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Болезнь Фабри (БФ), или болезнь Андерсена – Фабри, — это редкое наследственное лизосомное заболевание 
(болезнь накопления сфинголипидов), характеризующееся прогрессирующим мультисистемным поражением. 
Типичными для детского возраста симптомами являются нейропатическая боль / акропарестезии, ангиокератомы, 
гипо- либо ангидроз, вихревидная кератопатия. В диагностике заболевания важную роль играют биохимические, 
молекулярно-генетические методы исследования, а также семейный скрининг. Специфическое патогенетическое 
лечение БФ заключается в ферментной заместительной терапии (ФЗТ) рекомбинантными препаратами лизосомного 
фермента �-галактозидазы А. Инициация ФЗТ до формирования тяжелого поражения органов и систем способствует 
ее более высокой эффективности. В статье обсуждаются различные аспекты патогенеза, особенности клинической 
картины в детском возрасте, современные методы диагностики и лечения БФ на основании литературных данных.
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Fabry disease (FD), or Andersen-Fabry disease, is a rare hereditary lysosomal disease (sphingolipids storage disease) characterized by 
progressive multisystem involvement. The major symptoms among children are neuropathic pain / acroparesthesia, angiokeratomas, 
hypo- or anhidrosis, vortex keratopathy. Biochemical tests, molecular genetic testing, and family screening play crucial role in the 
diagnosis of the disease. Specific pathogenetic treatment of FD includes enzyme replacement therapy (ERT) with recombinant 
medications of the lysosomal enzyme �-galactosidase A. ERT initiation before the development of severe organs and systems’ damage 
contributes to its higher efficacy. This article covers various aspects of pathogenesis, clinical picture features in childhood, modern 
methods of diagnosis and management of FD according to literature data.
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ВВЕДЕНИЕ
Болезнь Фабри (БФ; МКБ-10 E75.2) — орфанное забо-

левание с Х-сцепленным типом наследования, причиной 
которого является патогенный вариант гена GLA (локали-
зован в хромосомной области Хq22.1), вследствие чего 

снижается активность либо стабильность лизосомного 
фермента �-галактозидазы А, что приводит к накоплению 
токсических метаболитов (гликосфинголипидов) в лизосо-
мах эндотелиальных и гладкомышечных клеток сосудов, 
эпителиальных клеток почек, кардиомиоцитов, клеток 
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нервной ткани и др. [1]. Такое накопление морфологиче-
ски выявляется как изменение структуры лизосом («тель-
ца зебры») при электронной микроскопии. Метаболит, 
который рассматривают как биомаркер при БФ, — глобо-
триаозилсфингозин (lyso-Gb3) — является высокочувстви-
тельным и специфичным, его концентрация в сухих пятнах 
крови коррелирует с эффективностью ферментной заме-
стительной терапии (ФЗТ) и косвенно отражает тяжесть 
течения заболевания [2].

Принимая во внимание скрининговые исследования, 
проведенные среди новорожденных в Италии, Австрии, 
Тайване и США, следует отметить, что частота пато-
генных вариантов гена GLA у мальчиков колеблется 
от 1 на 1500 до 1 на 3000. Этот факт позволяет предпо-
ложить, что распространенность БФ гораздо выше, чем 
полагали ранее, в том числе за счет труднодиагностируе-
мых неклассических вариантов течения [3]. Учитывая низ-
кую выявляемость БФ в детском возрасте на основе кли-
нических проявлений ввиду их неспецифичности, одной 
из стратегий диагностики данного заболевания является 
семейный скрининг [4]. При отборе родственников про-
банда для проведения им скринингового исследования 
важно помнить отличительные признаки Х-сцепленного 
типа наследования заболевания. В частности, при БФ 
от больного мужчины сыновья патогенный вариант гена 
GLA не унаследуют, дочери же патогенный вариант гена 
GLA унаследуют. От женщины унаследовать патогенный 
вариант гена GLA могут и сыновья, и дочери [3].

