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Introducgdo: A incidéncia da Doenca de Fabry (DF) € estimada em 1 a cada 40 mil nascidos vivos,
representando uma das doencas mais frequentes por acimulo lisossdmico. As manifestactes
oftalmoldgicas presentes na DF representam um dos sinais mais precoces da doenca, sendo
observadas ainda na infancia. Objetivos. Revisar sistematicamente a literatura atual para elucidar
a correlacéo entre as manifestacOes oftamicas e a DF em pacientes pediatricos. Métodos. As
buscas foram redlizadas na base de dados do PubMed. Selecionaram-se artigos escritos em
inglés, portugués e espanhol. Obteve-se 16 artigos utilizando os descritores fabry disease children
e ocular changes. Resultados. A DF esta associada a sinais oculares caracteristicos
frequentemente evidenciados pelos pacientes pediétricos, que normalmente ndo comprometem a
acuidade visual. Os achados oftalmol 6gicos mais associados sdo: ateractes da cornea, alteracdes
vasculares e opacidades das lentes. Sendo que cdrnea verticilata (opacidades amareladas
caracterizadas por uma ou mais linhas irradiando de um ponto proximo ao centro da cérnea) € o
sinal ocular mais comum. Os achados oftalmol6gicos podem auxiliar na suspeita e investigacéo
da DF por serem a Unica e/ou primeira alteracdo evidenciada. Além disso, a monitorizagdo
oftalmologica em pacientes ja diagnosticados € pertinente, visto que as criangcas com
manifestagdes oculares se relacionam com uma maior gravidade. Sendo assim o exame
oftalmoldgico € importante ferramenta no diagnéstico e no acompanhamento da doenca.
Conclusdo: Essa andlise enfatiza a importancia dos achados oculares para a avaliacdo da
gravidade e do diagndstico precoce da DF em criangas. Desse modo, como 0s sinais oculares
podem ocorrer sem outros sinais clinicos sugestivos, o exame ocular de rotina € uma ferramenta
valiosa no cuidado e na selegdo da DF na popul agéo pediétrica.
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