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RaktaZodZiai: Fabry liga, angiokeratomos, galuniy parestezijos, létinis inksty funkcijos
nepakankamumas, pakaitiné fermento terapija.

Santrauka. Fabry liga — tai jgimtas glikosfingolipidy apykaitos sutrikimas, paveldimas
recesyviniu su X chromosoma susijusiu biidu, pasireiskiantis biidingais skausmo priepuoliais,
galiuniy parestezijomis, angiokeratomomis odoje ir gleivinése, hipohidroze, inksty, Sirdies pazei-
dimais ir kitais simptomais. Nuo 2001 m. $i liga yra viena is veiksmingiausiai pakaitine fermento
terapija gydomy paveldimy medziagy apykaitos ligy. Pastaraisiais metais atrastos dvi nebiidingos
ligos formos ir atlikti pirmieji tyrimai, kurie rodo, kad Fabry liga gali biti Zymiai daznesné nei
manyta anksciau. Taigi su ligoniais, serganciais Sia liga, gali susidurti ne tik pediatrai, bet ir
suaugusius pacientus gydantys bendrosios praktikos gydytojai, nefrologai, kardiologai, neurologai
ir kiti specialistai. Siame straipsnyje pateikiamas klinikinis atvejis ir aptariami aktualiis Fabry
ligos diagnostikos, gydymo ir kiti klausimai. Nors liga pasireiské budingais simptomais,
diagnostika uzsiteseé: istyrus a-galaktozidazés A aktyvumq sausame kraujo méginyje, nustatytas
normalus Q-galaktozidazés A aktyvumas, tik po to, kai lizosominiy fermenty aktyvumas istirtas

heparinizuoto kraujo leukocituose, Fabry ligos diagnozé buvo patvirtinta.

Ivadas

Fabry liga —tai jgimtas glikosfingolipidy apykaitos
sutrikimas, paveldimas recesyviniu su X chromosoma
susijusiu biuidu, pasireiskiantis biidingais skausmo
priepuoliais, galtiniy parestezijomis, angiokeratomo-
mis odoje ir gleivinése, hipohidroze, inksty, Sirdies
pazeidimais ir kitais simptomais. Ligos simptomus
sukelia d¢l a-galaktozidazés A trikumo nesuskaldyti
ir besikaupiantys lasteliy lizosomose ir organizmo
skysciuose glikosfingolipidai. Nuo 1898 m., kai §i liga
buvo aprasyta pirma karta, apie ja sukaupta nemazai
duomeny, atrastas saugus ir veiksmingas gydymo
metodas — pakaitiné fermento terapija. Siame straips-
nyje pateikiame pirma diagnozuota klinikinj ligos
atveji Lietuvoje. Nors ligos simptomai $iuo atveju bu-
vo budingi, diagnostika uzsitgsé: 2003 metais, tiriant
fermento a-galaktozidazés A aktyvuma sausame krau-
jo méginyje, nustatytas nepakitgs Sio fermento aktyvu-

mas. Tik 2006 m., iStyrus lizosominiy fermenty ak-
tyvuma heparinizuoto kraujo leukocituose, diagnozuo-
ta Fabry liga. Tai rodo, kad Sios ligos diagnostika,
tiriant fermento 0o-galaktozidazés A aktyvuma
sausame kraujo méginyje, gali buti nepatikima.

Klinikinis atvejis

Vyriskosios lyties 21 mety ligonis, sergantis IV
stadijos inksty nepakankamumu, hospitalizuotas i
Vilniaus universiteto ligoninés Santariskiy kliniky
Nefrourologijos skyriy tyrimui dél galimo inksty
persodinimo ir gydymo hemodializémis. Atvykes li-
gonis skundési bendru silpnumu, mieguistumu, var-
ginanciais deginancio pobuidZio priepuoliniais ranky
ir kojuy skausmais.