Скрининг на БФ предполагает определение актив-
ности �-галактозидазы А, при ее снижении следующим 
этапом диагностики является молекулярно-генетическое 
исследование (анализ гена GLA). Однако у лиц женского 
пола активность данного фермента нередко не имеет 
отклонений от нормы, что диктует необходимость исполь-
зования более чувствительного биомаркера, каковым 
считается lyso-Gb3, уровень которого определяют в пят-
нах высушенной крови [5–7].

Скрининговые исследования, проведенные в группах 
риска в России, США, Германии, Аргентине, Китае, свиде-
тельствуют о не превышающей 1% частоте встречаемо-
сти БФ [8–10], семейный же скрининг, предполагающий 
обследование членов семьи пробанда с БФ, показал 
свою большую эффективность [11–13]. По разным дан-
ным, в ходе семейного скрининга на каждого пробанда 
с БФ выявляется от 2 до 5 родственников, имеющих такой 
же патогенный вариант гена GLA, что зависит от величины 
каждой конкретной семьи и ряда других факторов [4, 14]. 
Таким образом, семейный скрининг, заключающийся 
в обследовании родственников пациента, страдающего 
БФ, особенно актуален среди детского населения, так 
как позволяет диагностировать заболевание на раннем 
этапе, когда ФЗТ максимально эффективна.

В последние годы речь идет о более сложных патоге-
нетических механизмах БФ [15], заключающихся в акти-
вации апоптотической гибели клетки [16], каскаде ауто-
иммунных и провоспалительных реакций, повышенной 
продукции активных форм кислорода, адгезии лейкоци-
тов к эндотелию сосудов [17–19]. Описанные патогене-
тические механизмы, будучи вторичными, могут являться 
точкой приложения для разработки новых лекарственных 
препаратов.

При БФ поражаются потовые железы, кожа, пери-
ферическая и центральная нервная системы, сердечно-
сосудистая система, почки, желудочно-кишечный тракт, 
зрительный и слуховой анализаторы и др. Заболевание 
носит прогрессирующий мультисистемный характер, 
сопровождается повреждением стенок эндотелия (эндо-
телиальной дисфункцией и протромботическим состо-
янием), снижением качества и продолжительности 
жизни [15]. Учитывая Х-сцепленный тип наследования 
БФ, у лиц мужского пола патогенный вариант гена GLA 
находится в гемизиготном состоянии, а у лиц женского 
пола — в гетерозиготном состоянии. В связи с этим 
в детском или подростковом возрасте у мальчиков чаще 
манифестируют и более выраженны клинические про-
явления БФ [4], однако у девочек, имеющих нормальную 
копию гена GLA на второй Х-хромосоме, клиническая 
картина заболевания также может развиваться, что, 
вероятно, связано с феноменом инактивации «здоро-
вой» Х-хромосомы [20]. Жалобы на симптомы, свиде-
тельствующие о поражении желудочно-кишечного тракта, 
предъявляют 18% детей с БФ, при этом медиана воз-
раста мальчиков равна 5 годам, девочек — 9,5 годам. 
Нейропатическая боль при БФ беспокоит 41% девочек 
и 59% мальчиков, медиана возраста равна 9 и 7 годам 
соответственно [2, 21]. В кровнородственных браках не 
исключена ситуация, когда девочка может иметь пато-
генный вариант гена GLA в гомозиготном состоянии, 
унаследовав его и от отца, и от матери. Специфическое 
патогенетическое лечение БФ заключается в ФЗТ. Она 
проводится рекомбинантными препаратами лизосомного 
фермента �-галактозидазы А (агалсидазы-альфа и агалси-
дазы-бета) и требует пожизненного применения. ФЗТ вли-
яет на продолжительность и качество жизни пациентов, 
уменьшая нейропатическую боль, замедляя прогресси-
рование поражения жизненно важных органов и систем. 
Однако ее эффективность зависит от многих факторов, 
в связи с чем в настоящее время активно разрабатыва-
ются новые методы лечения данного заболевания, в том 
числе генная и субстратредуцирующая терапия, систем-
ная мРНК-терапия и терапия стволовыми клетками с тех-
нологией редактирования генома [22]. В странах Европы 
и США уже используется фармакологический шаперон 
для приема внутрь — мигаластат. Он показан пациентам 
с определенными патогенными вариантами гена GLA 
и отличается способностью повышать остаточную актив-
ность фермента �-галактозидазы А [23]. Важное значение 
в терапии БФ имеют дополнительная симптоматическая 
медикаментозная и немедикаментозная терапия, психо-
логическая поддержка и образ жизни пациента.

