
 

 

 

 

  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

Criança ou adulto jovens 

AVC /AIT e/ou Lesão 

da substancia branca 

e/ou Dolicoectasia 

arterial e/ou Hipersinal 

do pulvinar * 

HVE *   Alterações sudorese 

(hipo/hiperhidrose) e/ou  

Angioqueratomas e/ou  

Polineuropatia 

(predomínio da 

sintomatologia álgica e 

Gastrointestinal) 

 

DRC de etiologia X e/ou 

proteinuria * 

Sexo masculino 
Sexo feminino 

Nível de -galactosidase 

A DBS 

 

 

 

Diminuído Normal 

Outro diagnóstico 

Doença de Fabry 

Genotipagem 

Mutação previamente 

descrita 

Biópsia? 

≤5

% 

>5

% 

* Considerar também adultos 

** Reavaliação clínica, análise de pedigree, determinação de biomarcadores, expressão da mutação in vitro e 

confirmação. histológica de depósitos de Gb3 

 

Ausência de 

mutações ou 

presença de 

polimorfismo 

Mutação não 

previamente descrita ** 

Outro diagnóstico 

Algoritmo de diagnóstico da doença de Fabry 

 


