TiTULO

A importancia do diagndstico precoce da Doenga de Fabry com manifestagbes osteoarticulares e
neurolégicas: relato de caso

INTRODUGAO

A Doenca de Fabry (DF) é um disturbio hereditario progressivo ligado ao cromossomo X, causado
pela deficiéncia ou auséncia da enzima a-galactosidase A, levando ao acumulo lisossomal de
globotriaosilceramida em diversos tecidos.

A DF apresenta uma extensa gama de variantes genéticas e varios tipos de apresentagdes clinicas,
sabe-se que pacientes do sexo masculino manifestam o fenétipo classico da DF, com surgimento dos
primeiros sintomas na infancia.

OBJETIVOS

Relatar um caso de DF de fendtipo classico apresentando graves sequelas osteoarticulares devido
ao diagndstico tardio. O objetivo deste trabalho é capacitar médicos generalistas a reconhecerem
sinais e sintomas chave da DF de fendtipo classico, habilitando-os a realizar o diagndstico precoce.

DELINEAMENTO E METODOS
Relato de caso elaborado conforme as diretrizes do CARE checklist.
DESCRIGAO DO CASO

Paciente ARB, 45 anos, sexo e género masculino, que desde a infancia apresentava episodios
recorrentes de dor, calor e queimagao em membros inferiores e méos; além de angioqueratomas
cuténeos, alta intolerancia ao calor e zumbidos constantes.

Na infancia, apresentou varios episoédios de pneumonia de repetigao e foi diagnosticado com
miocardiopatia hipertréfica e hipertensao pulmonar. Aos 23 anos, apresentava dor abdominal e
epigastralgia cronicas e refratarias ao uso de analgésicos. Aos 33 anos, foi submetido a
safenectomia devido a linfedema crénico e linfangite aguda nos membros inferiores.

Apesar do quadro clinico classico e exuberante, somente aos 38 anos, o paciente teve o diagnéstico
de DF confirmado, ao realizar screening familiar genético devido ao falecimento de um irmao. Por
fim, o tratamento especifico com reposicdo enzimatica crénica da alfagalsidade foi iniciado.

Na quarta década de vida, o paciente apresentava severo comprometimento
neurolégico-axial-osteoarticular com perda de forga muscular, diminuigdo de amplitude de
movimento, hipersensibilidade e edema de membros inferiores com necessidade muletas para
deambulagéo; e ja tinha sido submetido a artrodese de coluna cervical e artroplastia total do quadril.

CONCLUSAO

O diagnéstico precoce da DF é fundamental para otimizar o tratamento especifico e prevenir o
desenvolvimento precoce de sequelas irreversiveis. Este relato de caso ressalta a importancia de o
médico generalista estar capacitado a identificar os sintomas-chave da doenca em cada faixa etaria.
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