervencion terapéutica

La intervencién terapéutica se inicié la administracién de prednisona a una dosis de 1
mg/kg/dia en una sola toma diaria, mantenida durante 6 semanas para reducir la
inflamacion y mejorar la funcién renal. Adicionalmente, se empled losartan como
bloqueador del receptor de angiotensina (BRA), comenzando con una dosis de 50 mg/dia
en toma Unica. En ausencia de mejoria clinica o de la funcién renal, la dosis de losartan
se increment6 a 100 mg/dia. Este enfoque busca minimizar la progresion del dafio renal

y mejorar la calidad de vida del paciente.

Posterior al tratamiento, se observd una disminucién en los niveles de proteinuria y la
creatinina regresdé a valores normales, indicando una respuesta favorable inicial al
manejo. Sin embargo, la paciente decidié no continuar con el tratamiento y se trasladod
fuera del pais, lo que imposibilitd el seguimiento y la administracion del esquema

terapéutico a largo plazo.
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DISCUSION

Las manifestaciones clinicas de la enfermedad de Fabry en su forma clasica suelen
aparecer entre los 4 y 16 afios de edad, con sintomas iniciales como proteinuria leve y
sedimento urinario que contiene globotriaosilceramida (Gb3). Este cuadro puede
progresar en algunos casos a enfermedad renal terminal durante la adolescencia tardia. En
el caso reportado, la paciente de 24 afios presentd proteinuria significativa y disfuncion
renal progresiva, con aumento de los niveles de creatinina, edema generalizado y lesiones
renales caracteristicas observadas en la biopsia. Esto es consistente con la progresion renal
descrita en la literatura, aunque con un inicio mas tardio en esta paciente, que podria reflejar

una variacion intermedia de la enfermedad en mujeres (15).

Un estudio que incluyo a 35 nifios y adolescentes de 25 familias europeas reveld que todos
los varones y la mayoria de las mujeres presentaron signos y sintomas de Fabry antes de
la edad adulta (15). Entre ellos, seis nifios mayores de 14 afios mostraron afectacion renal
con proteinuria, lo cual coincide con la progresion observada en la paciente del caso.
Ademas, de 20 mujeres de 13 familias europeas, el 55% present6é una Tasa de filtrado
glomerular (TFG) reducida, y una paciente desarrollo glomerulonefritis extracapilar
activa. En el caso reportado, aunque no se observd glomerulonefritis extracapilar, la
paciente mostro alteraciones glomerulares como fibrosis intersticial y vacuolizacién
podocitaria, lo cual es congruente con el dafio progresivo que caracteriza la enfermedad
en su forma avanzada, y subraya la importancia de un seguimiento constante de la funcion

renal en estos pacientes (16).

Estudios transversales y de cohortes han documentado que las manifestaciones renales,
como proteinuria y disminucion de la TFG, se presentan a una edad temprana en una
proporcion significativa de pacientes, progresando a insuficiencia renal terminal (IRT) en
algunos casos (17). En el caso reportado, la paciente experiment6 un curso de disfuncion
renal progresiva, reflejado en el aumento de los niveles de creatinina y la presencia de
cuerpos cebroides en las células endoteliales y podocitos. Estos hallazgos son indicativos
de una acumulacion de Gb3 en células renales y, aunque la paciente inicié sintomas en
una edad mas tardia, la progresion de la disfuncion renal es similar a la observada en
estudios longitudinales de la enfermedad de Fabry, como en cohortes del Reino Unido y
EE. UU., donde se ha documentado que el 30,8% de los varones adultos hemicigotos

desarrollaron IRT y requirieron tratamiento renal sustitutivo alrededor de los 36,7 afios.
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La progresion de la disfuncidn renal en esta paciente, aunque mas lenta, apoya el perfil
de enfermedad renal cronica progresiva que caracteriza a Fabry (18).

