
6one3Hb Cl>a6pM: Hespo11orl--14ecKl--1e acneKTbl Al--1arHOCTl--1Kl--1 

©AsTOpcKoe npaso 2021 Takeda Pharmaceutical Company Limited. Bee npasa 

3aw,111111,eHbl. Takeda ill norornn KOMnaHl-1111 Takeda SlB/llHOTCSl 3aper111ap111poBaHHblMIII 

ToproBblMl-1 MapKaM111 Takeda Pharmaceutical Company Limited.,[\aHHbl� MaTep111a11 

npeAHa3Ha4eH A/lSl MeAIIIL.1,IIIHCKIIIX pa60THIIIKOB 3a npeAe/laMl-1 CWA ill CoeAIIIHeHHOro 

KoponeBCTBa,3aillHTepecoBaHHblX B 6011e3Hill ct>a6p111. 

C-ANPROM/KZ/REP/0016
Дата составления: октябрь 2023. Срок действия материала
12 месяцев.



60nE3Hb <l>A6PM: CTPEMnEHHE K nOCTAHOBKE JlHArH03A JlnSI 06ECnE4EHHSI CEPJlE4HO-COCYJlHCTOH 3AW.HTbl 

60nE3Hb <l>A6PVI: TPY.llHOCTH C .llHArHOCTVIKO� 

6one3Hb c:Da6p111 - 3TO OAHa 1113 Ha1116onee pacnpocTpaHeHHblX Jllll3OCOMallbHblX 6one3He� HaKOnlleHlll51, KOTOpa51 BO3HIIIKaeT B pe3ynbTaTe мутаций B reHe GLA, 

KOTOpbl� HaXOAIIITC51 Ha X xpOMOCOMe, Ill 3aw111<1>poBblBaeT фермент anb<IJa-ranaKT03MAa3bl A(a-ran A).1-3 6one3Hb - прогрессирующее, опасное для жизни 
заболевание, которое развивается в результате дефицита ферментативной активности альфа галактозидазы А и накопления 
гликосфинголипидов (Gb3, лизо-Gb3) на клеточном уровне. Накопление этих гликосфинголипидов в клетках может привести к прогрессирующему 
повреждению жизненно важных органов3-8. 

6one3Hb c:Da6p111 BCTpe4aeTC51 peAKO, nopa>Ka51 np111MepHO 1 1113 40,000 MY>K4111H8 Ill 1 1113 20,000 >KeHW,IIIH9 Ill O4eHb 4aCTO ee AlllarHOCTIIIPYIOT HenpaBIIIJlbHO, так как 
болезнь Фабри проявляется разнообразными неспецифичными симптомами со стороны различных органов. Эти симптомы часто совпадают с 
другими заболеваниями, что затрудняет постановку диагноза. B CTaTbe, ony6JllllKOBaHHO� B 2004 rDAY, y 25% 1113 366 nau,111eHTOB, 3aper111cTp111posaHHblX B 
vlccneAOBaHIIIIII 6one3HIII c:Da6p111 (v16CD*), 3TOT AlllarHO3 6b1Jl paHee nocTaBileH OWlll604H0.4 

Клинические проявления 6one3HIII c:Da6p111 cpeHOTlllnlll4eCKIII HeOAHOPOAHые. C111MnTOMbl Hecneu,111cp1114ecK111e, Ill MOryT 1113MeH51TbC51 OT cpeHOTlllna KJlaCClll4eCKO� 
формы 6one3HIII c:Da6p111, KOrAa поражается несколько разных органов, AO nopa>KeHlll51 TOJlbKO OAHOro opraHa, B BIIIAe nO3AHero Ha4alla 6one3HIII c:Da6p111.10

·
11 

*Jl/6<P - 3mo nocmoRHHo oei1cmay10U(ui1 pezucmp nal(ueHmoa, oocmynHbtiJ 011R nal(ueHmoa c 6011e1HbJO <Pa6pu, uHul(uupoaaHHbtiJ u (/JuHaHcupyeMbtiJ c 2001 zooa

KOMnaHueiJ Shire (menepb l/acmb KOMnaHuu Takeda), a menepb npooo11JKaeMbti1 u (/JuHaHcupyeMbtiJ KOMnaHueiJ Takeda.
12 



Cl>EHOTVlnVILIECKOE nPOSIBnEHVIE sonE3HVI Cl>ASPVI 

6one3Hb CJ)a6p1-1 MO>KeT npO51Bn51TbC51 B B1-1Ae KnaCCl-14eCKOi1 cpopMbl 1-1n1-1 6one3Hl-1 C nO3AHl-1M Ha4anoM, KOrAa Te4eH1-1e 

3a6onesaHl-151 OTnl-14aeTC51 B 3aBl-1Cl-1MOCTl-1 OT nau,1-1eHTOB C l-1X cpeHOTl-1nOM. 

