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Fabri slimiba - 1ss parskats

B X-hromosomali iedzimta lizosomalas uzkrasanas slimiba'

B A-galaktozidazes A enzima nepietiekamiba izraisa globotriaozilceramidu (Gb?®) uzkraSanos dazadu organu audos un
progresejosus to darbibas traucgjumus.’

M [zplatiba starp pacientiem, kuriem ir terminala nieru mazspéja 0,2 % - 1,2 %%°

Bl Zinota izplatiba iedzivotaju vidu ir stipri mainiga 1 : 117.000 6 - 1 : 3.100 (,Late onset” Form)”

H Paslaik nojausama sastopamiba viriesu vida apm. 1 : 40.000 8 un sieviesu vida 1 : 20.0009°

B Pirmie simptomi bieZi paradas bérniba

B Daudzveidigs Kklinisko, visbiezak nespecifisko simptomu spektrs, kas mainas dzives laika — neiropatiskas sapes,
angiokeratoma, nieru mazspéja, insulti, kardiomiopatija "'

Bl |evérojami saisinats dzives ilgums (vidgjais paredzamais dzives ilgums virieSiem: 43 gadi; sievietem: 55-60 gadi)?'>°

H Kop$ 2001. gada ir pieejama enzimu aizstajterapija (agalzidaze alfa, agalzidaze beta)'?

lespéjamie skartie organi
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Nefrologiskie simptomi

B Sastopami apm. 40% sievieSu dzimuma un apm. 60% virieSu dzimuma Fabri slimibas pacientiem '

B Proteindrija, mikrohematurija (1dz 30% pacientu vecuma starp 30 un 40 gadiem)'®

B Progreséjosa nieru mazspéja lidz terminalai stadijai: sastopamiba nieru slimibas beigu stadija 0,2-1,2 %?2°
B Sastopamiba to virieSu vidd, kuriem veikta nieru transplantacija: 0,36-0,37 %' 5

B BieZi sastopamas multiplas nieru cistas (ldz 50% pacientu)'

Gb?® — uzkrasanas glomerularaja epitélija
Distalais tubuls

Neliela vaskulara endotélija skarsana

Toluidinzils iekrasojums péc Breidija un Sifmana (Brady & Schiffmann)'®

Nefrologisko simptomu sastopamiba attieciba uz vecumu
péc iestasanas FOS registra (Fabry Outcome Survey)
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Dermatologiskie simptomi

B Angeokeratoma lidz 80% pacientu: sporadiskas vai
daudzas mazas, sarti violetas papulas, visbiezak
sastopamas vidukla apvidy, bet art pie lupam, mutes
glotada vai pirkstu galos"

B Roku un kaju tiska ™

B Samazinata vai neesoSa sviSana (hipo-vai anhidroze)'”

B Karstuma un aukstuma nepanesiba

Angiokeratomas

Visus attélus apstiprina Dr. Tomass Jansens (Dr. Thomas Jansen), Esene




Neirologiskie simptomi
(perifera nervu sistema)

Sapes

B Sapes ir agrins simptoms! (jau bérniba un
jaunibas gados)’

W 1Zjut apm. 80% Fabri slimibas pacientu'®

B Pacienti cie$ no akroparestézijam un no
krizém ar dedzino$am vai dzelo§am sapéem —
hroniski vai epizodiski'®

B Sapes izraisa ™ 7
B Temperaturas svarstibas
B Slodze kermenim
M Stress
B Alkohols
M Drudzis

B Slimibai progreseéjot, sapju lekmes var k|ut
retakas un vajakas? 21

B |espgjamais iemesls: nervu Skiedru
degenerésanas spinalaja ganglija un sapju

kanalos 212

lespéjamais iemesls: nervu Skiedru
degenerésanas spinalaja ganglija

un sapju kanalos




Neirologiskie simptomi
(centrala nervu sistema)

B Noverojami apm. 20% Fabri slimibas pacientu'®

B Anomalijas magnétiskas rezonanses uznémumos (asinsvadu savijumi, infarkti, multipli vispirms baltas, vélak pelekas
vielas bojajumi smadzenu puslodés)??

B Tranzitoras iSémijas lekmes un insulti biezi sastopami jaunibal?

B Galvassapes*

M BieZas psihiatriskas saslimSanas (depresijas, vaskulara demence)'®

Procentuals sadalijums atkariba no vecuma un dzimtes
pec pirma insulta (bez enzimu aizstajterapijas)
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Péc Sims et al.®




T1 — uzsveérta MR
signala pastiprinasanas

aizmuguréja talama

Karotidas arterijas

Normali

SIEMENS

Normals intima-media

komplekss (IMK) 0,5mm

TOF MRA FLAIR-uzverta MRI
vaskularas izmainas "baltas vielas bojajumi"

(asinsvadu savijumi)

Apstiprina prof. Felgibels (Prof. Fellgiebel), Mainca

Vienads intima un media sabiezinajums
SIEMENS

Fabri slimiba ar patologisku IMK: 1,0 mm

Apstiprina prof. A. Rolfs (Prof. A. Rolfs), Rostoka



Kardialie simptomi

B Noveérojami lldz 60% Fabri slimibas pacientu'

