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Resumen

Objetivos: El objetivo esfacilitar el abordaje clinico, optimizar las estrategias terapéuticas y homogeneizar el
seguimiento de los pacientes diagnosticados de enfermedad de Fabry (EF).

Material y métodos. En nuestro centro se ha creado un equipo multidisciplinar compuesto por profesionales
sanitarios especializados en nefrologia, cardiologia, neurologia, pediatria, analisis clinicosy farmacologia,
entre otras disciplinas. A nivel neurolégico, se realizauna TAC cerebral en el momento agudo y una RNM
cerebral basal, con seguimiento anual. Asimismo, se lleva a cabo una valoracion sistemética de sintomas
neuropaticos. En el ambito cardiol gico, la prueba de imagen de eleccion eslaRMN cardiaca basal, con
seguimiento bianual. En caso de no disponibilidad, se emplea ecocardiografia transtorécica como aternativa.
Estas pruebas se complementan con estudios analiticos, electrocardiograma (ECG) y monitorizacion Holter.
Dado que los pacientes con enfermedad de Fabry presentan también manifestaciones nefrolégicas y
sistémicas, se requiere una vigilancia estrecha mediante analiticas especificas y pruebas complementarias
orientadas ala deteccidn precoz y seguimiento de dichas alteraciones.

Resultados: Desde la creacion del equipo multidisciplinar y laimplementacion del protocolo asistencial en
nuestro centro se han valorado de formaintegral un total de tres pacientes diagnosticados de enfermedad de
Fabry (EF) permitiendo una mejor coordinacién entre especialidades, asi como una mayor adherencia al
seguimiento clinico programado.

Conclusion: Resulta fundamental implementar una protocolizacién adecuaday promover la sensibilizacion
de los profesional es sanitarios en relacion con esta enfermedad minoritaria. Esto facilitara una valoracion
inicial integral, asi como un proceso diagnostico eficaz, intervenciones terapéuticas oportunasy un
seguimiento clinico continuo y coordinado de |os pacientes con EF.
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