




•Enfermedad por depósito 
lisosomal 
•Déficit alfagalactosidasa A 
•Acúmulo 
globotriaosilceramida (GL3) 



• William Anderson y Johannes Fabry (1898) 

• Enfermedad 
infradiagnosticada



• Herencia “recesiva ligada 
al cromosoma X”
– Mujeres portadoras



• Fenómeno de “lionización”

• Inactivación no 

randomizada 

del cromosoma X



• Acúmulo de globotriaosilceramida en 

el endotelio vascular

• Disfunción endotelial

• Fallo de los distintos órganos







Sospecha 
clínica

Angioqueratoma en traje de baño
Hipo/anhidrosis
Intolerancia al ejercicio físico





• AFECTACIÓN RENAL
– Filtrado glomerular renal (FGR): función 

renal
– Estimación del FGR

• Gold standard: aclaramiento de inulina, 
isótopos, etc.

• Aclaramiento de creatinina
– Fórmula de Cockcroft-Gault
– Fórmula MDRD

• Cistatina C



• Cistatina C y enfermedad renal 
crónica

• Cistatina C y riesgo cardiovascular
• Valor en la edad pediátrica



• AFECTACIÓN CARDIOVASCULAR

– Hipertrofia del ventrículo izquierdo y 

disfunción diastólica

– Ecocardiograma y RM

– NT-proBNP



• Desventajas: edad y aclaramiento 
renal

• Utilidad en la clínica



• Presencia o gravedad de la 
enfermedad

• Incógnitas acerca del tratamiento:
– Inicio
– Dosis
– Respuesta al tratamiento

• Otras enfermedades de depósito
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• LysoGb3 plasmática elevada en el 
nacimiento

• Mujeres: baja en el momento del 
nacimiento, y se eleva 
progresivamente

• Se correlaciona con aumento de 
enfermedad cerebrovascular en 
varones Rombach SM et al. Biochim Biophys Acta 1802:741–

748



Demostración del papel patogénico de la 
lysoGb3 en el daño glomerular, por la 
liberación de mediadores secundarios de este 
daño renal































Ningún mar en calma hizo experto a un marinero
Anónimo

“La costa salvaje de Belle-Ille”, Jean Claude Monet