Anamnezé. Vienintelis vaikas Seimoje. Gimé iSne-
Siotas, padarius cezario operacija, hipoksijos buklés,
po gimimo kiuidikiui iSsivysté sepsis. Iki 4 mety
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berniukas augo normaliai. 1989 m., bidamas ketveriy
mety, susirgo puline angina. Nepaisant gydymo an-
tibiotikais ir antipiretikais, berniukas kelias savaites
kars¢iavo, temperatiira febrili. Po keliy savaiciy, re-
miantis kraujo ir §lapimo tyrimy rodmenimis, diag-
nozuotas sepsis ir antrinis inksty pazeidimas, skirta
prednizolono (2 mg/kg, dozg laipsniskai mazinant) ir
antibiotiky kursas. Iki 1992 m. berniukas kelis kartus
gydytas stacionare, jam diagnozuotas alerginis subsep-
sis ir antriné nefropatija, nuolat buvo gydomas predni-
zolonu. Nuo 1992 m. vasario iki 1993 m. vasario pred-
nizolono vartojimas nutrauktas, vaiko savijauta neblo-
ga. 1993 m., diagnozavus infekcing mononukleoze,
berniukas vél paguldytas i ligoning, skirtas gydymas
prednizolonu (20 mg/kg, doze laipsniskai mazinant)
ir antibiotiky kursas. 1994 m. gydymas prednizolonu
nutrauktas. Nuo 1994 iki 2000 m. vaikas ne karta gy-
dytas jvairiuose stacionaruose, nuolat buvo stebimi
kraujo ir $lapimo tyrimy pokyc¢iai. 2000 m. rugséji
vaikui staiga émé skaudéti plastakas ir pédas, skaus-
mas buvo deginanc¢io pobtidzio ir labai stiprus, atsira-
do saltkrétis. Po to pakilo kiino temperatiira, padidéjo
limfmazgiai, atsirado aftinis bérimas burnos gleivi-
néje, ranky ir koju pir$ty landuonis, konjunktyvitas.
Tokie priepuoliai kartojosi skirtingais laiko tarpais.
Tarp $iu priepuoliy pacientas kartais juto silpnesni
ranky ir koju skausma. Mazdaug tuo paciu metu at-
sirado ir smulkus hemoraginis bérimas liemens, Slauny
srityse. Nuo 2000 iki 2006 m. berniukas ne karta tirtas
imunologu, hematology, nefrology ir kity specialisty.
Atliktos kauly ¢iulpy ir limfmazgio biopsijos, rasyta
létinio pielonefrito, 1étinio tonzilito, igimto imunode-
ficito ir neaiSkios kilmés neutropenijos diagnozé. Nuo
2001 m. i vena skirta imunoglobuliny. Dél augimo
atsilikimo diagnozuotas hipopituitarinis nanizmas ir
vaikas gydytas augimo hormonu. Blogéjant inksty funk-
cijai, rySkéjant uremijai, antrinei anemijai, 2006 m.
balandj suformuota arterioveniné fistulé, o 2006 m.
geguzés ménesj pradétas gydymas hemodializémis du
kartus per savaite.

2003 m. berniukas pirma karta konsultuotas gydy-
tojo genetiko, jtarta Fabry liga, atlikti fermenty akty-
vumo tyrimai i$ sauso kraujo méginio Turino univer-
siteto Metaboliniy ligu laboratorijoje (Italijoje), taciau
tyrimo rezultatas buvo neigiamas: iSmatuotas o-galak-
tozidazés A aktyvumas buves normalus. Nuo to laiko
berniukas kiekvienais metais lankési pas gydytoja
genetika. Kadangi pacientui buvo stebimi Fabry ligai
totinai atlikti a-galaktozidazés A aktyvumo tyrima
VarSuvos psichiatrijos ir neurologijos instituto Meta-
boliniy ligy laboratorijoje. IStyrus lizosominiy fer-

menty aktyvuma kraujo leukocituose, nustatyta, kad
a-galaktozidazés A aktyvumas yra mazdaug 2 proc.
normos atveju nustatomo aktyvumo, kity tirty fermen-
ty aktyvumas — normos ribose. Sio tyrimo duomenys
patvirtino Fabry ligos diagnozg.

Fenotipas. Asteniskos, taisyklingos kiino sandaros.
Ugis — 177 cm, kiino masé — 58 kg, KMI — 18,5.
Kritinés lastos deformacija, idubgs kriitinkaulis. Oda
blyski. Visame kiine smulkios iki 1 mm skersmens
angiokeratomos (Zr. paveiksla). Sirdies tonai aiskiis,
ritmiski, Sirdies susitraukimy daznis — 76 kartai per
minute. Plauc¢iuose alsavimas vezikulinis, be karkaly.
Arterinis kraujosptidis — 140/80 mmHg. Periferiniy
edemy néra.

Tyrimai
» Laboratoriniai tyrimai. Atlikus bendraji kraujo ir

biochemini tyrimus, rasta pakitimy, budingy léti-

niam inksty nepakankamumui.