КЛИНИЧЕСКАЯ КАРТИНА
Учитывая различия в клинической картине и течении 

заболевания, выделяют две формы БФ [1, 15]:
• классическая форма с дебютом в любом возрасте, 

чаще детском, и мультисистемным поражением;
• неклассическая форма с поздним началом и изолиро-

ванным поражением той или иной системы внутрен-
них органов.
Разнообразие клинической картины зависит прежде 

всего от пола, возраста дебюта заболевания и может 
отличаться даже у членов одной семьи.
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Манифестация заболевания в детском или подрост-
ковом возрасте характеризуется классическим вариан-
том БФ и присуща прежде всего лицам мужского пола. 
К ранним проявлениям заболевания, дебютирующим, 
как правило, в возрасте до 16 лет, относятся нейропати-
ческая боль, акропарестезии в конечностях, аллодиния, 
гиперпатия, болевые кризы (до 90% в детском возрас-
те), ангио кератомы, гипо- и ангидроз, непереносимость 
жары, желудочно-кишечные нарушения (абдоминальная 
боль, тошнота, вздутие, диарея), повышенная утомляе-
мость, сонливость, низкий эмоциональный фон, пораже-
ние зрительного анализатора (вихревидная кератопатия), 
шум в ушах, снижение слуха, микроальбуминурия [3, 15]. 

С течением времени отмечается прогрессирование 
заболевания, в том числе появляются лихорадка, про-
теинурия, распространение ангиокератом, начинает 
страдать функция почек, что постепенно приводит к хро-
нической почечной недостаточности. На электрокардио-
грамме наблюдаются укорочение интервала PR, наруше-
ния проводимости, аритмии, развиваются гипертрофия 
левого желудочка, фиброз миокарда, сердечная недо-
статочность. Также характерны инсульт или транзиторные 
ишемические атаки, нередко — лимфедема, глухота, 
депрессия, тревожное расстройство [15]. 

При внимательной оценке фенотипа пациентов, осо-
бенно мужчин, с БФ можно отметить схожие черты лица 
с пациентами, страдающими акромегалией, а именно 
выступающие супраорбитальные дуги и лобные бугры, 
прогению и пухлые губы [2, 15].

Нейропатическая боль — одно из наиболее ранних 
и частых проявлений БФ. Патогенез ее возникнове-
ния не изучен до конца, однако выделяют два вари-
анта: периферическую, возникающую из-за поврежде-
ния тонких нервных волокон вследствие накопления 
токсичных метаболитов, и центральную, возникающую 
вследствие кальцификации таламуса [2, 24]. В дебюте 
заболевания чаще предъявляются жалобы на эпизоды 
мучительной, жгучей боли в кончиках пальцев кистей 
и стоп, ладонях и подошвах, которые носят симметрич-
ный характер. Также боль описывают как пронзающую, 
стреляющую, по типу удара электрическим током, леденя-
щую. Типичны акропарестезии — неприятные ощущения, 
подобные ползанию мурашек, покалыванию иголкой, 
гиперпатии — избыточные субъективные реакции на 
воздействие различных факторов, среди них выделяют 
аллодинии — болевые ощущения в ответ на неболевой 
стимул (прикосновение перышком, кисточкой) за счет 
снижения болевого порога, гипералгезии — избыточно 
выраженные болевые ощущения в ответ на болевой сти-
мул [15, 24]. Иногда боль становится еще более мучитель-
ной, пульсирующей, приобретает характер «болевого кри-
за», продолжающегося до нескольких недель, который 
практически не купируется лекарственными препарата-
ми. Не исключается и другая локализация боли: область 
крупных и мелких суставов, верхние и нижние конечности 
на всем протяжении, спазмы в области живота, сопро-
вождающиеся различными желудочно-кишечными про-
явлениями [24]. Изнуряющий болевой синдром у детей до 
3-летнего возраста приводит к психомоторному возбуж-
дению, истерикам. Облегчение ребенок чувствует, укла-
дываясь на холодный пол, окунаясь в прохладную воду. 