La acumulacién de GL3 en diversos tipos celulares del rifion, como podocitos, células
endoteliales y epiteliales, es un aspecto central en la patogénesis renal de Fabry. Este
proceso incrementa conforme avanza la enfermedad, y en sus etapas iniciales las
manifestaciones glomerulares son similares a las de la nefropatia diabética, con
hiperfiltracion, albuminuria y proteinuria. En el caso reportado, la biopsia renal mostro
cuerpos de inclusion cebroides en el citoplasma de podocitos y células endoteliales, asi
como borramiento de procesos podocitarios en méas del 50% de los campos analizados,
datos que son consistentes con la afectacion renal descrita en la literatura. Esto resalta la
importancia de la microscopia electrénica para la identificacion de estos cambios en
pacientes con Fabry, ya que permiten distinguir las lesiones renales especificas asociadas

a la acumulacion de lipidos en comparacion con otras nefropatias (19).

Los resultados diagnosticos en la enfermedad de Fabry demuestran una variabilidad
significativa en la precision de los diferentes métodos utilizados para confirmar la
patologia. En este caso clinico, se utilizo la actividad enzimatica de a-Gal A en muestras
de gotas de sangre seca como parte del proceso diagnéstico inicial, coincidiendo con la
literatura en cuanto a su utilidad. Para este caso especifico, los niveles de actividad
enzimatica presentaron una sensibilidad alta, aunque fue necesaria la complementacion
con otros métodos debido a la heterocigosidad de la paciente. Esto concuerda con lo antes
mencionado puesto que la sensibilidad en mujeres puede verse afectada debido a la
inactivacion aleatoria del cromosoma X, lo cual hace necesario un umbral de corte

superior para mejorar la especificidad del diagndstico en mujeres (20).

Los estudios mencionan que el estdndar de oro para el diagndstico es la secuenciacion del
gen GLA cuyo papel es esencial para confirmar el diagnostico, especialmente en mujeres
y en casos donde los resultados enzimaticos son normales o inconclusos. Siendo asi que

la secuenciacion puede identificar variantes patogénicas o de significado incierto (20,21).

De igual forma, la biopsia renal es frecuentemente implementada en individuos con
insuficiencia renal de etiologia desconocida. Las manifestaciones histopatoldgicas en el
rifidén estan bien caracterizadas y los sistemas de puntuacién permiten una estadificacién
precisa. En el estudio de Valbuena et al., se analizé la eficacia de la inmunohistoquimica

para detectar depositos de globotriaosilceramida (Gb3) en biopsias renales de pacientes
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con enfermedad de Fabry (EF) procesadas en parafina. Los resultados mostraron que la
inmunotincién anti-Gb3 permitié identificar depositos residuales en todos los pacientes
con mutaciones severas de EF, observandose estos en podocitos, células epiteliales
tubulares y en células endoteliales y musculares de vasos renales. Los depésitos fueron
mas intensos y generalizados en hombres que en mujeres, lo cual concuerda con el patrén

de inactivacion del cromosoma X en mujeres heterocigotas (22).

Es precisamente la implementacién de estos estudios histologicos lo que permitio
identificar las caracteristicas clave para el diagnéstico de la patologia en la paciente en
donde a través de la microscopia electronica se obtuvieron datos caracteristicos de la
enfermedad de Fabry-Anderson como la presencia de figuras de mielina con aspecto de
cuerpos “cebroides”, a lo que se le adiciono hallazgos concordantes con dafio renal en la
histologia, siendo asi que se destaca una vez mas la relevancia del estudio histopatologico

como una herramienta diagnostica especifica y de utilidad (22).

En relacion a la terapia de sustitucion enzimatica (TRE) es fundamental en el tratamiento
de la enfermedad de Fabry, abordando la deficiencia de alfa-galactosidasa A mediante la
administracion de esta enzima en forma recombinante, lo cual facilita la descomposicion
de lipidos acumulados por la falta enzimatica caracteristica de esta enfermedad. En el caso
reportado, la paciente recibio esteroides y un bloqueador del receptor de angiotensina
(BRA) debido a la proteinuria severa y al edema generalizado. Aunque estos
medicamentos ayudaron a reducir los niveles de proteinuria y normalizar los valores de
creatinina, la terapia no se baso en TRE, lo cual difiere del manejo estandar recomendado
en la literatura para la progresion y el control a largo plazo de la enfermedad de Fabry
(23).

