


., Qué temas trataremos hoy?

o ;Qué es una Enfermedad Rara?

« ; Qué es la Enfermedad de Falbry?

« ; Gual es su mecanismo de herencia”?

e SIgNOS Yy Sintomas

 Diagnodstico

e [ratamiento

« ; Cuando acudir a los servicios de salud de manera
prioritaria’?




; Qué es una Enfermedad Rara?



Hablemos de cifras...

1. Una enfermedad que afecta a un porcentaje
pequeno de la poblacion:
« Cronicamente debilitante.
« No tiene un tratamiento curativo especifico.
e Sin Manejo adecuado puede terminar en la
muerte

2. Existen unas 7,000 enfermedades raras
diferentes.

3. El 80% de las enfermedades raras tiene algun
origen genético.

4. El 7% de la poblacion a nivel mundial, padecen
de una enfermedad rara.




;, Qué es la Enfermedad
de Fabry?



;, COMoO se produce?

En situaciones normales:

La Célula

~ unidad basica funcional del -
| ser humano.

Lisosomas

- Organelos que actian
~como plantas de reciclaje.

Enzimas

Sustancias que procesan
los residuos antes de
eliminarlos o utilizarlos.




;, COMoO se produce?

En la enfermedad de Fabry...

Ocurre una mutacion Se produzca suficiente
(heredamos genes .eV'ta”doq“e. enzima
defectuosos). (Alfa-galactosidasa).

La célula empieza no
cumple correctamente sus ‘
funciones, incluso puede e .
llegar a morir. | |

Se acumule GL-3 en las
células de nuestro
organismo.




., COMO se manifiesta”

Una condicién genética que
produce una deficiencia para
producir en mi organismo una

enzima conocida como

Alfa-galactosidasa.
,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,, o
) )
Afecta principalmente | 3 y
érganos como el Gorazén, Prqglr/esmn lenta Yy
el Rindn y el Sistema condicion de por vida.

Nervioso.




¢ Como es el mecanismo
de herencia?

Es una enfermedad genética, que
varia entre hombres y mujeres, y se
hereda desde €l inicio del embarazo.



Antes que nada... Qué es herencia?

Es la diversidad de genes que nos transmitieron
nuestros padres y determina rasgos como:

« Nuestra estatura.

 El color de los 0jos.

« El color del cabello.

« El color de la piel.

Contiene, ademas, informacion para €l
funcionamiento de nuestras celulas.




Hablemos de genética

Cada célula contiene en su
NnUcleo nuestra herencia
genética.

23 cromosomas (ADN en
forma de hélice).

Dos de ellos determinan el
Sexo cromosomico.




La Enfermedad de Fabry es una
enfermedad hereditaria relacionada con
0SS cromosomas sexuales

. La mutacién responsable de la
~ enfermedad aparece enlos
~ cromosomas X que
. determinan el sexo (femenino
I I
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; Afecta principalmente | 5
~ oOrganos como el Corazén, | PFO.Q.FIGSIOH enta

‘ Portador. ‘ Sano



Veamos los posibles casos de herencia

Padre enfermo y Madre sana Padre sano y Madre portadora

: % : %
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Hombres Mujeres Hombres Mujeres
100% sanos 100% portadoras 50% afectado 50% portadoras
‘ Portador ‘ Sano . Afectado

Muijeres portadoras sintomaticas = afectada | Mujer portadora asintoméatica = portador



Signos vy Sintomas



¢, Qué signos vy sintomas se asocian a la
Enfermedad de Fabry?

Alteracion D igestiva
Sudoracion (especialmente en la infancia)
sudan poco o NADA nausea, vomito, dolor abdominal,
(infancia). diarrea severa.

