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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 HeOAHOPOAные. 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>EHOTVlnbl 60nE3HVI Cl>A6PVI 

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 posaTbC51.13 

KnACCVILIECKMI 60nE3Hb Cl>A6PVI 

V 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 мутации B reHe GLA.
3

'
14

'
15 

V 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

HeAOCTaTO4HOCTb, rnnepTpOcp1-14eCKYIO KapA1-1OMl-1OnaTl-1IO (HCM), Hesponorn4eCKl-1e ocnO>KHeHl-151 1-1 HapyweHl-151

MO3rosoro Kposoo6paw,eHl-151, B KOHe4HOM C4eTe np1-1BOA51W,1-1e K COKpaw,eHHOi1 npOAOn>Kl-1TenbHOCTl-1 >Kl-13Hl-1.
16 

n03.llHEE HALIAJ10 60nE3HVI Cl>A6PVI 

V 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 мутации s reHe GLA.
15

•
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·
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Vy nau,1-1eHTOB MO>KeT 661Tb HeCKOnbKO 1-1n1-1 MOryT OTCYTCTBOBaTb xapaKTepHble Cl-1MnTOMbl KnaCCl-14eCKOH 6one3Hl-1 CJ)a6p1-1, 1-1 

MO>KeT 661Tb nopa>KeH TOnbKO OAl-1H 1-1n1-1 HeCKOnbKO opraHOB.
10'

19 

• T1-1nl-14Hble cepAe4Hble 1-1 no4e4Hble Cl-1MnTOMbl MOryT nO51B1-1TbC51 B 6onee nO3AHeM BO3pacTe (OT copoKa AO

)
15 20 22 

6 
  BOCbMl-1AeC51Tl-1 neT 
' - 

, a u,epe pO-BacKyn51pHble Cl-1MnTOMbl, TaK1-1e KaK Kp!-inToreHHbll-1 1-iHCynbT, MOryT

npO51Bn51TbC51 B MOnOAOM BO3pacTe.
23

'
24 

y HeKOTOpblX nau,1-1eHTOB C nO3AHl-1M Ha4anoM 6one3Hl-1 CJ)a6p1-1 MO>KeT pa3B1-1TbC51 cepAe4HblH cpeHOTl-1n. 3Tl-1 nau,1-1eHTbl He 

l-1MelOT Cl-1MnTOMOB B Te4eHl-1e BCeH >Kl-13Hl-1, 1-1 y Hl-1X He pa3B1-1BalOTC51 npO51BneHl-151, CB513aHHble C KnaCCl-14eCKOH 6one3Hbl0 

CJ)a6p1-1. MHOrl-iM nau,1-1eHTaM A1-1arHO3 CTaBl-1TC51 TOnbKO nocne Ha4ana cepAe4HblX np051BneHl-1H.
8 
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.llBE KnlOLIEBblE OC06EHHOCTVI 

nPVI 60nE3HVI Cl>A6PVI 

rHnEPTPOCl>HLIECKMI KAPJlHOMHOnATH� (rKMn) 

V rKMn xapaKTep1113yeTCSI rn>K HeSICHO� 3Tll1OJl0rlt1111 np111 OTCYTCTBll1111 BTOpOCTeneHHblX npwmH rn>K, TaKll1X KaK rnnepTeH3111Sl 

111 CTeHO3 aopTaJlbHOro OTBepCTll1Sl клапана.
28 

Vy nau,111eHTOB C 60J1e3Hbl0 Cl)a6p111 HaKOnJ1eH111e Gb3 npO111CXOA111T B paзличных типах клеток. Развиваются
прогрессирующие изменения в клетках проводящей системы сердца, гипертрофия и фиброз миокарда.25

v B OAHOM 111ccneAOBaH111111 151 nau,111eHra c rKMn HesicHo� 3r111onorn111, y 5.3% 6b1J1111 выявлены мутации B reHe GLA.
30

rHnEPTPOCl>H� nEBOro >KEnYJlOLIKA crn>K) 

V rn>K - 3TO paHHee HapyweH111e cepAe4HO� AeS1TeJ1bHOCTll1 np111 60J1e3Hll1 Cl)a6p111
31

. Как правило, у пациентов с 
болезнью Фабри развивается концентрическая ГЛЖ, но также могут выявляться ассиметричные формы 
гипертрофии на ЭхоКГ.

26 

V rn>K np111 60J1e3Hll1 Cl)a6p111 SIBJlSleTCSI nporpecc111pyiow,e� 111 06bl4HO y MY>K4111H BO3Hll1Kaer paHbWe, 4eM y >KeHW,111H.
32 

V Pa3B111Tll1e rnneprpo¢111111 MO>KeT np111BeCTll1 K A111CQ>YHKU,111111 JleBoro >KeflyAO4Ka.33

v v13 752 nau,111eHros, 3aperncrp111posaHHb1x в v16Cl) c 2001 roAa no 2005 roA, rn>K Ha6J110Aanacb y
34

 : 

• 33.1 % 1113 124 Hefle4eHblX MY>K4111H co cpeAH111M (craHAapTHOe OTKJlOHeH111e) BO3paCTOM Ha MOMeHT Ha4afla 3a6oneBaHll1Sl

42.0 (14.5) roAa

• 21.3 % 1113 254 Hefle4eHblX >KeHW,111H co cpeAH111M (cTaHAapTHOe OTKJlOHeH111e) BO3paCTOM Ha MOMeHT Ha4afla

3a6onesaH111si 50.1 (12.0) roAa.

