
Заболевание сердца
А также другие 

симптомы?

ГДЕ Я МОГУ ПОЛУЧИТЬ ДОПОЛНИТЕЛЬНЫЕ 
СВЕДЕНИЯ И ПОДДЕРЖКУ?

Существует множество способов 

поддержки пациентов с болезнью 

Фабри. Ваш врач, консультант-генетик 

и местная организация пациентов 

могут предоставить помощь и дать 

советы в отношении лечения 

заболевания и Ваших взаимоотношений 

с членами семьи. Ниже Вы можете найти 

информацию о местных организациях 

пациентов.

Больше информации о болезни Фабри и группах поддержки 
можно найти на сайте http://www.fabry-disease.ru

БОЛЕЗНЬ ФАБРИ
СРЕДИ ПАЦИЕНТОВ
С ПОРАЖЕНИЕМ СЕРДЦА 
НЕУСТАНОВЛЕННОЙ ЭТИОЛОГИИ
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ФАБРИ
Международная сеть

http://www.fabry-disease.ru

Вы получили данную брошюру, 

так как поражение сердца 

у Вас может быть связано 

с болезнью Фабри, которая 

представляет собой редкое, 

потенциально тяжёлое, 

генетическое заболевание.1,2

Когда пациенты обращаются к врачу 

с признаками и симптомами тяжёлого 

поражения сердца или поражения 

сердца неустановленной этиологии, 

это может говорить о множестве причин, 

лежащих в основе данных нарушений, 

одной из которых может быть болезнь 

Фабри.3,4

Цель данной брошюры – 

предоставление ответа на некоторые 

вопросы, которые могут возникнуть 

у Вас, о причинах, наследовании 

и лечении болезни Фабри. 
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КАК БОЛЕЗНЬ ФАБРИ СВЯЗАНА С МОИМ 
ЗАБОЛЕВАНИЕМ СЕРДЦА?

Проблемы со стороны сердца 

распространены при болезни 

Фабри5,12 и с возрастом они могут 

прогрессировать.13 Поражение может 

возникнуть, в связи с тем что Gb3 

накапливается в клетках сердца или 

стенках кровеносных сосудов, которые 

кровоснабжают сердце. Поражение 

сердца вследствие болезни Фабри 

может включать в себя расширение 

камер сердца; нарушение работы 

клапанов сердца; нарушения 

ритма; стенокардию или сердечную 

недостаточность.17

КАК БОЛЕЗНЬ ФАБРИ ПЕРЕДАЁТСЯ ЧЛЕНАМ 
СЕМЬИ?

Болезнь Фабри не инфекционное, 
а наследственное заболевание, которое 
родители могут передать своим детям.18 
Характер наследования данной патологии 
иллюстрирует следующий рисунок.
Каждая клетка в организме человека 
содержит хромосомы, которые 
представляют собой нитевидные структуры, 
заключающие генетическую информацию. 
Женщины имеют две Х-хромосомы в каждой 
клетке (по одной Х-хромосоме от каждого 

родителя), а мужчины имеют одну Х- и одну 
Y-хромосому (Х-хромосому от матери 
и Y-хромосому от отца). Дефектный ген, 
ответственный за развитие болезни Фабри, 
находится только в Х-хромосоме.6,7 Это 
значит, что мужчины, у которых имеется 
данный ген, подвержены этой болезни 
всегда, в то время как женщины могут 
не иметь симптомов, либо симптомы 
у них могут быть меньшей тяжести или 
проявляться в более позднем возрасте.19

КАК МОЙ ВРАЧ МОЖЕТ ДИАГНОСТИРОВАТЬ 
БОЛЕЗНЬ ФАБРИ?

Отличить болезнь Фабри от более 

частых заболеваний может быть 

очень сложно, вследствие присущего 

ей широкого спектра симптомов; 

некоторые пациенты многие годы 

остаются без правильного диагноза.5,14 

Тем не менее, в случае если Ваш 

доктор заподозрил у Вас болезнь 

Фабри, диагноз может быть поставлен 

с помощью простого исследования 

крови.15

ЧТО ТАКОЕ БОЛЕЗНЬ ФАБРИ?

