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Resumo: INTRODUCAO: A Doenca de Fabry (DF) € uma enfermidade genética rara ligada ao
cromossomo-X, caracterizada por deficiéncia parcial ou completa da enzima alfagal actosidase-A,
resultando no acimulo de glicoesfingolipideos no plasma e nos lisossomos de diferentes células,
podendo causar lesBes em Orgaos nobres como cérebro, rins e coragcdo, sendo importante a
suspeicdo clinica para o diagnéstico e ingtituicdo precoce do tratamento a fim de evitar
morbidade e mortaidade. DESCRICAO DO CASO: NESM, 15 anos, ha 4 semanas antes do
internamento apresentou quadro de cefaléia nova descrita como pontada, de forte intensidade,
occipital, associada a fotofobia, nduseas e vémitos, sem fatores desencadeantes ou de melhora,
associado a episodios febris ha 25 dias. Procurou a emergéncia, sendo solicitado exame de
neuroimagem que evidenciou infartos lacunares prévios e puncéo lombar com pleocitose de
padrdo linfo/mono. Foram realizados diversos exames que excluiram a possibilidade de causas
infecciosas, neoplésicas e vasculiticas, ficando como principal hipotese meningite asséptica.
Realizou avaliacdo oftalmoldgica evidenciando cornea verticilata, sugerindo a hipotese de DF.
Solicitado teste genético confirmando a doenca por mutacdo heterozigota, previamente nédo
descrita, no éxon 3 do gene GLA ¢.392T>G (p.Leul31Arg). No seguimento, ainda apresentou
guadro de perda visual subita no olho esquerdo, sendo evidenciado ocluséo da artéria central da
retina. DISCUSSAQ: A paciente iniciou o quadro apresentando complicacdes graves como AVC
e meningite asséptica evoluindo com perda da visdo em olho esquerdo, 0 que enfatiza a
importancia da realizagdo de diagndstico diferencial amplo na investigagdo etiolégica de AVC
em pediatria, incluindo avaliagcdo de outros 6rgdos alvos como ocular, o que levou a suspeicao
diagnostica de DF. CONCLUSAO: A DF resulta em um quadro multissistémico grave, o
diagnéstico e tratamento precoce podem evitar sequelas tardias para pacientes pedidtricos
melhorando a qualidade de vida destes doentes.
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