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Введение

Болезнь Фабри — это Х-сцепленное наслед-
ственное заболевание, вызванное мутацией гена 
GLA, приводящего к дефициту фермента аль-
фа-галактозидазы А, в результате чего в клетках 
происходит накопление глоботриозилцерамида 
(GL3), что вызывает прогрессирующую дисфунк-
цию различных тканей, органов и систем, в том 
числе сердечно-сосудистой и нервной. Клинически 
заболевание проявляется акропарестезиями, на-
рушением потоотделения, вихревидной кератопа-
тией, кардиомиопатией, аритмиями, инсультами, 
протеинурией и др.

Клинический случай

На отделение кардиологии №1 в плановом по-
рядке поступила пациентка К., 35 лет, с установ-
ленным диагнозом «болезнь Фабри» для обследо-
вания и определения тактики ведения. Жалобы 
при поступлении: одышка при умеренной физи-
ческой нагрузке (подъем на 3 этаж), эпизоды да-
вящих болей в груди, снижение цифр АД до 90/60 
мм рт. ст.

Вес: 98.0
Рост: 170 см
Индекс массы тела: 33.9 кг/м² (ожирение I ст.)

Долгое время жалоб не испытывала. В 17 лет стала 
отмечать отсутствие потливости при интенсивной фи-
зической нагрузке. 

С 25 лет отметила периодические эпизоды голово-
кружения, тошноты, головных болей, при измерении 
АД максимально 140/90 мм рт. ст. 

С 26 лет (2016 г.) беспокоило чувство онемения в го-
ленях и стопах 2—3 раза в месяц. С данными жалобами 
за медицинской помощью не обращалась.

В 2017 г. у брата, находящегося на лечении гемодиали-
зом, посмертно диагностирована болезнь Фабри. В том 
же году у пациентки выявлена гетерозиготная мутация 
GLA с.227Т>C,p.М76Т, что позволило диагностировать 
болезнь Фабри. Обследована: согласно результатам  ла-
бораторных и инструментальных данных поражения 
почек, сердца и ЦНС не получено. Учитывая отсутствие 
функциональных нарушений, проведение ферментоза-
местительной терапии отложено. Уровень лизоглобо-
триазилсфингозина (Lyso-GB3) от октября 2019 г. — 3,39 
(N 0,05-3,0 нг/мл). 

В 2018 г. отметила появление выраженной одышки. 
На ЭКГ диагностирована фибрилляция предсердий, в 
связи с чем инициирована ритмурежающая и антико-
агулянтная терапии. 

В 2019 г. установлен диагноз: постоянная форма фи-
брилляции предсердий. 

В июне 2022 г. обследована в Клинике ревматологии, 
нефрологии и профпатологии Е. М. Тареева, где под-
твержден дианоз болезни Фабри с поражением сердца 
(интрамиокардиальный фиброз в базальном заднебо-
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ковом сегментах миокарды ЛЖ), периферической нерв-
ной системы (нейропатическая боль), ЖКТ. 

Рекомендована ферментозаместительная терапия 
агальсидазой-бета в дозе 1 мг/кг 1 раз в 2 недели вну-
тривенно пожизненно (начало «Фабразим» с 29.06.23 г.).

В апреле 2024 г. в связи паузами по данным СМ-ЭКГ 
около 4 секунд, жалобами на синкопальные состояния, 
произведена имплантация ЭКС в режиме VVIR.

17.06.24 г. замена «Фабразима» на «Фабагал». Перед 
началом терапии уровень lyso-Gb3 составил 6,95 нг/мл. 
Контроль от 05.03.25 г. lyso-Gb3 —  3,66 нг/мл.

Также известно о болезни Грейвса, диагностированой 
в 2019 г. Проводилась терапия тирозолом 30 мг/сут. 

Согласно электромиографии от 10.03.23 г. признаки 
сенсамоторной полинейропатии верхних конечностей, 
тунельной сенсомоторной нейропатии.

За период плановой госпитализации в мае 2025 г. на 
отделении кардиологии №1 ПСПбГМУ им. акад. И. П.
Павлова обследована:

На ЭХО- КГ: ФВ 64%, полости сердца не расшире-
ны. ИММ ЛЖ 125 г/м2, МЖП – 13,2 мм, диссинхрония 
сокращения левого желудочка, очевидных нарушений 
локальной сократимости не выявлено, в правых камерах 
лоцируется электрод ЭКС, фиксированный в верхушку, 
TAPSE 16 мм S`9см/с.

По результатам УЗИ ОБП и почек: размеры печени 
на верхней границе нормы, в остальном без патологии.

С учетом жалоб на боли ангинозного характера, 
одышку для исключения ишемических изменений вы-
полнена стресс-Эхо-КГ — достигнута субмаксимальная 
ЧСС, тест отрицательный, толерантность к физической 
нагрузке не снижена. Учитывая результаты стресс-теста, 
наличие ишемической болезни сердца маловероятно.

От проведения ФГДС пациентка отказалась.

Обсуждение

Болезнь Фабри представляет собой редкое Х-сце-
пленное лизосомное заболевание, обусловленное дефи-
цитом фермента альфа-галактозидазы А, в результате 
чего происходит постепенное накопление глоботрио-
зилцерамида в клетках различных тканей и органов с 

поражением сердечно-сосудистой, нервной и почечной 
систем, а также вовлечением кожи, зрения и слуха, что 
отражает мультисистемную природу заболевания. На-
копление глоботриозилцерамида в эндотелиальных и 
гладкомышечных клетках сосудов способствует разви-
тию кардиомиопатии, инсультов, хронической почеч-
ной недостаточности и нейропатической боли.

Золотым стандартом диагностики болезни Фабри яв-
ляется определение активности лизосомного фермента 
α-галактозидазы А в плазме, лейкоцитах, сыворотке кро-
ви, сухих пятнах крови, слезной жидкости. При наличии 
мутации у пробанда необходимо проведение обследова-
ния всех его родственников, потенциально являющихся 
носителями мутантной X-хромосомы.

В качестве лечения используют ферментозамести-
тельную терапию (ФЗТ) . В Российской Федерации для 
проведения ФЗТ при болезни Фабри зарегистрированы 
два лекарственных препарата: агалсидаза альфа («Репла-
гал») и агалсидаза бета («Фабразим»). 

Многопрофильная оценка — с участием кардиолога, 
нефролога, невролога и генетика — позволяет выявлять 
субклиническое поражение органов и тем самым уско-
рять инициацию ФЗТ, что улучшает течение заболева-
ния.
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