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TRATAMIENTO SINTOMÁTICO
Crisis de dolor neuropático y acroparestesias: carbamacepina, 
gabapentina o fenitoína. 
Angioqueratomas: terapia láser con argón.
Afectación renal: control estricto de la tensión arterial con IECA o 
ARA-II (también en proteinuria). Si progresa a IR terminal, diálisis 
o trasplante renal. 
Prevención de accidentes cerebrovasculares: sí antiagregación 
(anticoagulación?) 
Síntomas gastrointestinales: dieta pobre en grasas, procinéticos, 
espasmolíticos. 

Kidney Int 2002;61:249-55 
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TERAPIA DE SUSTITUCIÓN ENZIMÁTICA 
(DESDE 2001)

Agalsidasa Alfa (Replagal®)
Obtención Recombinación genética
Dosis 0,2 mg/Kg de peso
Vía Intravenosa
Velocidad de administración 40 minutos
Intervalo Cada 2 semanas

Agalsidasa Beta (Fabrazyme®)
Obtención Origen animal
Dosis 1 mg/kg de peso
Vía Intravenosa
Velocidad de administración 15 mg/hora (inicial). Aprox 2 horas
Intervalo Cada 2 semanas

JAMA 2001;285:2743-2749.
Am J Hum Genet 2001;68:711-722.
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(DESDE 2001)





JUNIO 2009… PROBLEMAS EN LA 
PRODUCCIÓN DE FABRAZYME



TSE: reducción dosis Agalsidasa Beta



TSE: reducción dosis Agalsidasa Beta

- Empeoramiento de los síntomas subjetivos de QoL

- No incremento en incidencia de eventos clínicos, pero sí 

incremento en los depósitos de lysoGb3 (¿recurrencia 

actividad de la enfermedad?)

- Evidencia de deterioro aclaramiento Gb3 en algunos 

pacientes con reducción dosis de 1mg/kg a 0,3 mg/kg



TSE: cambio a Agalsidasa Alfa





TSE: 2009-2012



¿EFICACIA Y SEGURIDAD DE LA TSE?

- Positividad para IgG con agalsidasa alfa y beta (mayor con beta)
- Positividad para IgE sólo con agalsidasa beta
- ¿Repercusión en la clínica, en los AA y en la respuesta al tratamiento?

ANTICUERPOS



¿EFICACIA Y SEGURIDAD DE LA TSE?

NO EXISTEN DIFERENCIAS SIGNIFICATIVAS ENTRE 
AGALSIDASA ALFA (0,2 mg/kg) Y AGALSIDASA BETA (1 mg/kg)

COMPARACIÓN AMBOS TTOS ENZIMÁTICOS







TSE, INFUSIÓN DOMICILIARIA



TSE, EFECTOS HISTOLÓGICOS RENALES

- Aclaramiento de GL3 en los podocitos renales de pacientes Fabry jóvenes
- Mayor aclaramiento con mayor dosis del enzima (alfa o beta)
- No hubo progresión de la enf. renal en ningún grupo.
- ¿Relación entre podocitos y disfunción de células renales?
- ¿Aplicabilidad clínica?





TSE: COSTE-EFECTIVIDAD



TSE: COSTE-EFECTIVIDAD





EN RESUMEN…

1. La TSE sigue siendo el único tratamiento para la 
enfermedad de Fabry que ha demostrado eficacia.

3. La situación europea y mundial de crisis económica hace 
replantear la relación coste-efectividad de este tipo de 
tratamientos, más allá de las decisiones clínicas.

2. Tras el déficit de suministro de agalsidasa beta, han 
aparecido “nuevas” pautas de tratamiento con dosis 
inferiores a las aprobadas por las autoridades (EMA, 
FDA), que no han demostrado la misma eficacia.
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