Lizosominiy fermenty aktyvumo tyrimai: -galak-
tozidazés A aktyvumas: 0,2 nmol/mg baltymo/val.
(normos ribos: 10+2,5). Kity tirty fermenty aktyvumas
normalus.

* Instrumentiniai tyrimai

EKG: ritmas minusinis, sutrumpgjes PQ (0,13 s),
galima iSemija priekinéje Soninéje sienoje.

Sirdies echokardiografinis tyrimas: saikinga kairio-
jo skilvelio hipertrofija, dviburio voZtuvo I° nesanda-
rumas.

Audiograma: abipusis neurosensorinis prikurtimas.

Vidaus organy ultragarsinis tyrimas: difuzinis inks-
ty pazeidimas, sukeltas létinés ligos, abipusé nefro-
sklerozé. Desiniojo inksto parenchimings cistos.

Elektroneurografinis tyrimas: nezymus visy moto-
riniy ir jutiminiy nervy laidumo sulétéjimas.

* Specialisty konsultacijos

Oftalmologo konsultacija: akiy junginés venos vin-
giuotos, matomi ampulés formos i$platéjimai. DeSinés
akies ragenos virSutinéje Soninéje dalyje — Svelniy
epitelio drums¢iy salelé. LeSiukas skaidrus. Akiy dug-
ne venos vingiuotos, arterijos susiauré¢jusios.

Neurologo konsultacija: virSutiniy ir apatiniy ga-
luniy metabolinés kilmés sensoriné vegetaciné poli-
neuropatija, motoriniy nervy lengvas mielininio ir
aksoninio tipo pazeidimas.

Diagnozé: Fabry liga, klasikiné forma. Létinis
inksty nepakankamumas, I'V laipsnis. Uremija. Antri-
né anemija. Simptominé hipertenzija, didelés rizikos
grupé (kairiojo skilvelio hipertrofija). Dviburio voz-
tuvo I° nesandarumas. Abipusis neurosensorinis pri-
kurtimas. VirSutiniy ir apatiniy galiiniy metabolinés
kilmés sensoriné vegetaciné polineuropatija, motori-
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Pav. Angiokeratomos paciento kriitinés lastos srityje.

niy nervy lengvas mielininio ir aksoninio tipo pazei-
dimas.

Gydymas. Pacientui skiriamas simptominis gydy-
mas: nesteroidiniais prieSuzdegiminiais preparatais
gydomi skausmo priepuoliai, dél 1étinio inksty nepa-
kankamumo du kartus per savait¢ daromos hemodia-
lizés. Pacientas yra potencialiy inksty persodinimo
recipienty saraSe. Atsiradus galimybei, numatoma
persodinti inksta. D¢l pakaitinés fermento o-galakto-
zidazés A terapijos kreiptasi { Valstybing ligoniy kasa.

Literatiiros apZvalga

Istoriniai faktai. Pirma karta Sia liga nepriklauso-
mai vienas nuo kito 1898 m. apra$¢ dermatologai
anglas W. A. Anderson ir vokietis J. Fabry (1, 2). XX a.
7-o0jo desimtmecio pabaigoje atrasta, kad Fabry liga
sergantiesiems truksta fermento a-galaktozidazés A
(3). 1988 m. D. F. Bishop, R. Kornreich ir kt. paskelbé,
kad nustaté a-galaktozidaze¢ A koduojancio geno GLA
seka (4). 1990-1991 m. aprasyti keli pacientai, ku-
riems nustatytas vienintelis simptomas — kairiojo skil-
velio hipertrofija, o a-galaktozidazés A aktyvumas
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buvo mazesnis uz norma (5). 2003 m. S. Nakao ir kt.
Japonijoje iStyré 514 vyry, atvykusiy i Kagoshima
universiteto ligoning, kur jiems turéjo biti atlickamos
hemodializes, ir nustaté, kad SeSiems i8S jy a-galak-
tozidazés A aktyvumas buvo mazesnis uz norma (6).
Taip atrastos dvi naujos netipiSkos Fabry ligos for-
mos — Sirdies ir inksty. 2001 m. Europoje registruoti
du pakaitinés fermenty terapijos preparatai Fabry ligai
gydyti: Replagal (0-agalzidaze) ir Fabrazyme ([3-agal-
zidaz¢). Didziausia Fabry liga serganciy pacienty duo-
meny bazé — tai Fabry Outcome Survey, kurioje su-
kaupti duomenys apie 545 pacientus i§ 11 Europos
Saliy.