B Traucéta sirdsdarbibas ritma mainiba (,Robotsirds”)?®

B Biezas izmainas EKG (ekstrasistoles, saisinats PR intervals, izplatits QRS komplekss), aritmijas, palpitacijas, tahikardija®
H Kreisa kambara hipertrofija (galvenokart koncentriska), kardiomiopatija 26

B Kreisa kambara disfunkcija (sistoliska un diastoliska)?®

Bl Sirdsdarbibas traucéjumi (mitrala varstula nepietiekamiba)?®

B Muskulu tekstlras zudumi un pastiprinata vakuolizacija (filoroze)?®

B Sirds mazspéja®®

Magnétiskas rezonanses tomografija ar Late Enhancement

tehnologiju, lai attélotu miokardialu ,aizvietotajfiorozi”

Tipiska lokalizéta fibroze aizmuguréja

lateralaja sienina

Apstiprina prof. Veidemans (Prof. Weidemann)

Vircburga
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Ehokardiografisks Cetru kambaru attéls

ar koncentrisku kreisa kambara hipertrofiju.

Var redzét lielu papilaro muskuli

Apstiprina prof. Veidemans (Prof. Weidemann), Vircburga

lzgriezums no 24 stundu EKG

Ventrikulara tahikardija ka pazime ,vélas stadijas kardiomiopatijai”

Apstiprina prof. Veidemans (Prof. Weidemann), Vircburga



Oftalmologiskie simptomi

B Noverojami 50-60% Fabri slimibas pacientu'®

B | oti raksturiga ir Cornea verticillata: iekrasota, lokveida radzenes apdulkoSanas?”
B Abpusé€ja, aizmuguréja acs Iecas apdulkosanas (Fabri katarakta)?”

B Retinalas un konjuktivalas asinsvadu anomalijas (saviti vai paplasinati asinsvadi)?”
Bl Plakstinu tiska?

M Samazinata acu asaroSana?’

Tiklenes asinsvadi

Normali Fabri slimiba: saviti

Konjunktivalie asinsvadi

Fabri slimiba: paplasinati




Cornea verticillata

Normali

Fabri slimiba: radzenes apdulko$anas

Apstiprina Prof. Dr. R. Guthofs (Prof. Dr. R. R. Guthoff), Rostoka
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Gastrointestinalie simptomi

W Vairak ka 50% Fabri slimibas pacientu ir novérojami gastrointestinalie simptomi (jau berniba)?®

B Sapes vedera?®

B Caureja®

B Slikta disa un vemS8ana?®

B Paragra sata sajtta?®

B Biezi svara zudumi?®

Pacientu dala ar simptomiem (%)

70
60
Kopa
B VirieSi
50 B Sievietes

B PieaugusSie

Berni

Gastrointestialie  Sapes vedera Caureja  Vedera aizcietéjumi  Slikta dusa Vemsana
simptomi

Péec Hoffmann et al. 28




Citi iespejamie Fabri
slimibas simptomi

B Pulmonalas komplikacijas (elpoSanas celu aizsprostojumi)®°
Bl Dzirdes traucéjumi, troksni ausis®

H Reibonis'

B Akromegalijai dzigi (raupji) sejas vaibsti'

B Makroglosija®

B Norades uz muskulu un skeleta bojajumiem®2

B Anémija®

B Hipotireoze®
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Fabri slimibas progresija

W Lidz diagnozes noteikSanai pacientiem bieZi ir jaiziet garS un mokoss celS: paiet vidgji 12 gadi.

B Bez arstéSanas ieverojami samazinas dzives kvalitate un ilgums.

Tipiskais simptomu Tipiskie simptomi un
paradisanas laiks pazimes (var but atseviski)
Bérniba un pusaudzu gadi B Neiropatiskas sapes

(= 16 gadi) B Cornea verticillata, retinalo asinsvadu savijumi

M Dzirdes traucejumi

W Dishidroze

W Parak liels jutigums pret aukstumu un karstumu

B Gastrointestinali trauc&jumi un sapes

M Letargija un nogurums

B Angiokeratoma

B Renalo un kardialo simptomu paradisanas (mikroalbumintirija,

proteindrija, anormala sirds ritma mainiba)

Agrini pieaugusa cilveka gadi B Augstak minéto simptomu pasliktinasanas
(17 - 30 gadi) B Proteindrija un progresgjoSa nieru mazspéja
B Kardiomiopatija
B Tranzitoras iSémijas lekmes, insults

B Akromegalijai ldzigas izmainas sejas vaibstos

Velaki pieaugusa cilveka gadi B |lepriekS minéto simptomu pasliktinaSanas
(> 30 gadi) B Sirds saslim$anas, tadas ka kreisa sirds kambara hipertrofija, angina
pectoris, aritmija, dispnoja
B Tranzitoras iSémijas lekmes, insults

B Osteopénija un osteoporoze

Papildu informacija: www.fabri.lv
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