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Caso Clínico

Identificação

Paciente do sexo feminino, 29 anos, com histórico 

familiar de Doença de Fabry

História Clínica

Relata episódios ocasionais de dor em 

extremidades (acroparestesia), intolerância ao 

calor e fadiga. Nega sintomas cardiovasculares 

específicos.

Exame Físico

Sem alterações significativas. Pressão arterial 110/70 

mmHg, frequência cardíaca de 72 bpm. Ausência de 

angioqueratomas visíveis.

Investigação Genética

Teste genético positivo para mutação no gene GLA, 

confirmando diagnóstico de Doença de Fabry.

O caso apresenta uma paciente jovem, heterozigota para a Doença de Fabry, com sintomas discretos e não específicos. O diagnóstico foi estabelecido 

pelo rastreamento familiar após o diagnóstico do irmão. Este cenário é comum em mulheres heterozigotas, que podem apresentar manifestações 

variáveis da doença, desde formas oligossintomáticas até quadros graves.





Morfologia e Função

• Dimensões cavitárias normais

• Função sistólica biventricular preservada (FEVE 70%)

• Ausência de hipertrofia ventricular

• Massa ventricular estimada normal (100g)

Caracterização Tecidual

• T1 nativo discretamente reduzido (985-1005ms)

• Ausência de realce tardio

• Perfusão miocárdica sem alterações

• Relação E/A preservada

A ressonância magnética cardíaca revela dimensões normais das câmaras cardíacas, com função sistólica biventricular preservada. O achado mais significativo é a discreta redução do T1 
nativo (985-1005ms em campo de 3T, valor de referência 1070±55ms), que pode representar manifestação precoce relacionada à mutação genética, precedendo alterações estruturais 
como hipertrofia ventricular.





Critérios para Início de Tratamento Específico

Variante Clássica - Homens

Tratamento recomendado ao diagnóstico, independente de sintomas

Variante Clássica - Mulheres

Tratamento na presença de sintomas ou lesão de órgão-alvo

Variantes Não-Clássicas

Decisão individualizada baseada em manifestações clínicas

As recomendações para início de terapia específica variam de acordo com o sexo do paciente e o tipo de variante genética. A indicação de 
tratamento é clara para homens com a forma clássica da doença, enquanto para mulheres heterozigóticas e pacientes com variantes não clássicas, a 

decisão deve ser individualizada, considerando sintomas, evolução clínica e evidências de lesão em órgãos-alvo.

A detecção de alterações cardíacas, como hipertrofia ventricular sem fibrose significativa, representa uma indicação classe I para início de 
tratamento, independentemente do sexo ou variante genética.







Prognóstico e Qualidade de Vida
O prognóstico da Doença de Fabry melhorou 

significativamente nas últimas décadas com o 

advento das terapias específicas. O diagnóstico 

precoce e o início oportuno do tratamento podem 

prevenir ou retardar as complicações em órgãos-alvo, 
incluindo o envolvimento cardíaco.

A qualidade de vida dos pacientes com Doença de 

Fabry é frequentemente comprometida por dor 

neuropática crônica, fadiga, depressão e ansiedade 

relacionadas às limitações impostas pela doença. A 

abordagem multidisciplinar, envolvendo 
cardiologistas, nefrologistas, neurologistas, 

geneticistas e psicólogos, é fundamental para 

otimizar o manejo clínico e o suporte psicossocial 

desses pacientes.






