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Introdugdo: A Doenca de Fabry é uma doenca genética rara, hereditaria, ligada ao cromossomo X,
causada por mutacdes no gene GLA, que levam a deficiéncia parcial ou completa da enzima lisossomal
alfa-galactosidase A. O diagndstico costuma ser tardio, contribuindo para piora no progndstico.
Objetivos: Abordar os principais aspectos fisiopatoldgicos, clinicos, diagndstico e opcdes terapéuticas
para a doenca de Fabry. Métodos: Foi realizada revisdo narrativa da literatura cientifica, com base em
artigos publicados entre 2009 e 2025. As buscas foram feitas nas bases de dados PubMed, SciELO e
Google Académico. Foram incluidos estudos que abordavam os aspectos fisiopatolégicos, clinicos,
diagndsticos e terapéuticos, tanto em adultos quanto em pacientes pediatricos. Também foram
consideradas diretrizes da Sociedade Brasileira de Nefrologia e revisGes publicadas em periddicos
médicos indexados, com prioridade para estudos originais e revisdes sistematicas. Desenvolvimento: A
Doenca de Fabry possui manifestacées clinicas variadas. Fisiopatologicamente, a deposicdo de Gb3 e de
seu metabdlito liso-Gb3 provoca lesdao direta e indireta das células, ativando vias pré-inflamatérias,
estresse oxidativo e morte celular. No sistema nervoso periférico, isso leva a neuropatia de fibras
pequenas, que é responsavel pela dor caracteristica da doenca, presente desde a infancia. Nos rins, a
deposicdo de Gb3 nos poddcitos leva a perda de proteinas na urina e, posteriormente, a queda da
funcdo renal. No coracgao, pode causar hipertrofia do miocardio, arritmias e, em casos mais avangados,
insuficiéncia cardiaca. Também ha risco de acidente vascular cerebral. Clinicamente, os primeiros sinais
costumam aparecer na infancia, principalmente em meninos, consistindo em acroparestesias, crises
dolorosas intensas, intolerancia ao calor, hipoidrose, angioqueratomas, sintomas gastrointestinais e
alteragOes oculares, como a cornea verticilata. Nas mulheres, os sintomas variam: algumas sao
assintomaticas e outras desenvolvem formas graves. Em homens, o diagndstico ocorre com a dosagem
da atividade da enzima alfa-galactosidase A no sangue ou leucdcitos. Nas mulheres, é fundamental a
analise genética para identificacdo da mutacdo no gene GLA. Outros exames, como dosagem de liso-Gb3
e bidpsias (de pele ou rim), também ajudam no diagndstico. O tratamento padrdo é a terapia de
reposicao enzimatica (TRE), que ajuda a reduzir os niveis de Gb3 e a estabilizar a progressdo da doenca.
Consideragoes Finais: A Doenca de Fabry exige alto grau de suspeicdo clinica para diagndstico precoce,
principalmente em pacientes jovens com sintomas neurolégicos ou multissistémicos inexplicados. A
atuacao multidisciplinar e o aconselhamento genético sdao fundamentais para o manejo completo da
doenca e para reduzir sua morbidade e mortalidade.
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