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Chotoba Fabry’ego
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To choroba dziedziczna (sprzezona z chromosomem X) polegajaca na
spichrzaniu globotriaozyloceramidu (GL-3), powodujgca narastajacy bol
neuropatyczny oraz zaburzenia czynnosci serca i nerek’?, Ze wzgledu na

nieprawidfowg budowe genu w organizmie cztowieka dochodzi do
niedoboru bardzo waznego enzymu znanego jako alfa-galaktozydaza.
Bez tego enzymu niektdre substancje, przede wszystkim
globotriaozyloceramid (GL-3) nie sg usuwane z organizmu i pozostajg w
komorkach. Gromadzi sie ich coraz wiecej, a odktadanie jest przyczyng
wiekszosci problemow zwigzanych z chorobg Fabry’ego.

CHOROBA FABRY’EGO

Odkfadanie sie GL-3 w Scianach naczyhn krwionosnych i innych tkankach powoduje z czasem znaczne
uszkodzenie organizmu. Poniewaz proces ten zachodzi w naczyniach krwiono$nych w catym organizmie,
gtéwne narzady takie jak serce, nerki czy mézg w koricu przestajg funkcjonowaé w sposéb prawidtowy, co
moze stac sie przyczyna wystapienia objawdw zagrazajgcych zyciu.

DIAGNOSTYKA

Podstawowa metodg diagnozowania choroby Fabry’ego jest badanie krwi, dzieki ktéremu mozna okresli¢
aktywnos¢ enzymu alfa-GAL. Brak lub niedobér aktywnosci enzymu $wiadczy o rozwijajacej sie w organizmie
chorobie Fabry’ego. Dodatkowej analizy wymaga to badanie u kobiet. Jesli poziom enzymu we krwi kobiety
oscyluje w granicach normy mozna stwierdzi¢ brak bezposredniego wystepowania choroby, nie mozna
jednak wykluczy¢ nosicielstwa wadliwego genu odpowiedzialnego za jej rozwdj. Dlatego kobietom, ktére
miaty przypadki choroby Fabry’ego w rodzinie zaleca sie wykonanie badan genetycznych w tym kierunku.



OBJAWY

Najwczesniejszym i najczesciej wystepujacym objawem choroby Fabry’ego jest bol. Jest on spowodowany
gromadzeniem sie substancji ttuszczowej zwanej GL-3 w uktadzie nerwowym i krwionosnym. Oprécz tego
pojawiajg sie zmiany skérne (angiokeratoma), zaburzenie potliwosci ciata, bdl dioni i stop, ktory odczuwalny
jest jako pieczenie, mrowienie czy tamanie, biatawe lub zloto-bragzowe smugi i wiry w rogoéwce, oraz

biatkomocz i niewydolnos$é nerek?3 .

LECZENIE

Choroba Fabry'ego moze by¢ leczona za pomocg enzymatycznej terapii zastepczej, ktéra dostarcza do
organizmu o0séb chorych brakujagcy enzym. Podawany w infuzji dozylnej enzym moze rozkladaé
nagromadzone substancje tluszczowe i prowadzi¢ do powrotu prawidlowego funkcjonowania naczyn
krwionosnych i organdw, o ile nie ulegly one nieodwracalnemu uszkodzeniu. Terapia moze powstrzymac
rozwdj choroby i zatrzymac jej niebezpieczne skutki, zapewniajgc pacjentom mozliwo$¢ prowadzenia

aktywnego zycia spotecznego, zawodowego, czy rodzinnego.
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