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sEs el trasplante renal un tratamiento aceptable
en la enfermedad de Fabry?
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La enfermedad de Fabry es una rara entidad con
herencia recesiva ligada al cromosoma X. Resulta de
un déficit de la actividad del enzima lisosomal a-ga-
lactosidasa A, lo que da lugar al depdsito de glicoes-
fingolipidos (ceramidatrihexdsido) en los diferentes
6rganos de la economia. Como consecuencia del de-
posito renal puede llevar a la insuficiencia renal ter-
minal entre la cuarta y la quinta décadas de la vida.

El trasplante renal como tratamiento sustitutivo en
estos pacientes ha sido objeto de considerable con-
troversia. Dado que el rifidn es un érgano rico en a-ga-
factosidasa, en la década de los setenta algunos
investigadores ' ? propusieron el trasplante renal co-
mo medio de aporte enzimético definitivo. Aunque
inicialmente los resultados a corto plazo parecieron
satisfactorios, los observados en enfermos trasplanta-
dos a largo plazo fueron ya mas contradictorios.
Mientras que en algunos receptores de riidén se co-
municaron mejorias clinicas, bioquimica o ambas ',
en otros pacientes no se pudieron constatar efectos
bioquimicos >®. Por otra parte, el curso postrasplan-
te en muchos casos fue complicado, probablemente
como consecuencia de la enfermedad sistémica,
dando lugar a una alta tasa de mortalidad °. Esto hi-
zo que el trasplante renal no fuese recomendado co-
mo tratamiento rutinario de la enfermedad de Fabry
‘por algunos grupos acreditados % °.

Hasta el momento, al menos 37 pacientes con en-
fermedad de Fabry han recibido un trasplante renal,
habiéndose comunicado algunos casos de supervi-
vencias prolongadas ® '®. Aunque existe evidencia
de recurrencia precoz del acimulo de ceramida en el
rinén trasplantado en un paciente '>, en otros tres
injertos no existian dep6sitos apreciables después de
ocho y doce afios de supervivencia > ' 14
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Hemos tenido ocasidon de observar un paciente
con enfermedad de Fabry que desarrollé una IRC ter-
minal a los treinta afios de edad. Tras permanecer
dos anos en programa de hemodialisis periddica reci-
bi6 un trasplante renal de cadaver. La evolucion pos-
trasplante no presenté ninguna complicacién digna
de mencién, a excepcién de una eventracion de la
herida quirdrgica. Después de dos afios con buena
funcién del injerto le desaparecieron las acropares-
tesias y dolores en extremidades inferiores, trabaja a
tiempo completo y recorre 40 kilémetros diarios en
bicicleta. Tiene una Crs de 1,9 mg/dl. y Ccr de 78

mi/min., sin proteinuria y sin alteraciones del sedi-

mento urinario. Los niveles plasmaticos de a-galacto-
sidada pretrasplante fueron de 1,34 nmol/ml/h., y a
los tres meses postrasplante, de 1,85 nmol/mi/h. (nor-
mal: 33,31-84,80 nmol/ml/h.).

El injerto renal tiene un contenido normal de a-ga-
lactosidasa tisular y de hecho es capaz de excretar
cantidades normales de a-galactosidasa en la
orina % & 1% Aunque el trasplante renal no represen-
te una fuente de aporte enzimatico sistémico que evi-
te el acimulo de glicoesfingolipidos en los tejidos y
la progresion de la enfermedad, si permite la excre-
cién urinaria de ceramida y la disminucién de sus
niveles circulantes ' 2. Por otro lado, cabe suponer
que el contenido en a-galactosidasa del injerto puede
evitar en parte la acumulacién local de ceramida,
permitiendo mantener una funcién renal adecuada
durante anos.

Por tanto, creemos que aquellos pacientes segui-
dos durante un periodo de tiempo de tratamiento con
hemodialisis, que permanecen libres de afectacion
severa de otros 6rganos, pueden ser candidatos para
trasplante renal. Actualmente la didlisis es un trata-
miento adecuado de los pacientes con enfermedad
de Fabry y el trasplante renal parece justificado, al
menos en pacientes seleccionados.
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