Existen dos formas de alfa-galactosidasa A recombinante: agalsidasa alfa y agalsidasa
beta, derivadas de fibroblastos humanos y células de ovario de hamster chino,
respectivamente. Ambas se administran intravenosamente cada dos semanas, con dosis
ajustadas al peso corporal del paciente (24). Si bien la TRE no fue aplicada en este caso,
es destacable que la paciente mostro una respuesta positiva con la terapia anti-proteinurica
y la esteroidea inicial, con una reduccion de la proteinuria y estabilizacidén de la funcion
renal. Esto sugiere que el control de la proteinuria es relevante en el manejo de Fabry,
pero no reemplaza el impacto de la TRE, que atiende el origen de la acumulacion de

lipidos en érganos especificos (24).
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Sin embargo, una limitacion significativa de la TRE es la posibilidad de reacciones
durante la infusion, como fiebre yescalofrios, sobre todo en las primeras infusiones (24).

Dentro de las fortalezas de este reporte de caso, se encuentra su enfoque detallado sobre
los hallazgos histopatoldgicos, los cuales son fundamentales para el diagnostico de esta
patologia, ademéas la implementacion de técnicas avanzadas, como la microscopia
electronica, permite una identificacion de las caracteristicas mas representativas del dafio
renal en la Enfermedad de Fabry, resaltando la relevancia de la implementacion de estos
métodos para el diagndstico precoz.

Por otra parte, las limitaciones en este caso incluyen la falta de seguimiento del
tratamiento debido a la decision de la paciente de no continuar el manejo y mudarse fuera
del pais, lo que resulto en un seguimiento clinico limitado. Adicionalmente, los exdmenes
de microscopia Optica fueron solicitados desde Mexico, dada la falta de recursos
diagnosticos especificos en Ecuador para esta patologia. Esta necesidad de apoyo externo
a mas de retrasar el proceso diagndstico, evidencia una importante deficiencia en la
infraestructura médica local para el diagnostico de enfermedades poco comunes como la

enfermedad de Fabry.

En relacion a las implicaciones practicas, se destaca la relevancia de un abordaje
multidisciplinario con un analisis clinico, histopatolégico y marcadores enzimaticos para
desarrollar un algoritmo diagndstico preciso, especialmente en pacientes con
complicaciones renales, por lo cual para investigaciones futuras se sugiere ampliar el
nimero de casos estudiados que permitiria comprender mejor la progresion renal en
diferentes variantes de Fabry, de igual manera se considera de gran relevancia medica
profundizar en las diferencias en la presentacion de la Enfermedad de Fabry entre sexos.
Dado que esta patologia ligada al cromosoma X suele manifestarse con mayor severidad
en hombres debido a la falta de actividad enzimatica completa, es fundamental estudiar
cdmo esta variabilidad afecta las manifestaciones clinicas y la progresion de la
enfermedad en mujeres heterocigotas, quienes pueden experimentar sintomas mas leves

0 Un curso mas tardio.

Asimismo, es fundamental fomentar estudios de caracter epidemioldgico y clinico en
Ecuador, donde la informacién sobre la Enfermedad de Fabry es ain limitada. La falta de

datos especificos sobre la prevalencia y presentacion de la enfermedad en la poblacién
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ecuatoriana plantea un desafio para los profesionales de la salud, quienes podrian no estar
familiarizados con sus manifestaciones o las opciones de diagnéstico y tratamiento
disponibles, permitiendo a los miembros del personal de salud adaptar los protocolos de
diagndstico y tratamiento mejorando el abordaje integral de esta patologia.