Болезнь Фабри (или болезнь 

Андерсона-Фабри) представляет собой 

редкое наследственное заболевание, 

причина которого – недостаточность 

активности фермента, называемого 

альфа-галактозидазой А, в результате 

изменений в кодирующем его гене 

(мутации).5,7 Этот фермент отвечает 

за расщепление в клетках организма 

жирового вещества, именуемого 

глоботриаозилцерамидом (Gb3).7,8 

Накопление в клетках отложений 

Gb3 препятствует их нормальному 

функционированию, что ведёт 

к прогрессирующим нарушениям 

в организме и появлению широкого 

спектра симптомов и осложнений 

заболевания.5,9 Поражение сердца 

может возникнуть в результате 

отложения Gb3 и может 

сопровождаться симптомами 

со стороны других органов.10,11

Поскольку болезнь Фабри — генетическое заболевание, этот диагноз имеет 

важные последствия не только для Вас, но может также иметь значение и для 

членов Вашей семьи. Поэтому, если у Вас диагностировали болезнь Фабри, Ваш 

врач или консультант-генетик оценят вместе с Вами семейную историю (это 

обследование называют также анализом родословной), чтобы определить риск 

наличия этой болезни у членов Вашей семьи.

КАКОВЫ СИМПТОМЫ БОЛЕЗНИ ФАБРИ?

Болезнь Фабри — сложное заболевание, 

у каждого пациента могут наблюдаться 

различные комбинации симптомов 

и разная их степень выраженности. 

Ниже перечисляются наиболее частые 

признаки и симптомы.16,17

Боль и ощущение жжения 

в кистях и стопах

Мелкие приподнятые над 

кожей темно-красные 

образования 

(ангиокератомы) на коже

Нарушения 

потоотделения, 

приводящие 

к частому повышению 

температуры 

тела и плохой 

переносимости жары 

или физических 

нагрузок

Нарушения со стороны 

желудочно-кишечного 

тракта: боль, тошнота, 

рвота или диарея

Проблемы со слухом, 

такие как звон в ушах 

или снижение слуха

Депрессия 

и утомляемость

Изменения со стороны 

глаз, такие как 

помутнение роговицы*

Поражение сердца

Более серьёзные 

проблемы со стороны 

сердца, почек и нервной 

системы могут 

наблюдаться у взрослых 

пациентов в связи 

с прогрессированием 

заболевания

Больной отец (XY) передаст 
дефектный ген всем своим дочерям, 

но ни одному из своих сыновей.18

Больная мать (XX) передаст дефектный 
ген с 50% вероятностью как сыновьям, 

так и дочерям.

КАК МОЖНО ЛЕЧИТЬ МОЮ БОЛЕЗНЬ ФАБРИ?

Доктор, занимающийся Вашим сердцем, 

(кардиолог) будет продолжать лечение 

Ваших проблем с сердцем и связанных 

с ними симптомов.

Болезнь Фабри не относится 

к излечимым заболеваниям, однако 

существуют методы лечения, которые 

помогают управлять болезнью. Более 

подробную информацию Вы можете 

узнать у Вашего лечащего врача.

X – дефектный ген

Дочь 

с болезнью 

Фабри

Отец 

с болезнью 

Фабри

Мать без

болезни

Фабри

Отец без

болезни

Фабри

Мать 

с болезнью

Фабри

Дочь 

с болезнью 

Фабри

Дочь 

с болезнью 

Фабри

Сын 

без болезни

Фабри

Сын 

без болезни

Фабри

Сын 

без болезни

Фабри

Сын 

с болезнью

Фабри

Дочь 

без болезни

Фабри

XY XYXX

XX XY XX XY XX XY XX XY

XX

*Как правило, не влияющие на зрение
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