У детей более старшего возраста длительный болевой 
синдром часто приводит к астенизации, тревожным рас-
стройствам и депрессивным состояниям, что еще больше 
дезадаптирует пациентов. Провоцирующими факторами 
являются повышение температуры окружающей среды 
(предпочитают находиться в тени, вблизи прохладной 
воды), физические нагрузки и стресс, однако возмож-
но и спонтанное возникновение болевого синдрома 
[15, 24]. В период полового созревания нейропатиче-
ская боль иногда уменьшается или полностью проходит, 
вместе с тем известны случаи усиления боли и возник-
новения туннельных синдромов. Нередко формируется 
лимфедема, с течением времени приводящая к тро-
фическим изменениям нижних конечностей [24]. При 
сборе жалоб и анамнеза важно выяснить локализацию, 
интенсивность, характер, симметричность, продолжи-
тельность боли, влияние ее на повседневную активность 
и качество жизни, а также возможные провоцирующие 
факторы. Зарубежными и отечественными авторами соз-
даны специальные скрининговые опросники, состоящие 
из 7–15 вопросов, учитывающие вышеперечисленные 
характеристики боли, сопутствующие симптомы, нали-
чие родственников с аналогичными жалобами, степень 
эффективности анальгетиков [24]. Часто болевому син-
дрому сопутствуют эпизоды необъяснимой лихорадки, 
сопровождающейся воспалительными изменениями 
в крови (повышение скорости оседания эритроцитов, 
уровня С-реактивного белка), что подтверждает патоге-
нетическую значимость аутовоспаления при БФ [2]. 

Ангиокератомы представляют собой доброкачествен-
ные образования на коже в виде единичных или ско-
пления множественных мелких темно-красных, иногда 
коричневых или почти черных узелков. Они безболезнен-
ны, состоят из расширенных субэпидермальных капилля-
ров с элементами гиперкератоза. Локализуются ангиоке-
ратомы, как правило, на коже передней брюшной стенки, 
чаще в пупочной или околопупочной области, в паховой 
области и области промежности, на ягодицах, нижних 
и верхних конечностях, в частности на бедрах и ладонной 
поверхности кистей соответственно, реже — на ушах, 
губах и слизистой оболочке полости рта, конъюнктиве. 
С течением времени ангиокератомы из плоских транс-
формируются в возвышающиеся над уровнем кожи [2, 15]. 

Сухость кожных покровов, сниженное потоотделение 
(гипогидроз) или отсутствие потоотделения (ангидроз), 
снижение продукции слезной жидкости и слюны явля-
ются характерным клиническим проявлением БФ, в том 
числе в раннем детском возрасте. Это обусловливает 
непереносимость жары, вплоть до обморочных состоя-
ний, предпочтение находиться в тени, нежели загорать 
на солнце [2, 15]. 

Вихревидная кератопатия представляет собой «мутов-
чатое» помутнение роговицы в виде изогнутых линий 
коричнево-золотистого цвета, не сопровождается нару-
шением зрения и является специфическим ранним (выяв-
ляется в возрасте 4–5 лет) клиническим проявлением 
БФ [15, 25, 26]. С возрастом формируется «катаракта 
Фабри», представляющая собой помутнение хрусталика 
в виде задней субкапсулярной радиальной катаракты, 
и двусторонняя передняя субкапсулярная и капсулярная 
катаракта [27]. 
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Шум (звон) в ушах, головокружение, снижение слуха 
(нейросенсорная тугоухость) в детском и подростковом 
возрасте, вплоть до глухоты у взрослых, также могут 
быть клиническими проявлениями данного заболе-
вания [2, 15].

