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КЛЮЧОВІ СИМПТОМИ
ХВОРОБА ФАБРІ Є МУЛЬТИСИСТЕМНОЮ ГЕНЕТИЧНОЮ ПАТОЛОГІЄЮ, ЯКА 
НЕМИНУЧЕ ПРИЗВОДИТЬ ДО НЕЗВОРОТНИХ, ПОТЕНЦІЙНО НЕБЕЗПЕ
НИХ ДЛЯ ЖИТТЯ ЗАХВОРЮВАНЬ НИРОК, СЕРЦЯ І ГОЛОВНОГО МОЗКУ. 
ВИНИКАЄ ВНАСЛІДОК ДЕФІЦИТУ АКТИВНОСТІ α АЛАКТОЗИДАЗИ Α 
α GAL О ВИКЛИКАЄ ПРОГРЕСУЮЧЕ НАКОПИЧЕННЯ ГЛОБОТРІА

ОЗИЛЦЕРАМІДУ GL В РІЗНИХ КЛІТИНАХ8,9

Прогресуюче 
захворювання серця

Прогресуюче 
захворювання нирок

Ранній ішемічний 
інсульт

Клінічні прояви

Ознаки та симптоми, 
які виникають у будь-якому віці

Помутніння рогівки 
та кришталика

Непереносимість спеки та 
холоду/фізичних навантажень

Периферична нейропатія 
кінцівок/епізодичні 

больові кризи

Погіршення слуху, дзвін у вухах

Гіпогідроз

Прояви з боку 
шлунково-кишкового тракту

АнгіокератомиАнгіокератоми

Фото: SpringerImages.com; Germain DP. 
Orphanet J Rare Dis 2010;5:30. 

Помутніння рогівки

У пацієнтів з хворобою Фабрі помітно вища частота інсультів у ранньому віці,  

ніж у населення в цілому. Середній вік настання першого інсульту складає 39,8 років 

для чоловіків і 45,7 для жінок, що значно перевищує показники аналогічного віку 

в загальній популяції (76 для чоловіків і 81 для жінок).23

СИМПТОМИ ДЛЯ 
ВСТАНОВЛЕННЯ 
ТОЧНОГО ДІАГНОЗУ

.03

Розпізнайте та зіставте симптоми для ранньої 
діагностики цього прогресуючого захворювання,  
яке становить загрозу для життя

ЗАТРИМКА У ДІАГНОСТИЦІ МОЖЕ БУТИ СУТТЄВОЮ  
ТА ПОВ'ЯЗАНОЮ З ВАРІАБЕЛЬНІСТЮ ПРОЯВІВ 
ЗАХВОРЮВАННЯ8,15

o Аналіз реєстру хвороби Фабрі виявив, що середній вік настання перших симптомів 
склав 9 років для чоловіків та 13 років для жінок16

o Від маніфестації симптомів до встановлення діагнозу хвороби Фабрі проходить 

приблизно 15 років як для чоловіків, так і для жінок8

ЗІСТАВЛЕННЯ СИМПТОМІВ ДОЗВОЛЯЄ УНИКНУТИ ЗАТРИМКИ  

В ДІАГНОСТИЦІ8

o Недіагностована хвороба Фабрі за відсутності ферментнозамісної терапії (ФЗТ)
спричиняє ускладнення, що становлять загрозу для життя4, 8, 16-18

 • Захворювання може вражати серцеву, ниркову та цереброваскулярну систему8

 • Згідно з даними щодо особливостей перебігу захворювання, очікувана тривалість життя 
зменшується у середньому на 20 років у чоловіків та на 15 років у жінок15, 19

o  Приблизно у 40 % жінок виникає серйозне ураження нирок, при цьому середній вік маніфестації 
та перебігу захворювання аналогічні тому, який характерний для чоловіків16

ЗМЕНШЕННЯ ОЧІКУВАНОЇ ТРИВАЛОСТІ ЖИТТЯ15, 19
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За матеріалами:  MacDermot KD et al. J Med Genet. 2001;38(11):750-760. MacDermot KD et al. J Med Genet. 2001;38(11):769-775.
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ХВОРОБУ ФАБРІ 
В ПОПУЛЯЦІЯХ 
ВИСОКОГО РИЗИКУ
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У пацієнтів із хворобою Фабрі  

виражені прояви з боку  

серцево-судинної  системи7
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o Патологічне накопичення GL-3 та інших метаболітів 
призводить до гіпертрофії лівого шлуночка (ГЛШ), 
фіброзу та порушення серцевої провідності10

o Захворювання серця є найпоширенішою
причиною смерті у пацієнтів з хворобою Фабрі4

o У 49 % чоловіків та 35 % жінок з цим захворюванням 
були виявлені ускладнення з боку серця в середньому 
у віці 36 та 44 років відповідно; ускладнення можуть 
виникати вже підлітковому віці5

o Настанови Європейської спілки кардіологів 
рекомендують проводити диференційну діагностику 
хвороби Фабрі у пацієнтів з ГКМП та ГЛШ 6,13

