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ОПРЕДЕЛИТЬ БОЛЕЗНЬ ФАБРИ
Резюме
Статья представляет собой разбор клинического случая дифференциальной диагностики болезни Фабри. Приводятся характерные симптомы 
и принципы диагностики болезни Фабри, а также современные возможности лечения этого заболевания. 
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Abstract
This article is an analysis of the clinical case of differential diagnosis of Fabry disease. Pecular symptoms and the principles of diagnosis of Fabry disease, 
as well as current treatment options for this disease are presented.
Key words: Fabry disease, angiokeratoms, alpha-galactosidase A, agalsidase alpha, Replagal.

ОНМК — острое нарушение мозгового кровообращения, АД — артериальное давление, ЧСС — частота сердечных сокращений, 
ЭхоКГ — эхокардиография, ТМЖП — толщина межжелудочковой перегородки, ТЗСЛЖ — толщина задней стенки левого желудочка, 
ЧЛС — чашечно-лоханочная система, ЛЖ — левый желудочек.

В последнее время интерес медицинской общественно-
сти к орфанным заболеваниям резко возрос. Являясь не 
только медицинской, но и социальной проблемой, эта 
группа заболеваний привлекает всё больше и больше 
заинтересованных врачей. Орфанные заболевания на 
сегодняшний день не входят в стандартную программу 
подготовки врачей-терапевтов. Отсутствие чётких зна-
ний о патогенезе этих состояний, а также незнание клас-
сической клинической картины не позволяет правильно 
и своевременно поставить диагноз. Однако хочется от-
метить, что порой в поисках редкого заболевания можно 
упустить факты, указывающие на более частые и типич-
ные болезни. Предлагаемый вниманию читателей жур-
нала «Архивъ внутренней медицины» клинический слу-
чай демонстрирует, что клиническая картина, с первого 
взгляда указывающая на орфанное заболевание, не всег-
да позволяет поставить правильный диагноз. 

В октябре 2012 г. в стационар г. Москвы был госпита-
лизирован пациент в возрасте 30 лет с жалобами на об-
щую слабость, головные боли сжимающего характера 
в затылочной области, боли за грудиной при физиче-
ских нагрузках, боли в животе, локализацию которых 
пациент уточнить не может, снижение остроты зрения, 
стойкое повышение АД до 210/100 мм рт. ст., сухость 
кожных покровов, отёки стоп и нижней трети голеней. 

Из анамнеза: пациент категорически отрицает курение, 
употребление алкоголя и наркотических средств. Со 
слов пациента состояние ухудшилось 2 года назад, когда 
появилась боль в брюшной полости. В ходе подробного 
распроса выяснилось, что боли в животе беспокоили па-
циента ещё в детском возрасте, по поводу чего он неод-
нократно проходил обследования, со слов пациента па-
тологии выявлено не было, медицинская документация 

того периода не сохранилась. По поводу болей в брюш-
ной полости пациент обратился около 6 месяцев назад в 
частную медицинскую клинику, где ему были проведены 
ультразвуковое исследование органов брюшной полости 
и почек и компьютерная томография органов брюшной 
полости, выявлен камень правой почки (представлены 
только заключения по результатам исследования). Со 
слов пациента и по данным амбулаторной карты в 2011 
и 2012 гг. пациент перенёс два ОНМК по ишемическо-
му типу в бассейне правой средней мозговой артерии 
с дальнейшим полным клиническим восстановлением. 
Давность повышения АД неизвестна, однако установле-
но, что 5 лет назад по месту работы пациент регулярно 
проходил медицинский контроль, и уровень АД никогда 
не повышался.