B OT60p04HOM 111CCJleAOBaHll1111 4054 MY>K4111H C rKMn 111Jlll1 rn>K, 4aCTOTa мутаций B reHe GLA, CBSl3aHHblX C 60J1e3Hbl0 
Cl)a6p111, COCTaB111J1a 0.94% (n=38).

35 
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v13-3a BblCOKoro noKa3aTe1rn распространённости nopa}l(eH1-151 cepAu,a y nau,1-1eHTOB c 6one3Hbl0 Cl)a6p1-1, KapA1-1onorn 1-1Me10T Ba}l(HOe 3HaL1eH1-1e A/151

cKp1-1H1-1Hra 1-1 Al-'larHOCTl-'IKl-1 6one3Hl-1 Фабри.
36 

KapAl-10/lOrl-1 peKOMeHAYIOTC51 A/151 nOAAep}l(aHl-151 OCBeAOMJleHHOCTl-1 0 6one3Hl-1 Cl)a6p1-1.
37 

38 39
«HacTopa>t<MBalOW.Me npM3HaKM» 6one3HM Cl>a6pM AnSI KapAMOnoroe MOryr BKnlO"laTb B ce6Sl ' : 

II' My}l(4"1Hbl B B03paCTe � 30 JleT 1-1 }l(eHW,l-'IHbl B B03paCTe � 40 JleT C rn)I( He51CHO� 3Tl-10Jl0rl-1"1 

II' HapyweH1-1e M03rosoro Kposoo6paw,eHl-151, Hesponorn4ecK1-1e 3a6onesaH1-151 1-1n1-1 no4e4Ha51 HeAOCTaT04HOCTb 

II' )l(enyA04HO-Kl-1We4Hble Cl-'IMnTOMbl, xpOHl-14eCKa51 ycTaJlOCTb, xpOHl-14eCKa51 60/lb B KOHe4HOCT51X, nOHl-1}1(eH1-1e cnyxa, 1-1 npo6neMbl C KO}l(e� 1-1 rna3aMl-1 

II' np1-1MeHeH1-1e 3JleKTpOKapA1-10rpaMMbl 1-1/11-1 XOJlTepa Ha 48 4acos: KOpOTKl-1� 1-1/11-1 YAill-'IHeHHbl� PR-1-'lHTepBaJl, HapyweHl-151 BHYTPl-1}1(eflyA04KOBO� 
npOBOAl-'IMOCTl-1 1-1/11-1 He06XOA"1MOCTb nOCT051HHOro KapAl-10CTl-1MYJl51TOpa, aTpl-10BeHTPl-1KYil51pHa51 6JlOKaAa 1-1/11-1 6paA1t1KapAl-151, apl-'ITMl-151 

II' 3KCTpaKapA1-1aJlbHble HapyweHl-151: Al-'ICQJYHKL.1,1-151 no4eK, 1-'lHCYJlbT 1-1/11-1 транзиторная ишемическая атака, ангиокератомы 1-1 BOpT1-1K03Ha51 KepaTonaTl-151

II' v1cnOJlb30BaH1-1e 3XOKapA1t10rpacp1-11-1: nOATBep}l(AeH1-1e концентрической rn)I( (13-22 MM), Heo6CTPYKTl-1BHO�  rKMn, rnnepTpOcpl-11-1 npasoro }l(eflyA04Ka 1-1/11-1 
"1CTOH4eHl-1e OCHOBHO� Hl-1}1(He6oKOBO� CTeHKl-1 nesoro }l(eflyA04Ka 

II' vlcnoJlb30BaH1-1e KapA1t1aJ1bHO� MarHl-'ITHO� pe30HaHCHO� TOMOrpacp1-11-1: npl-13HaKl-1 3aAHe-60KOBOro OTCpOL!eHHOro KOHTpaCTl-'lpOBaHl-151, COKpaw,eH1-1e 
6ecKOHTpacTHoro T1-c1-1rHana 1-1n1-1 ysen1-1L1eH1-1e T2 

II' CH1t1}1(eHHa51 CKOpOCTb KJly604KOBO� Q)l-1/lbTpau,1-11-1,  данные, подтверждающие протеинурию, 1-1/11-1 BblCOK04YBCTBl-1TeJlbHbl� TpOnOHl-'IH

II' reHeTl-14eCKa51 npeApacnOJlO}l(eHHOCTb K 6one3Hl-1 Cl)a6p1-1, Kp1-1nToreHHbl� 1-'lHCYJlbT 1-1/11-1 T51}1(eJla51 no4e4Ha51 HeAOCTaT04HOCTb. 

EcnM Bbl nOA03peeaeTe y ceoero nal-'MeHTa 6one3Hb Cl>a6pM, peKoMeHAyeTcsw: 

II' npoBeCTl-1 61t10Xl-1Ml-14eCKl-1� 1-1/11-1 reHeTl-14eCKl-1� aHa/11-13.
17 

EcnM 6one3Hb Cl>a6pM nOATBep>t<AaeTcsw y Bawero nal-'MeHTa, Bbl MO>t<eTe: 

II' HanpaBl-'ITb nau,1-1eHTa K COOTBeTCTBYIOW,eMy cneu,1-1an1-1cry
15 

II' PeKOMeHAOBaTb npoBeAeH1-1e reHeanorn4eCKOro aHaJll-13a C u,eJlblO onpeAeJleHl-151, He CTpaAalOT Jll-1 Apyrne 4/leHbl ceMbl-1.
40

'
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