4acTOTa BCTpe4aeMOCTl-1 np1-13HaKOB 1-1 Cl-1MnTOMOB, 1-1 BO3pacT Ha MOMeHT Ha4ana npO51BneHl-151 3a6onesaHl-151 TaK>Ke MOryT 

Ba pbl-1 posaTbC51. 
5

'
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KnACCM4ECKMI 60nE3Hb <l>A6PM 

t/ KnaCCl-14eCKa51 6one3Hb CJ)a6p1-1 xapaKTep1-13yeTC51 OTCYTCTBl-1eM 1-1n1-1 He6onbWOi1 {<1 %) a-ran A cpepMeHTaTl-1BHOi1 

aKTl-1BHOCTblO 1-13-3a мутаций s reHe GLA.
3

•
14

·
15 

t/ Ha4anbHble np1-13HaKl-1 KnaCCl-14eCKOi1 6one3Hl-1 CJ)a6p1-1, KaK npas1-1no, npO51Bn51IOTC51 B AeTCTBe.
16 

• PaHHl-1e Knl-1Hl-14eCKl-1e Cl-1MnTOMbl BKnl04alOT B ce651 aKponapecTe31-1IO, aHrnOKepaTOMbl, HenepeHOCl-1MOCTb >Kapbl,

BOpOHKOBl-1AHYIO KepaTonaTl-1IO 1-1 >KenyAO4HO-Kl-1We4Hble ocnO>KHeHl-151.
16 

• no Mepe nporpecc1-1posaH1-151 6one3Hl-1, ocno>KHeHl-151 MOryT BKnl04aTb s ce651 nporpecc1-1py10w,y10 no4e4HYIO

HeAOCTaT04HOCTb, rnnepTpOcp1-14eCKYIO KapA1-10Ml-10naTl-1IO (HCM), Hesponorn4eCKl-1e ocnO>KHeHl-151 1-1 HapyweHl-151

MO3rosoro Kposoo6paw,eHl-151, B KOHe4HOM C4eTe npl-1BOA51W,l-1e K COKpaw,eHHOi1 npOAOn>Kl-1TenbHOCTl-1 >Kl-13Hl-1.
16 

n03.llHEE HA4AJ10 60nE3HM <l>A6PM 

t/ no3AHee Ha4ano 6one3Hl-1 CJ)a6p1-1 xapaKTep1-13yeTC51 OCTaTO4HblMl-1 ypOBH51Ml-1 (�0.5-30%) cpepMeHTaTl-1BHOi1 aKTl-iBHOCTl-1 

a-ran A 1-13-3a мутаций s reHe GLA.
15

•
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•
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50nE3Hb CDA5Pvl: CTPEMnEHvlE K nOCTAHOBKE ,lJ,vlA1H03A ,lln5l 05ECnE4EHv15l HEBPOnOrv14ECKOIII 3ALUv1Tbl 

t/ У пациентов могут отсуствовать хырактерные симптомы классической болезни Фабри, и может быть 
поражен только один или несколько органов. 10,19

• Типичные сердечные и почечные симптомы могут появиться в более позднем возрасте (от сорока до 
восьмидесяти лет)15,20-22, а церенбро-васкулярные симптомы, такие как криптогенный инсульт, могут 
проявляться в молодом возрасте.23,24

• Церебро-васкулярные осложнения являются основной причиной ранней заболеваемости и смертности у 
пациентов с болезнью Фабри.25 Молодых взрослых пациентов с церебро-васкулярными нарушениями на 
фоне инфаркта миокарда и почечной дисфункции следует рассматривать с точки зрения возможного 
наличия болезни Фабри.26

• У пациентов с болезнью Фабри ишемический инсульт и транзиторные ишемические атаки (ТИА) являются 
наиболее распространенными церебро-васкулярными нарушениями и возникают в более раннем возрасте, 
чем обычно в общей совокупности популяции.25







/ 

ti' Hespo11on1 M0ryT noM04b B paHHeH ,l],l-1arHocn1Ke 6011e3Hl-1 Cl)a6p1-1 1-1 3a,l],0KyMeHT1-1p0BaTb HeBp0110n14eCK0e nopa>KeH1-1e, CBSBaHH0e C 6011e3Hbl0.32

ti' Hespo11ory Heo6XO,l],l-1MO 3HaTb, 4T0 aKponapecTe31-151 M0>KeT 51B1151TbC51 paHHli'IM np1-13HaK0M 6011e3Hl-1 Cl)a6p1-1 y ,LJ,erei'.11-1 no,LJ,p0CTK0B.
27

'
32 

AKponapecTe31-11-1 1-1111-1 6011esoi'.1

Kpl-13 xapaKTep1-13yeTC51 xpOHl-14eCKl-1M 1-1111-1 3nl-130,l],l-14eCKl-1M ow,yw,eHli'leM }l{}l{eHl-151 B lla,l],OH51X PYK 1-1111-1 no,LJ,OWBax HOr.
6 

ti' 6011e3Hb Cl)a6p1-1 TaK>Ke M0>KeT 51B1151TbC51 OCHOBHOH npl-141-1HOH Tv1A 1-1111-1 li'IHCYllbTa, 1-1 ee CJle,LJ,yer li'IMeTb B B1-1,LJ,Y y nau,1-1eHT0B B B03pacre 40-50 lleT.
32 