Epidemiologija. 11ga laika manyta, kad Fabry liga
yra labai reta. IS tikryjy klasikiné jos forma pasitaiko
1 i§ 40000—-60000 vyriskosios lyties naujagimiy (7).
Taciau kartu su netipiskomis formomis Fabry ligos
daznis gali siekti 1 i§ 3100 berniuky (8). Sia liga vie-
nodai daznai serga skirtingy rasiy Zmonés.

Molekuliné patologija ir patofiziologija. GLA
genas yra X chromosomos ilgajame petyje, Xq22.1
srityje (7). AprasSyta daugiau kaip 300 mutacijy Siame
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gene (4). a-galaktozidazé A yra lizosomy fermentas,
skaidantis neutralius glikosfingolipidus su galine a-D
galaktozilo grupe. Klasikine Fabry liga serganciuyju
kraujo plazmoje, leukocituose ar lasteliy kultlirose
0-galaktozidazés A aktyvumas yra mazesnis nei 1 proc.
normos atveju nustatomo aktyvumo, o netipiskomis
formomis sergan¢iy asmeny — nuo 1 iki 30 proc. Kai
Sio fermento triksta, nesuskaidyti glikosfingolipidai
kaupiasi lasteliy lizosomose ir organizmo skysc¢iuose.
Daugiausia ju susikaupia kraujagysliu endotelio ir
lygiyju raumeny lastelése, todél susiauréja ar net
uzsikemsSa kraujagysliy spindziai, atsiranda ju iSsi-
plétimai, prasideda audiniy periferiné iSemija, jvyksta
net infarktas. Glikosfingolipidai kaupiasi ir kitose
organizmo vietose: mioepitelinése prakaito liauky las-
telése (dél to sutrinka prakaitavimas), periferiniuose
nervuose ir autonominiuose mazguose (atsiranda ga-
ltiniy parestezijos), inksty glomeruly ir kanaléliy
lastelése (pazeidziama inksty funkcija), Sirdies
raumens ir laidZiosios sistemos lastelése (sukelia
Sirdies hipertrofija ir Sirdies laidumo pazeidimus),
ragenoje bei akies lgSiuke (7).

Klinika. Skiriama klasikiné Fabry ligos forma ir
netipiskos Sirdies ir inksty formos. Pagrindiniai $iy
formy skirtumai pateikiami lenteléje. Klasikinés ligos
formai biidingi Sie simptomai ir poZymiai:
¢ Skausmo priepuoliai ir galliniy parestezijos. Skaus-

mas daznai labai stiprus, varginantis, deginantis,

prasideda paduose ir delnuose ir plinta aukstyn,
apraSyti net bandymai zudytis. Gali skaudéti pilva

ar Sonus, tuomet skausmas imituoja apendicitg ar
inksty akmenlige. Skausmo priepuoliai trunka nuo
keliy minuciy iki keliy dienuy, juos sukelia fizinis
kriivis, emocijos, nuovargis, kar§¢iavimas, aplin-
kos temperatiiry poky¢iai. Daznai §iy priepuoliy
metu pakyla temperatiira, atsiranda laboratoriniy
uzdegimo rodikliy poky¢iy, todél pacientams klai-
dingai diagnozuojamos infekcinés ligos. Pacientai
dar gali skystis nuolatiniu ar protarpiniu deginimo,
maudimo, dilg¢iojimo jausmu galiinése (7, 9—11).
Angiokeratomos — dazniausiai smulkiis odos krau-
jagysliniai pazeidimai, raudonai mélynos spalvos,
su odos virSutiniy sluoksniy hiperkeratoze, paspau-
dus nei$nyksta. Daugiausia juy randama sédmenu,
Slauny, kapselio ir varpos odoje, pasitaiko burnos
gleivinéje bei akiy junginése (7, 9-11).

