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Fabry’s disease and restless legs syndrome: Certification

Sr. Editor:

La observacién de un sintoma, signo o sindrome aun no
descrito en una entidad, e indagando en los buscadores biblio-
graficos mas conocidos, originan pensamientos de autocritica,
que con frecuencia determinan que esa experiencia no llegue
a ser publicada. Las investigaciones se suelen proyectar sobre
el trabajo de otros especialistas, aplicaindose modificaciones
para lograr que incégnitas no develadas, contribuyan a escla-
recer areas de una enfermedad. Recordamos que en el registro
que efectuamos en el ano 2006, sobre el sindrome de piernas
inquietas (SPI) en la enfermedad de Fabry (EF), y su asociacién
con el dolor neuropatico’, hicimos una exhaustiva busqueda
de lo publicado hasta ese momento. Sin hallar referencias
sobre esta combinacién de manifestaciones. En aquel enton-
ces, planteamos como hipétesis de nulidad, si el SPI fuese
una nueva manifestacién del fenotipo de la EF habia pasado
sin diagnéstico. Después de unos meses de especulaciones
decidimos publicarlo. Sin embargo, en los anos siguientes,
en algunas revisiones sobre la presencia de SPI, no lograba
concretarse la combinacién fenotipica de estos hallazgos?™.
Acerca de la EF y el SPI, pensamos que en los anos venideros,
tendriamos las aclaraciones, pero manteniamos incertidum-
bre sobre lo descrito hace 9 anos.

En 2016, llegé la certificacién. En un estudio realizado en
la Universidad de Melbourne, Australia®, fueron analizados
32 pacientes homocigotas de EF, y en un grupo de ellos el 75%
tuvieron SPI y con estudio de polisomnografia, el SPI fue ele-
vado al 95%. En la serie reportada en 2007, en 11 pacientes
homocigotas y heterocigotas, solo el 36% presenté SPI*, siendo
estos ultimos enfermos mds jévenes que el grupo de Australia.
Mejorar este nuevo fenotipo contribuye a una mejor calidad de
vida.
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