ХВОРОБУ ФАБРІ 
В ПОПУЛЯЦІЯХ 
ВИСОКОГО РИЗИКУ

ХВОРОБА ФАБРІ
ІДІОПАТИЧНОЇ ГІПЕРТРОФІЧНОЇ 

У пацієнтів із хворобою 

Фабрі виражені прояви 

з боку серцево-судинної 

системи7

Y 0,5%-3%
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o Люди з цим захворюванням входять до групи ризику 
розвитку ТСХН у віці 30-50 років, але захворювання 
може виникати навіть підлітковому віці3-6

o Європейська нефрологічна асоціація – Європейська 
асоціація спеціалістів в області діалізу та трансплантації 
рекомендує проводити скринінг хвороби Фабрі 
у чоловіків з хронічною нирковою недостатністю (ХНН) 
молодше 50 років, у яких не проводилася поглиблена 
діагностика нирок, та у жінок з ХНН неясного генезу та 
іншими незрозумілими симптомами. Також доцільно 
проводити скринінг в інших групах високого ризику, 
зокрема, з артеріальною гіпертензією або діабетом7

o У 49 % чоловіків та 35 % жінок із хворобою Фабрі 
були виявлені ускладнення з боку серця в середньому 
у віці 36 та 44 років відповідно; ускладнення можуть 
виникати вже підлітковому віці5

o Біопсія може продемонструвати накопичення GL-3 
у різноманітних типах клітин та ознаки ураження, 
включаючи склероз клубочкового апарату, який може 
розвиватися вже у дитинстві12

 
ТЕРМІНАЛЬНОЇ СТАДІЇ ХВОРОБИ НИРОК 

НЕЯСНОГО ГЕНЕЗУ1,2

У пацієнтів із  хворобою 

Фабрі виражені  

захворювання нирок3,4,8

При проведенні диференційної діагностики у пацієнтів  
з ГЛШ, ГКМП, ХХН та раннім інсультом слід подумати про 
хворобу Фабрі6, 7, 13, 23
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o Прогресування захворювання та ранній початок лікування 
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  • Захворювання прогресуюче та призводить до 
незворотного ураження та ускладнень з боку 
життєво важливих органів4,8,17,18 
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захворювання з боку серця, нирок та цереброваскулярної 
системи, а також перевагу раннього початку лікування 
щодо забезпечення оптимального терапевтичного ефекту18 
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плями крові (DBS). Після отримання 
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Своєчасна діагностика та ранній початок лікування 
можуть сповільнити прогрес захворювання21

ЗАПІДОЗРІТЬ ХВОРОБУ, 
ЗІСТАВТЕ СИМПТОМИ
ТА ОБСТЕЖТЕ
ПАЦІЄНТІВ ІЗ ГРУП  
ВИСОКОГО РИЗИКУ

ОБСТЕЖТЕ РОДИНУ
o Хвороба Фабрі – Х-зчеплене генетичне захворювання з високою частотою успадкування, 

яке вражає як чоловіків, так і жінок8

o Обстеження родини може виявити хворих родичів на ранній стадії захворювання21,22

Діагностосувавши одного 

пацієнта, хворобу Фабрі можна 

виявити в середньому у 5 членів 

його родини22

ЧЕПЛЕНИЙ МЕХАНІЗМ УСПАДКУВАННЯ8

INHERITANCE X- LINKED, BUT NOT RECESSIVE
 

Xr X   Xr X   

Xr Y   

X Y   X Y   

X X   Xr X   

Xr Y   Xr X   

X Y   

X X   X Y   

Хворі батьки передають хромосому з  
ураженим геном (Xr) усім своїм донькам. 
Передача від батька до сина неможлива.

хромосома (Xr) 
з ураженим геном,  
що спричиняє Фабрі

не уражена (Х) 
хромосома

Хворі матері мають ризик передачі 
хромосоми з ураженим геном (Xr) 
своїй дитині 50 % незалежно від статі.

За матеріалами: Germain DP. Fabry disease. Orphanet J Rare Dis. 2010;5:30.

* Лікарський засіб Фабразим®, порошок для приготування концентрату 5 мг/мл для розчину для інфузій, зареєстрований в Україні. 
Р.П. № UA/10306/01/01. Наказ МОЗ України №939 від 05.12.2014 р.

Ферментнозамісна терапія (ФЗТ) лікарським 
засобом Фабразим®* продемонструвала зниження  
ризику серйозних клінічних явищ на 61% у популяції 
пацієнтів, які виконали умови протоколу16
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