Inksty pazeidimas. Vaikuy, serganciy Fabry liga,
Slapime daznai randama baltymo, cilindry, eritro-
city ir lipidy laseliy. Pamazu didéja proteinurija,
atsiranda izostenurija, sutrinka inksty kanaléliy
funkcijos, blogéja inksty funkcija, prasideda ure-
mija. Paprastai galutinis inksty nepakankamumas
i§sivysto 30-50 gyvenimo metais (7, 9, 11).
Sirdies pazeidimas. Sirdyje kaupiantis glikosfingo-
lipidams, pradZzioje hipertrofuoja skilveliai, pazei-
dziami voztuvai ir Sirdies laidzioji sistema, dazni
EKG poky¢iai, aritmijos. Dél skilveliy hipertro-
fijos ir inksty pazeidimo pasireiskia arteriné hiper-
tenzija. Vélesni poZymiai — tai hipertrofiné obs-
trukciné kardiomiopatija, krtitinés angina, miokar-

Lentelé. Klasikinés, inksty ir Sirdies Fabry ligos formy palyginimas

Ligos pasireiskimas Klasikiné forma Inksty forma Sirdies forma
Ligos pradzia 4-8 metai >25 metai >40 mety
Angiokeratomos ++ - -
Skausmo priepuoliai, parestezijos ++ —/+ -
Hipohidrozé ++ —/+ —
Ragenos ir IgSiuko drumstys ++ - -

Sirdies pazeidimas ISemija/miokardo | Kairiojo skilvelio Kairiojo skilvelio
infarktas hipertrofija hipertrofija/miopatija
Smegeny kraujagysliy pazeidimas Praeinanti iSeming - -
ataka/insultas
Inksty pazeidimas Inksty Inksty Proteinurija
nepakankamumas | nepakankamumas
o-galaktozidazés A aktyvumas <1 proc. >1 proc. >1 proc.

T — labai buidingas pozymis; ,,—/+ — pozymis gali biiti arba nebiti; ,,— — nebiidingas poZzymis.
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do infarktas ir Sirdies nepakankamumas (7, 9, 10).
» Dél glikosfingolipidy susikaupimo smulkiosiose

smegeny kraujagyslése prasideda traukuliai, praei-

nanti iSeminé ataka ar smegeny insultas (7, 9, 10).
» Akiy, ypac ragenos ir l¢Siuko, pazeidimai sergan-

tiesiems Fabry liga yra labai budingi ir gali padéti

diagnozuoti liga. Ragenos drumstys paprastai ma-
tomos, tiriant akis plySine lempa, jos yra spiralinés
formos ir iSsidésciusios po ragenos epiteliu (cornea
verticillata). LeSiuko padrumstéjimas randamas
mazdaug 30 proc. klasikine Fabry liga serganciy
vyry, drumsciy iSsidéstymas budingas: tiriant ply-

Sine lempa, matomos spygliu pavidalo spinduliais

nuo lgsiuko centro i§sidésCiusios balsvos drumstys.

Kiti budingi akiy simptomai — tai jungings ir tink-

lainés kraujagysliy aneurizminiai iSsiplétimai ir

vingiuotumas (7).

» Kiti klinikiniai pozymiai. Smulkiosiose Zarnyno
kraujagyslése ir autonominiuose mazguose susi-
kaupe glikosfingolipidai gali sukelti protarpinj vi-
duriavima, pykinima, vémima, absorbcijos sutri-
kimus ir pilvo skausma. Kai kuriems pacientams
pazeidziami plauciai, pasireiskia 1étinis bronchitas,
dusulys ir obstrukcija, ypac riikaliams. Dél lim-
fagysliy ir limfmazgiy pazeidimo gali atsirasti ede-
muy. Klausos pablogéjimas aukstiems tonams ran-
damas beveik visiems sergantiems $ia liga. Vyres-
nio amziaus ligoniams atsiranda ir psichikos ligy
simptomuy: depresija, nerimas, asmenybés pokyciy,
net psichozé. Hipohidrozé — labai daznas klinikinis
radinys (7).

Netipine inksty forma sergantiems pacientams
paprastai nerandama angiokeratomuy, jiems gali nebti
ir parestezijy, ta¢iau daznai pazeidziama $irdis, hiper-
trofuoja kairysis skilvelis. Tokiems pacientams inkstuy
nepakankamumas progresuoja iki galutinés stadijos (6).

Netipine Sirdies forma sergantiems asmenims pa-
prastai nebiina jokiy ligos simptomy iki 60—-80 metuy,
kai iSsivysto hipertrofiné kardiomiopatija, dviburio
voztuvo nesandarumas, proteinurija, taciau paprastai
nebiina inksty nepakankamumo (5, 7).

Mutavusio GLA geno nesiotojoms moterims, Kuriy
giminés vyrai serga klasikine Fabry ligos forma, dél
atsitiktinés X chromosomos inaktyvacijos simptomuy
gali visiskai nebiti, bet gali pasireiksti ir klasikinis
ligos fenotipas. Moterims, kuriy giminés vyrai serga
netipinémis ligos formomis, iki $iol jokiu klinikiniy
simptomy neaprasyta (7, 12).