По данным осмотра и физикального обследования: нор-
мостеническое телосложение. Кожные покровы и види-
мые слизистые обычной окраски, высыпаний и гематом 
нет, обращает на себя внимание выраженная сухость 
кожи. Незначительные отёки стоп и нижней трети голе-
ней. Лимфоузлы не увеличены при пальпации безболез-
ненные. Щитовидная железа не увеличена в размерах, 
при пальпации плотноэластической консистенции, без-
болезненная. При перкуссии над лёгкими ясный лёгоч-
ный звук, при аускультации — над всей поверхностью 
лёгких выслушивается везикулярное дыхание, ЧДД 16 
в минуту. Границы сердца расширены влево (+2,5 см 
влево от среднеключичной линии), при аускультации: 
ослабление I тона в первой точке аускультации, акцент 
II тона на аорте, АД 200/110 мм рт. ст., ЧСС 98 в мину-
ту. Живот при пальпации мягкий безболезненный. Раз-
меры печени, селезёнки в пределах нормы. Признаков 
наличия свободной жидкости в брюшной полости нет. 
Симптом поколачивания слабоположителен справа. Со 
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слов пациента, мочеиспускание свободное, безболезнен-
ное, неучащённое, стул 1 раз в сутки, оформленный, при-
месей крови, слизи нет.

Результаты инструментальных и лабораторных иссле-
дований: в общем анализе мочи была выявлена про-
теинурия (0,033 г/л), был проведён анализ на суточную 
протеинурию — альбумин 245 мг/л/сут. В общем и био-
химическом анализах крови отклонений от нормы вы-
явлено не было. По данным ЭхоКГ — выраженная ги-
пертрофия миокарда ЛЖ (рис. 1, 2, 3); ТМЖП = 1,97 см 
(норма ТМЖП — до 1,2 см), ТЗСЛЖ = 1,61 см (норма 
ТЗСЛЖ — до 1,2 см). Была заподозрена гипертрофиче-
ская кардиомиопатия, однако результаты генетического 
исследования дали отрицательный результат. Офтальмо-
лог выявил у пациента гипертоническую ангиопатию 
сетчатки. 

ОБОСНОВАНИЕ ДИАГНОЗА

При обсуждении диагностической концепции было вы-
сказано предположение о наличии у пациента болезни 
Фабри. Предположить этот диагноз позволило наличие 
у пациента следующих факторов риска:
• мужской пол;
• молодой возраст;
• болевой синдром в области живота;
• рефрактерная АГ;
• перенесённые ОНМК в молодом возрасте;
• гипертрофия миокарда ЛЖ;
•  ангиопатия сетчатки (несмотря на то, что офтальмолог 
не выявил «классических» извитых сосудов на глазном 
дне, а также характерной для болезни Фабри катарак-
ты, было решено, что офтальмолог, не сталкивавший-
ся, вероятно, ранее с данной патологией не может 
адекватно оценить и описать выявляемые изменения);

• альбуминурия;
• отёчный синдром;

• гипогидроз.

У пациента не было выявлено ангиокератом, однако на 
сегодняшний день данный симптом не считается обя-
зательным для постановки диагноза болезни Фабри. 
Также у пациента не было выявлено нарушений сту-
ла. Было проведено исследование крови на активность 
фермента α-галактозидазы А — отклонений от нормы 
выявлено не было. Результаты данного исследования 
позволили исключить болезнь Фабри. При повторном 
анализе жалоб, анамнеза, данных осмотра, лаборатор-
ных и инструментальных методов обследования паци-
ента было акцентировано внимание на признаках воз-
можного поражения почек (положительный симптом 
поколачивания, альбуминурия, результаты предыду-
щих методов исследования).

Пациенту было проведено ультразвуковое иссле-
дование органов брюшной полости и почек (рис. 4), 
по результатам которого в среднем сегменте правой 
почки, в паренхиме было выявлено изоэхогенное об-
разование с нечёткими контурами 1,6 х 1,8 см, дефор-
мирующее контур почки. В синусе жидкостное обра-
зование 2,2 × 1,7 см. В левой почке ЧЛС жидкостное 
образование 4,2 × 2,4 см диаметром 1,6 см, конкре-
мент 1,4 и 0,3 см. 