Lesiones Cutaneas
Peguenas manchas rojas.
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Dolor en las Extremidades Anomalias Cardiacas Alteracion renal
hormigueo/dolor en manos y e Engrosamiento del corazon. Insuficiencia renal, el paciente por
pies. « Infarto o dolor de pecho. lo general requiere dialisis.
e Trastorno del ritmo cardiaco con
mayor riesgo de muerte subita.
« Arritmia cardiaca (palpitaciones).



¢, Qué signos y sintomas se asocian a la
Enfermedad de Fabry?

fffffffffffffffffffffffff e Otros sintomas:
- Lesiones de cornea.

- Disminucion de la audicion. A
- Problemas de fertilidad. Corazén. | o S
Infartos cerebrales (trombosis) en ) (I
pacientes jovenes.
- Accidente Cerebrovascular Rinonese. ./, - \
Sistema
. . @ oo
Digestivo
Nervios

Periféricos *



;, Como se realiza el diagndstico?

El médico solicita las pruebas de
acuerdo con la evaluacion de
signos y sintomas.



Los examenes gue deben realizarse

Medicion Enzimatica

Se analiza en las células del paciente si se produce 0 no
la enzima que permite que los lisosomas metabolicen
los residuos.

9
fffffffffffffffffffffffffff
Prueba de Tamizaje Prueba Confirmatoria
Andlisis en papel filtro o Analisis en leucocitos.

DBS (gota de sangre
seca en papel ).

Importante tener en cuenta que la actividad enzimatica en las mujeres no define el diagnodstico; sin embargo, para hombres si.



Los examenes gue deben realizarse

Analisis Molecular Biomarcadores

*Los biomarcadores son considerados en casos de
actividades enzimaticas limitrofes y/o pruebas
moleculares no concluyentes.

Busca la variante genética responsable de
la enfermedad.

,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,,

Son herramientas que aportan a la confirmacion diag-
nostica, asi como permiten realizar seguimiento a la
terapia que se establezca.



¢;,Cual es el tratamiento?

La enfermedad de Fabry no se cura,
sin embargo, si se lleva un tratamiento
apegado a la recomendacion del
medico, se podra llevar una vida lo
mas normal posible y prevenir las
complicaciones.



Terapia de Reemplazo Enzimatico (TRE)

;,Gomo? ¢, Que? -~ ¢Cuando? ¢ Para?
Por via intravenosa. Medicamento que De acuerdo con €l » Mejora de los sintomas.
~ contienelaenzmaqueno | esquemade tratamiento =« Estabilizacion de la
se esta produciendo definido por el médico enfermedad. 1
dentro del cuerpo, para tratante. - e Freno de la progresion de
descomponer la enfermedad. |
correctamente laGL-3. ' .




Adicionalmente considerar

© Tener presente que los tratamientos son particulares de acuerdo con f

k cada paciente en especifico. ~
Habitos de vida saludable. Manejo multidisciplinario - Otros medicamentos recetados
| ‘ integral de la patologia. por el médico.
A <

Asistencia oportuna a controles - Compromiso y empoderamiento
y seguimientos medicos. ~con el manejo de la enfermedad.




;, Cuando acudir a los servicios
de salud de manera prioritaria?



Si presentas algunos de los
&gwentes smtomas

| Agudizacion de dolor  Debilidad, Dolor de cabeza,
Episodio de dolorintenso .~ @pdominal, asociadoa | entumecimiento,
y/o ardiente (manos/pies). diarrea, nauseas, mareos Fiebre. - adormecimiento de una
N y vomito. parte del cuerpo.
=
-
Dolor en el pecho, asociado o Dlscrjnelngr(i:r;(;neiglrg/tcgggnen o
no a palpitaciones, dificultad (diuresis), retencion de Falta de aire, fatiga,
para respirar 6 mareo, | liquido, que causa . desorientacion y debilidad.

sudoracion, ansiedad o

< hinchazon en las piernas,
desmayo (desvanecimiento).

los tobillos o los pies.

N\ £
P’ x




iRevisemos |o aprendido!




iGracias por tu atencion!
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