Fabryho choroba

Fabryho choroba neboli sfingolipiddza, je charakterizovana jako
metabolické lyzozomové onemocnéni s frekvenci vyskytu 1 : 40 000.
Jde o genovou mutaci na dlouhém raménku pohlavniho chromozomu X
kédujiciho lysozomalni enzym alfa-galaktozidazu (alfa-GAL). Vysledkem
toho je snizena nebo chybéjici aktivita alfa-GAL, coz ma za nasledek
ukladani depozith globotrialosylceramidu (CL-3) v endotelu a
viscerdlnich tkdnich. Proces vede k multisystémovému poskozeni
ledvin, srdce a CNS. Poprvé byla popsana roku 1898 W. Andersonom a
J. Fabrym jako angiokeratoma corporis diffusum universale, morbus
Fabry nebo Andersonova-Fabryho choroba.

Dedicnost

Dnes zname jiz 200 mutaci. Muzi (XY) jsou postizeni pIné rozvinutou
formou onemocnéni. Dcery téchto muzl ziskavaji defektni chromozom
X. Synové téchto muzl jsou zdravi, protoze od otce ziskavaji
chromozom Y. Postizené Zeny (XX) mohou odevzdat bud zdravy nebo
defektni chromozom X, v pripadé, Zze Zena nema ve vybaveé dva
defektni chromozomy X.

Klinicky obraz

Jako prvni pfiznaky, objevujici se v détstvi, jsou akroparestézie -
palivd bolest, brnéni, mravenceni koncetin.

Travici potize zpUsobuje ukladani glykosfingolipidd do autonomnich
ganglii stfeva a mezenteridlnich cév. Vyskytuje se prljem, bolesti
bricha, zejména po jidle, nadymani, nevolnost a zvraceni, coz mize
vést k nechutenstvi a hubnuti (anorexii). Snizend nebo chybéjici
schopnost potit se (hypohidréza, anhidréza) vznikd na zakladé
poskozeni bunék potnich zlaz a autonomniho nervového systému.
Kozni projevy — angiokeratomy (kozni Utvary podobné bradavici,
které vznikaji ristem rohovatéjici ¢asti pokozky a oslabenim cévni
stény) — vyskytujici se na hyzdich, perigenitdlné, v oblasti pupku,
stehen a v nékterych pripadech i na sliznicich (v Ustech). Oslabenim
cévni stény se na pokozce vytvori angiektazie — malé, lehce
vyvysené, purpurové cervené rozsifené cévy. PocCet a velikost téchto
|ézi se postupné s vékem zvysuje. Dale se objevuji zmény na rohovce
— typickou zménou, kterou je mozné pozorovat vysetrfenim pomoci
Stérbinové lampy, je cornea verticillata. V rohovce se tvofi bélavé
spiralovité pruhy.

K zdvaznému klinickému pribéhu patri: ACMP, progresivni renalni
insuficience, kardiovaskularni choroby, které jsou nejcastéjsi

pri¢inou smrti pacientd s Fabryho chorobou. U muz( je vak pribéh
Fabryho choroby zavaznéjsi.

Diagnostika

V diagnostice je zdsadni genetické vysSetreni, molekuldrni diagnostika a
biopsie.

Lécba

Standardem je enzymaticka substitucni lIé¢ba. Dostupné jsou dva preparaty

a to a-agalziddza a agalzidaza B.

Symptomaticka lécba zahrnuje 1é¢bu bolesti a akroparestézii - fenytoin,
karbamazepin, gabapentin, analgetika az opiaty.

Déle nefroprotektivni Iécbu — ACE inhibitory a blokatory angiotenzinovych

receptord.

Lécba travicich potizi — pancreolipdza, metoklopramid, H, blokéatory, loperamid hydrochlorid, zména stravovacich

navyka.
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Klasifikace a odkazy

MKN-10 E75.2 (https://mkn10.
uzis.cz/prohlizec/E75.2
)

MeSH ID D000795 (https://www
.medvik.cz/bmc/link.d
0?id=D000795)

OMIM 301500 (https://omim.
org/entry/301500)

orphanet  ORPHA324 (http://ww

w.orpha.net/consor/cg
i-bin/Disease_Search.p
hp?Ing=EN&data_id=
94)

Medscape 1952086 (https://eme
dicine.medscape.com/
article/1952086-overvi
ew)

Pacient s cornea verticillata
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Kardiologicka lécba — antiarytmika, implantace kardiostimulatoru, 1é¢ba anginy pectoris - ACE inhibitory, blokatory
angiotenzinovych receptord, diuretika, pripadné beta-blokatory, anopyrin, warfarin (pfi fibrilaci sini), implantace
kardioverter defibrildtoru (maligni arytmie, trvald komorové tachykardie), pripadné transplantace srdce.

Souhrnné video

Odkazy
Souvisejici ¢clanky

= Lyzosomalni onemocnéni
Externi odkazy

= Fabryho choroba - popis onemocnéni prof. MUDr. Jan Bultas, CSc., Il. interni klinika 1.LF UK v Praze (https://int
2.Ifl.cuni.cz/fabryho-choroba)
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