23

PERPECTIVA DEL PACIENTE

La paciente mostré una respuesta favorable al tratamiento inicial, con una reduccion
significativa de la proteinuria y normalizacion de los niveles de creatinina, lo que reflejo
una estabilizacién parcial de la funcién renal. A pesar de la complejidad de la patologia,
el diagnostico le permiti6 comprender mejor su condicién y las opciones terapéuticas
disponibles para controlar la progresion de la enfermedad. Sin embargo, debido a
circunstancias personales, la paciente decidié mudarse del pais, lo cual limit6 tanto la
continuidad del tratamiento como el seguimiento clinico del caso, impidiendo evaluar a

largo plazo la efectividad de las intervenciones iniciadas.
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CONCLUSIONES

Objetivo general. Presentar un informe de caso sobre la enfermedad de Fabry con
compromiso renal, en el que se analice su diagndstico basado en las caracteristicas

histoldgicas para contribuir a la comprension de esta patologia

Se puede concluir que, en este informe de caso, se destaca la importancia de una
evaluacion diagndstica integral para identificar signos caracteristicos de la enfermedad de
Fabry y su progresion. Los hallazgos histopatol6gicos observados justifican el impacto de
la acumulacién lisosomal en la funcién renal, que es una de las caracteristicas mas
representativas de la enfermedad de Fabry, sobre todo con métodos avanzados como la
microscopia electrdnica y estudios enziméaticos complementarios que no solo sirven para
confirmar el diagnostico, sino que también cumplen un papel elemental en la intervencion

temprana, lo que permite mejorar el manejo clinico y el prondstico de los pacientes.

Objetivo especifico 1. describir las manifestaciones clinicas y los hallazgos

histopatoldgicos observados en el paciente con enfermedad de Fabry y compromiso renal.

1. A partir del analisis precedente, se puede concluir que este informe de caso acerca
de la enfermedad de Fabry con compromiso renal aborda las manifestaciones
clinicas y los hallazgos histopatoldgicos observados en la paciente, tales como
edema de miembros inferiores, proteinuria elevada y su asociacion con el deterioro
progresivo de la funcion renal. Los hallazgos histopatolégicos, que incluyen dafio
glomerular, fibrosis intersticial y la presencia de cuerpos cebroides en podocitos y
células endoteliales, son indicativos de la acumulacion de glucoesfingolipidos,
caracteristica de la enfermedad de Fabry. Estos resultados ponen de manifiesto la
importancia de realizar una evaluacion clinica completa y de confirmar el
diagnostico mediante técnicas histopatologicas para poder establecer un
diagndstico precoz y un tratamiento adecuado en pacientes con sospecha de esta

patologia.

Obijetivo especifico 2. Analizar la correlacidn entre las caracteristicas histoldgicas

renales y la progresion de la enfermedad en la enfermedad de Fabry

2. Es indispensable tener en cuenta dicha correlacion renales y la progresion de la
enfermedad, haciendo hincapié en la importancia de esta. Para ello, es necesario

implementar estudios de biopsia renal en conjunto con la microscopia electrénica,
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puesto que permiten predecir la disfuncién renal a lo largo del tiempo. Entre los
hallazgos destacan la presencia de depoésitos lisosomales y cuerpos cebroides
asociados con el avance hacia la insuficiencia renal cronica en pacientes en
pacientes con enfermedad de Fabry. Esto sugiere la necesidad de realizar un
seguimiento continuo, especialmente en mujeres, debido al curso mas tardio y

progresivo que suelen presentar.

Obijetivo especifico 3. evaluar la utilidad de las pruebas diagnosticas complementarias
para el diagndstico precoz de la enfermedad

3. La evaluacién de dichas pruebas confirma la importancia de realizar un analisis

diagndstico completo que incluya estudios enzimaticos y genéticos, junto con la

histopatologia, para lograr un diagnostico preciso de la enfermedad de Fabry. A

su vez, se puede concluir que la medicion de la actividad de alfa-galactosidasa A

y la secuenciacion del gen GLA son métodos diagndsticos indispensables que, en

conjunto con la biopsia renal, han demostrado tener un valor clinico significativo

al permitir la deteccion de los depdsitos de lipidos caracteristicos de la enfermedad

de Fabry, ya que permiten detectar los depositos de lipidos caracteristicos de la

enfermedad. Por otra parte, se debe Hay que tener en cuenta las limitaciones de

sensibilidad de los ensayos enzimaticos en mujeres. Por tanto, es necesario

complementar estos analisis con estudios genéticos.
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