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TERAPIA DE INFUSAO ENZIMATICA NA DOENCA DE FABRY: RELATO DE
EXPERIENCIA 1

Elisa Aparecida Alves PassamaniZ, Maria Otilia Prestes3

INTRODUCAO: A Doenga de Fabry (DF) é uma doenca rara, hereditaria e causada por um
gene deficiente do organismo ligado ao cromossomo X, ocasionada pela deficiéncia ou
auséncia de producdo insuficiente da enzima lisossdmica alfa-galactosidase (&#945;-GAL).
Esta acdo enzimatica insuficiente acarreta o acimulo da globotriaosilceramida (GL-3), espécie
de gordura, que se deposita nas células endoteliais dos rins, coracdo e sistema nervoso central,
implicando em sérios prejuizos a saude da pessoa portadora, inclusive a sua morte precoce.
Com o surgimento da Terapia de Reposicio Enzimatica (TRE), houve um aumento
significativo na qualidade de vida dos pacientes portadores de DF. OBJETIVO: Relatar a
experiéncia em nosso servico na terapia de reposi¢ao enzimatica (TRE) com betagalsidase, na
Doenga de Fabry, com énfase na seguranga e monitorizagdo de possiveis eventos adversos.
METODOS: No periodo de julho/06 a agosto/07, foram avaliados retrospectivamente 05
pacientes portadores de DF oriundos da mesma familia, os quais foram submetidos a infusao
(TRE) com betagalsidase 1mg/kg, quinzenalmente, em regime ambulatorial. Foram analisados
0s seguintes pardmetros: peso, pressao arterial, temperatura, freqii€ncia cardiaca, numero de
infusdes, duracdo de cada infusdo, bem como a presenca de qualquer evento adverso
relacionado a mesma. Um paciente renal cronico recebia TRE durante uma das sessoes de
hemodialise. Todos os pacientes tomavam no domicilio paracetamol e hidroxizine uma hora
antes do inicio da TRE. RESULTADOS: Foram realizadas 112 sessdes de TRE com
betagalsidase, observou-se uma melhora significativa da dor neuropatica, melhora acentuada
dos sintomas gastrointestinais, uma melhora no apetite e ganho de peso importante. A
auséncia ou a minimizagdo desses sintomas contribuiu para uma possivel melhoria em sua
qualidade de vida relacionada, principalmente, aos aspectos fisicos, sociais € emocionais.
Nenhuma possivel reacdo adversa descrita pelo fabricante do medicamento foi observada
neste periodo. CONCLUSAO: O uso de betagalsidase, na doenga de Fabry, demonstrou-se
seguro e foi bem tolerado pelos pacientes, mesmo quando se utilizaram doses ligeiramente
acima da preconizada e com sessdes de TRE com menos de 03 horas. A TRE é um
procedimento que exige um preparo técnico-cientifico adequado dos profissionais envolvidos
a fim de se evitar possiveis riscos que comprometam os resultados.
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