Неспецифическое поражение желудочно-кишечного 
тракта, напоминающее клинику болезни Крона, синдро-
ма раздраженного кишечника, также является одним 
из первых признаков БФ, характеризуется абдоми-
нальными спазмами, вздутием, тошнотой, рвотой, неус-
тойчивым стулом, снижением аппетита и дефицитом 
массы тела [2, 15]. 

В возрасте 3–5 лет возможен дебют поражения 
почек в виде эпизодической микроальбуминурии [28]. 
С возрастом она становится постоянной, появляется 
и постепенно нарастает протеинурия, снижается ско-
рость клубочковой фильтрации, ухудшается функция 
почек, развивается терминальная хроническая почечная 
недостаточность [2, 4, 15].

В подростковом возрасте у мальчиков зачастую появ-
ляются первые признаки поражения сердца (укороче-
ние интервала PR, нарушение проводимости, аритмии, 
гипертрофия миокарда левого желудочка), однако они 
неспецифичны, и диагностический поиск, как правило, 
затягивается [2, 15, 29]. 

К типичным, но редким у детей проявлениям БФ отно-
сятся ишемический инсульт и транзиторные ишемические 
атаки [2, 30, 31]. 

ДИАГНОСТИКА
В детском возрасте заподозрить БФ крайне сложно 

ввиду неспецифичности симптомов. 
Важное диагностическое значение имеет наличие 

ангиокератом, однако следует помнить, что нередко их 
расценивают как петехиальную сыпь. Это диктует необ-
ходимость проводить дифференциальную диагностику 
с патологией системы гемостаза, менингококковой 
инфекцией, а также с другими лизосомными заболе-
ваниями (фукозидоз, сиалидоз, ганглиозидоз, болезнь 
Шиндлера), для которых характерно наличие ангиоке-
ратом [2, 15].

Так как болевой синдром, повышение температу-
ры тела и воспалительные изменения крови являют-
ся клиническими проявлениями многих заболеваний, 
диагнос тический поиск зачастую начинается с юве-
нильного идиопатического артрита, ревматической 
лихорадки, системной красной волчанки, синдрома 
Рейно, диабетической полинейропатии, фибромиалгии 
и др., что задерживает установку правильного диагноза 
на 5–10 лет с момента первых клинических проявлений 
БФ [32]. Существует мнение, что БФ следует включать 
в алгоритм обследования пациентов с лихорадкой неяс-
ного генеза [33]. 

Наличие изолированной микроальбуминурии может 
трактоваться как интерстициальный нефрит или хрони-
ческий гломерулонефрит, развитие которых также воз-
можно при длительном приеме анальгетиков с целью 
купирования нейропатической боли. Нефропатия Фабри 
может быть установлена при биопсии почки с проведени-
ем световой и электронной микроскопии, что позволяет 
выявить типичные для БФ включения в подоцитах [4]. 

Подтверждающими методами диагностики БФ явля-
ются биохимические и молекулярно-генетические иссле-
дования. Биохимические исследования заключаются 
в определении активности лизосомного фермента �-га-
лак тозидазы А и концентрации lyso-Gb3 в сухих пятнах кро-
ви методом тандемной масс-спектрометрии [15, 34, 35]. 
Следует помнить, что выраженное снижение или нулевая 
активность �-галактозидазы А и значительное повыше-
ние концентрации lyso-Gb3 характерны для лиц мужского 
пола с классическим вариантом заболевания [15, 36]. 
Для лиц женского пола и пациентов с неклассическим 
вариантом БФ чаще характерны нормальная активность 
фермента �-галактозидазы А и умеренное повышение 
концентрации lyso-Gb3 [15, 34, 35]. 

