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A doenca de Fabry (DF) é um erro inato do metabolismo, do grupo das doencas lisossOmicas, causado pela atividade deficiente
da enzima alfa-galactosidase resultando em progressivo acimulo do globotriaosilceramida no endotélio vascular e em tecidos
viscerais. Esta doenga multissistémica provoca, entre outras complicagdes, disturbios gastrointestinais que podem comprometer
o estado nutricional dos pacientes. O tratamento de reposicdo enzimatica (TRE) contribui para minimizar alguns sintomas da
doenga, porém sua eficacia global depende do periodo em que a mesma ¢€ iniciada. OBJETIVOS: Avaliar o estado nutricional dos
pacientes com DF em acompanhamento no ambulatério do servico de genética médica (SGM) do HCPA. METODOS: Pesquisa
transversal retrospectiva com busca de informagdes clinicas no prontuario e no banco de dados do SGM. O estado nutricional foi

avaliado pelo indice de massa corporal (IMC). RESULTADOS: O SGM acompanhava 26 pacientes (13 do sexo masculino) com DF,
cuja média de idade era de 42+14 anos. Destes, 15 estavam em TRE (12 do sexo masculino) sendo que 10 realizavam a TRE

com alfagalsidase e 5 com betagalsidase. Os dados de IMC estavam disponiveis para 24 pacientes dos quais 2 encontravam-se
desnutridos (1 do sexo masculino), 15 eutrdficos e 7 com sobrepeso (5 do sexo feminino). A média de IMC do sexo masculino
(21,7+2,8kg/m?) foi significativamente menor (p= 0,03) do que a do feminino (24,2+3,1kg/m?). CONCLUSOES: Apenas 3
(3/13) pacientes do sexo feminino encontravam-se em TRE e isto ocorre porque a DF é uma doenca ligada ao X e em geral, é
menos grave neste género. Sugere-se que mais estudos sejam realizados para esclarecer a causa das diferencas no estado
nutricional entre os géneros e para avaliar outros parametros do estado nutricional dos pacientes.

Rev HCPA 2011; 31 (Supl.) 190