Болезнь Фабри в работе клинициста

Болезнь Фабри относится к группе Х-сцепленных рецес-
сивных болезней накопления, она развивается в резуль-
тате недостаточности лизосомной α-галактозидазы А. 
Агалсидаза α катализирует гидролиз гликосфинголипи-
дов, её дефицит приводит к нарушению обмена гликос-
финголипидов, которые накапливаются в стенках сосу-
дов и тканях внутренних органов, вызывая нарушение их 
структуры и функции. Ниже приведены наиболее харак-
терные признаки болезни Фабри [1]:
• боли в конечностях;
• ангиокератомы;
• боль в животе;
• протеинурия;
• гипертензия;
• кардиомиопатия;
• кератопатии;
• ангиопатии сетчатки;
• нейропатии.

Рисунок 1. Гипертрофия миокарда ЛЖ

Рисунок 2. Полость ЛЖ. Признаки гипертрофии 
миокарда
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Пациенту была проведена повторная копьютерная то-
мография органов брюшной полости. Заключение: КТ-
картина опухоли верхнего сегмента правой почки. Па-
рапельвикальные кисты обеих почек. Паренхиматозные 
кисты, конкремент левой почки. 

Пациенту было рекомендовано наблюдение и лече-
ние в условиях онкологического стационара. Паци-
енту было проведено оперативное лечение — уда-
ление почки. При гистологическом исследовании 
удалённой опухоли был выявлен светлоклеточный 
рак почки (в настоящее время составляет около 
75% от всех типов рака почки). В данный момент 
пациент чувствует себя хорошо, состояние относи-
тельно удовлетворительное. Обслуживает себя, ра-
ботает «на дому». АД после операции стабилизиро-
валось на цифрах 120/80 мм рт. ст., в настоящий 
момент пациент не нуждается в гипотензивной те-
рапии.

ВЫВОДЫ

Данный клинический случай демонстрирует, что 
даже «классическая» клиническая картина при от-
сутствии основного критерия для постановки диа-
гноза может быть объяснена целым рядом других 
причин и в итоге указывать на совершенно иное 
заболевание. Все это заставляет врача-терапевта 
быть всегда внимательным к малейшим проявлени-
ям болезни и постоянно совершенствовать свои как 
практические, так и теоретические знания в самых 
различных областях медицины.
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Авторы заявляют, что данная работа, её тема, предмет и со-
держание не затрагивают конкурирующих интересов. 

Редкие болезни бывают редко?

Авторы привели данный клинический пример не с целью отвлечь внимание врачей от диагностики 
орфанных заболеваний. Отметим, что в России на сегодняшний день недостаточно активно прово-
дится выявление болезни Фабри вследствие отсутствия настороженности докторов в отношении 
этого заболевания. Пациенты — молодые мужчины, т.к. ген дефицита α-галактозидазы сцеплен с 
X-хромосомой — проходят с диагнозом ОНМК, почечной недостаточности и нередко погибают в 
возрасте 30–40 лет. Диагноз основывается на клинических проявлениях, выявлении активности 
α-галактозидазы А в плазме, лейкоцитах, слёзной жидкости, культивируемых фибробластах, био-
птатах тканей, а также повышении уровня сфингогликолипидов (тригексозилцерамида) в моче, 
плазме, культивируемых фибробластах. Необходимо проводить дифференциальную диагностику с 
болезнью Рандю-Ослера, для которой также характерны телеангиэктазии в различных частях тела, 
кровотечения, но отсутствуют приступы болей и не поражаются внутренние органы. Дифференци-
альный диагноз с ревматизмом строится на отсутствие у ревматических больных поражений кожи и 
различных биохимических показателях. При верно поставленном диагнозе и своевременном начале 
терапии болезнь Фабри поддается лечению. В частности, эффективна заместительная ферментная 
терапия при помощи агалсидазы α (Реплагал, Shire). 

Рисунок 3. Утолщение стенок ЛЖ

Рисунок 4. Новообразование в паренхиме среднего 
сегмента правой почки 