Молекулярно-генетическое исследование заключа-
ется в анализе гена GLA методом секвенирования по 
Сенгеру [1, 15]. Описано более 1100 различных патоген-
ных вариантов гена GLA, большинство из которых явля-
ются уникальными для каждой семьи [15]. БФ является 
панэтническим заболеванием, для некоторых стран опи-
саны частые патогенные варианты. Распространенность 
псевдодефицитного аллеля вызывает трудности в интер-
претации биохимических и клинических данных [22]. Ряд 
нуклеотидных вариантов гена GLA, таких как p.E66Q, 
p.D313Y, p.R118C, распространены в определенных 
популяциях (например, в странах Восточной Азии) и, веро-
ятно, являются доброкачественными полиморфизмами, 
учитывая, что опубликованные данные об их клинической 
значимости отсутствуют [36]. Большинство патогенных 
нуклеотидных замен в гене GLA могут быть выявлены 
секвенированием по Сенгеру, в исключительных случаях 
применяются высокопроизводительное секвенирование 
(NGS), мультиплексная лигазозависимая амплификация 
проб (MLPA) [15]. 

Следует помнить, что наличие патогенного варианта 
гена GLA является обязательным, но не единственным 
критерием диагноза БФ, так как клиническое значение 
некоторых из описанных в литературе вариантов остает-
ся дискутабельным. 

Критерии определенного диагноза БФ [4, 37]:
• для лиц мужского пола — патогенный вариант гена 

GLA; снижение активности �-галактозидазы А (� 5%); 
соблюдение одного из нижеперечисленных дополни-
тельных условий;

• для лиц женского пола — патогенный вариант 
гена GLA; сниженная или нормальная активность 
�-галактозидазы А; соблюдение одного из нижепере-
численных дополнительных условий.

Дополнительные условия:
• наличие как минимум одного типичного симптома БФ;
• повышенный уровень lyso-Gb3 (на уровне лиц муж-

ского пола с определенным диагнозом БФ);
• наличие родственника с установленным диагнозом 

БФ и тем же патогенным вариантом гена GLA.

Пациенты мужского и женского пола с неопределен-

ным диагнозом БФ — это лица с патогенными вариан-
тами гена GLA и неспецифическими проявлениями, не 
укладывающимися в критерии определенного диагноза. 
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Подтверждение БФ осуществляется путем выполнения 
электронной микроскопии биоптата сердца или почки 
при исключении других факторов, вызывающих анало-
гичные изменения [4, 37].

ЛЕЧЕНИЕ
Специфическое патогенетическое лечение БФ заклю-

чается в ФЗТ одним из двух препаратов — агалсидазой 
альфа, которая вводится внутривенно в дозе 0,2 мг/кг 
кратностью 1 раз в 2 нед, или агалсидазой бета, при-
меняемой в дозе 1,0 мг/кг с той же кратностью и спосо-
бом введения. Оба препарата применяются пожизнен-
но [38–40]. Опубликованные систематические обзоры 
обобщили результаты клинических исследований, в том 
числе двойных слепых рандомизированных плацебо-кон-
тролируемых, по эффективности обоих препаратов при 
БФ у лиц мужского и женского пола [41, 42]. Полученные 
данные свидетельствуют об эффективности ФЗТ в части 
замедления накопления гликосфинголипидов в клетках, 
уменьшения нейропатической боли и желудочно-кишеч-
ных нарушений. Также ФЗТ предотвращает стремитель-
ное прогрессирование гипертрофии миокарда, снижение 
скорости клубочковой фильтрации, улучшает качество 
жизни и минимизирует риски неблагоприятных клини-
ческих исходов [43, 44]. Старт ФЗТ до формирования 
тяжелого поражения органов и систем способствует ее 
более высокой эффективности. К факторам, влияющим 
на эффективность ФЗТ, относят вариант течения БФ 
(классический/неклассический), пол пациента, возраст 
начала и длительность лечения [45, 46].

Однако ФЗТ имеет ряд нерешенных проблем, среди 
которых необходимость пожизненного внутривенно-
го введения лекарственного препарата, его недоста-
точно эффективное биораспределение, образование 
специфических антител [45]. В странах Европы и США 
доступен для применения у пациентов с определенны-
ми патогенными вариантами гена GLA фармакологи-
ческий шаперон (мигаластат) для приема внутрь, повы-
шающий активность фермента �-галактозидазы А [23]. 
Продолжаются клинические испытания ФЗТ следующего 
поколения. Разработка новых препаратов направлена 
на повышение клинической эффективности и удобства 
терапии. Клинические испытания проходят субстратре-
дуцирующая терапия и генная терапия с использова-
нием технологий in vivo и ex vivo. На уровне доклиниче-
ских исследований находятся системная мРНК-терапия 
и терапия стволовыми клетками с редактированием 
генома [22].