Diagnostikos etapai
» Anamnez¢ ir klinikinis paciento iStyrimas.
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* Laboratoriniai biocheminiai tyrimai: o-galaktozi-
dazés A aktyvumo nustatymas kraujo plazmoje,
leukocituose arba lasteliy kulttirose.

* Molekuliniai genetiniai GLA geno tyrimai.
Inksto persodinimo galimybés. Esant galutiniam

inksty nepakankamumui ir planuojant inksto per-

sodinima, donoras turéty biiti iStirtas, ar néra muta-
vusio GLA geno nesiotojas. Siuo atveju persodintame
inkste glikosfingolipidai nesikaups, nes o-galak-

tozidazés A aktyvumas jame bus normalus (7, 11).

Lietuvoje istirti kadaverinio inksto donoro néra gali-

mybés, todél inksty persodinimas biity atliktas, ti-

kintis, kad inksto donoras néra mutavusio GLA4 geno
nesiotojas.

Specifinis gydymas — pakaitiné fermento terapija.
Europoje registruoti du pakaitinés o-galaktozidazés
A terapijos preparatai: Replagal (Transkaryotic Thera-
pies, Inc.) ir Fabrazyme (Genzyme Corp). Daugelio
klinikiniy tyrimy irodyta, kad §ie preparatai maZzina
ligos simptomus (skausmo priepuolius ir parestezijas),
stabdo inksty nepakankamumo (13, 14), kurtumo
progresavima (15), pagerina gyvenimo kokybe (13,
14, 16).

Genetiko konsultacija. Genetikas konsultacijos
metu paaiskina pacientui ir jo Seimos nariams ligos
prigimtj, paveldéjimo biida, rizika susirgti ir kitiems
palikuonims toje pacioje santuokoje ir kita susijusia
informacija. Tokia informacija padeda pacientui ir jo
Seimos nariams priimti svarbius sprendimus dél to-
lesniy tyrimy, Seimos planavimo budy, prenatalinés
diagnostikos ir kt. (11). Sergancio vyriskosios lyties
asmens motina dazniausiai yra mutavusio geno nesio-
toja (jei atmetama de novo mutacijos galimybé, kuri
Sios ligos atveju nustatoma retai), o tévas — sveikas.
Kiekvieno néStumo metu mutavusio geno perdavimo
rizika palikuonims yra 50 proc. Paveldéjg §i gena
moteriskosios lyties palikuonys gali turéti simptomuy,
arba ne, o vyriSkosios lyties palikuonys, turintys tik
viena mutavusio geno kopija, sirgs. Sergancio vyrisko-
sios lyties asmens visos dukterys bus neSiotojos
(simptomai gali pasireiksti arba ne), o visi stinlis —
sveiki.

Apibendrinimas

Fabry liga —tai viena i$ veiksmingiausiai pakaitine
fermento terapija gydomy paveldimy medziagy apy-
kaitos ligy, tod¢l ja diagnozuoti ir $i gydyma skirti
reikeéty kaip jmanoma anksciau. Nustatytos dvi netipis-
kos Sios ligos formos, kuriy daznis gali biiti zymiai
didesnis nei klasikinés.
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Summary. Fabry’s disease is a congenital disorder of glycosphingolipid metabolism with an X-linked
recessive inheritance, presenting with typical symptoms of pain crises, acroparesthesias, cutaneous and mucosal
angiokeratomas, hypohidrosis, heart and kidney lesions, and other symptoms, which are described below.
From 2001, this disease is one of inborn errors of metabolism in which enzyme replacement therapy is applied
very effectively. Two atypical forms of the disease were discovered, and the first surveys were done revealing
that the incidence of Fabry’s disease can be much more higher than it was considered before. Not only
pediatricians can encounter with these patients in their practice, but also family doctors, nephrologists,
cardiologists, neurologists, and physicians of other specialties. A clinical case of Fabry’s disease is described,
and actual issues of diagnostics and treatment of Fabry’s disease are discussed. In spite of very typical symptoms,
delayed diagnosis was made: after the first investigation of a-galactosidase A activity in dry blood sample,
diagnosis of Fabry’s disease was rejected; only after lysosomal enzyme activity assay in heparinized blood
leukocytes, this diagnosis was confirmed.
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