Hespo11oraM CJle,LJ,yer

noMHl-1Tb, 4T0 y TaKli'IX nau,1-1eHTOB MOryT TaK>Ke np051B1151TbC51 O,l],li'IH 1-1111-1 HeCKOllbKO np1-13HaKOB, TaKli'IX KaK aHrHOKepaTOMa, aHn1,l1,p03 1-1111-1 n1non1,L1,p03, BOpOHKOBl-1,l],Ha51 

KeparonaTl-151, HenepeHOCli'IMOCTb 3KCTpeMallbHblX TeMneparyp 1-1 npore1-1Hyp1,151.
32

ti' BceM nau,1-1eHTaM C Kp1-1nroreHHblM li'IHCYllbT0M B B03pacre 18-55 lleT peK0MeH,LJ,yeTC51 npOHTl-1 CKp1-1Hl-1Hr Ha 6011e3Hb Cl)a6p1-1.
23 

ti' B HeK0T0pblX c11y4a51x 6011e3Hb Cl)a6p1-1 M0>KeT 6b1Tb OWl-1604HO ,l],l-1arH0CT1-1p0BaHa KaK pacce51HHblH CK11epo3 (PC), nocK0llbKY y nau,1-1eHT0B 1-1 C TeM 1-1 C APYrHM 

3a6011eBaH1-1eM M0ryT Ha61110,LJ,aTbC51 60111-1, 1-1 Ha MPT np051B1151TbC51 nopa>KeHl-151 6e11oro sew,ecrsa.37 B 0,l],H0M li'ICCJle,LJ,0BaHl-11-1 ,LJ,aHHblX 1-13 u,eHTp0B 6011e3Hl-1 Cl)a6p1-1 B 

repMaHl-11-1 11 1-13 187 nau,1-1eHT0B (5,9%), y K0T0pblX l-13Ha4allbH0 6blll ,l],l-1arH0CT1-1p0BaH PC, 6bllla o6Hapy>KeHa 6011e3Hb Cl)a6p1-1. ,ll1-1arH03 6011e3Hl-1 Cl)a6p1-1 Bbl51B115111C51 B 

cpe,LJ,HeM 4epe3 8,2 ro,LJ,a noc11e nocraH0BKl-1 ,LJ,1-1arH03a PC.
38 

ti' noMOW,b HeBpo11oraM B ,l],l-1arH0CTl-1Ke 6011e3Hl-1 Cl)a6p1-1 y nau,1-1eHT0B C nepB0Ha4allbH0 ,l],l-1arH0CT1-1p0BaHHblM PC 
37

: 

• K111-1Hl-14eCKl-1e np051BlleHl-151 B pa3111-14HblX opraHax, BKlll04a51 n04Kl-1, cep,LJ,u,e 1-1 rna3a, ,l],0ll>KHbl 6b1Tb npoaHalll-131-1p0BaHbl Ha B03M0>KH0CTb nocraH0BKl-1 ,l],l-1arH03a

6011e3Hl-1 Cl)a6p1-1, oco6eHHO y MY>K41-1H
• 6011e3Hb Cl)a6p1-1 rne,LJ,yer no,LJ,o3pesarb so scex rny4a51x npe,L1,no11araeMoro PC c ar1-1n1-14HOH K111-1H1-1Koi'.1 1-1 ar1-1n1-14Hb1M1-1 ,LJ,aHHblMl-1 MPT, a raK>Ke np1-1 orcyrcrs1-11-1

Ollli'lrDKllOHallbHblX rpynn B Cnl-1HHOM03rQBOH >Kl-1,l],KOCTl-1.
• PeK0MeH,LJ,yerrn onpe,L1,e11eH1-1e ceMeHH0ro aHaMHe3a 6011e3Hl-1 Cl)a6p1-1 1-1111-1 ee Klll-1Hl-14eCKl-1X np051BlleHl-1H, TaK KaK 3T0 Ba>KH0 ,l],1151 Bbl6opa C00TBeTCTBylOw,ero lle4eHl-151.

Ecn111 Bbl nOA03peeaere y ceoero nau,111eHTa 6one3Hb <l>a6p111, peKoMeHAyeTcH: 

ti' nposeCTl-1 61-10Xl-1Ml-14eCKl-1H 1-1111-1 reHeTl-14eCKl-1H aHalll-13.
17 

Ecn111 6one3Hb <l>a6p111 nOATBep>KAaeTCH y Bawero nau,111eHTa, Bbl MO>KeTe: 

fl' HanpaBl-1Tb nau,1-1eHTa K COOTBeTCTBYIOW,eMy специалисту5

ti' PeKoMeH,LJ,OBaTb npose,LJ,eH1-1e reHea11on14ecKoro aHa111-13a c u,e11b10 onpe,L1,e11eH1-151, He crpa,LJ,alOT 111-1 ,L1,pyn1e 4lleHbl ceMbl-1.
40

'
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