Симптоматическое лечение заключается прежде все-
го в терапии хронического болевого синдрома и купиро-
вании острой боли [24]. Для лечения хронической ней-
ропатической боли допустимо применение следующих 
лекарственных препаратов с учетом возможных огра-
ничений и противопоказаний, в том числе возрастных: 
карбамазепин, габапентин, серотонин, прегабалин, инги-
биторы обратного захвата серотонина и норадреналина 
(дулоксетин, венлафаксин) [21, 22, 47].

Для купирования острой боли при БФ показаны сле-
дующие лекарственные препараты с учетом возможных 
ограничений и противопоказаний к применению, в том 
числе возрастных: лидокаин, трамадол, пластырь с кап-

саицином для местного применения. Применение нар-
котических анальгетиков (морфин) оправданно в край-
них случаях [22]. Нестероидные противовоспалительные 
средства (ибупрофен, диклофенак) не оказывают желае-
мого эффекта [21, 47]. 

По показаниям и при отсутствии противопоказаний/
ограничений назначаются ингибиторы ангиотензинпрев-
ращающего фермента и блокаторы рецепторов ангио-
тензина II, бета-блокаторы, диуретики, антикоагулянты, 
блокаторы H2-гистаминовых рецепторов или ингибиторы 
протонной помпы [15, 48, 49].

При нарушении слуха возможно применение кохле-
арных имплантатов и слуховых аппаратов. Трудотерапия 
при БФ рассматривается в качестве средства, способно-
го повысить независимость пациента [22].

Важное значение в терапии БФ имеет образ жиз-
ни пациента. Категорически запрещается курить [22]. 
Рекомендуется избегать воздействия провоцирующих 
факторов (жара, обезвоживание), соблюдать режим тру-
да и отдыха, своевременно начинать лечение интеркур-
рентных заболеваний, сопровождающихся лихорадкой 
и др. Контролировать характер боли, ее интенсивность, 
продолжительность, частоту возникновения, провоци-
рующие факторы и эффективность анальгетиков лучше 
с помощью ведения пациентами дневника боли [24]. 
Также важна психологическая поддержка пациента 
и членов его семьи [15]. Не всегда удается добиться 
полного купирования болевого синдрома, однако умень-
шение его интенсивности, продолжительности и частоты 
болевых кризов значимо влияет на качество жизни.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Диагностически значимыми для БФ в детском и под-

ростковом возрасте являются такие классические симп-
томы, как нейропатическая боль, ангиокератомы, гипо- 
или ангидроз, вихревидная кератопатия, а также наличие 
случаев заболевания в семье, принимая во внимание 
возможные отличия в клинической картине у родственни-
ков. Для подтверждения диагноза БФ применяются био-
химические и молекулярно-генетические методы иссле-
дования, а именно определение активности лизосомного 
фермента �-галактозидазы А и концентрации lyso-Gb3 
в сухих пятнах крови и молекулярно-генетическое иссле-
дование (анализ гена GLA). При подтверждении диагноза 
БФ, особенно лицам мужского пола, показана ранняя 
ФЗТ. Она способствует повышению качества жизни, сни-
жает скорость прогрессирования поражения органов 
и систем и минимизирует риск неблагоприятных клини-
ческих исходов. В настоящее время разрабатываются 
новые методы лечения БФ, в том числе субстратредуциру-
ющая и генная терапия, системная мРНК-терапия и тера-
пия стволовыми клетками с редактированием генома. 
Симптоматическое лечение и динамическое наблюдение 
за пациентами с БФ должно осуществляться мультидис-
циплинарной командой специалистов.

ИСТОЧНИК ФИНАНСИРОВАНИЯ
Отсутствует.

FINANCING SOURCE
Not specified.
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