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Болезнь Фабри — тяжелое прогрессирующее наследственное заболевание, которое относится к лизосомным болез-
ням накопления и является одной из форм сфинголипидозов. Болезнь Фабри часто дебютирует в детском и под-
ростковом возрасте, хотя полная клиническая картина манифестирует у взрослых пациентов. Ранняя диагностика 
этого заболевания во многих случаях весьма сложна из-за полиморфной клинической картины, неспецифичности 
многих начальных симптомов и малой осведомленности медицинских работников по данной проблеме. Пациентам 
с болезнью Фабри проводят специфическую патогенетическую ферментозаместительную терапию. При своевремен-
ной постановке диагноза и быстром начале лечения это позволяет повысить как продолжительность, так и качество 
жизни больных.
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Fabry disease is a serious degenerative hereditary disorder, which is referred to as a lysosomal storage disease and is a form of 
sphingolipidosis. Fabry disease often starts in childhood and adolescence, although the complete clinical manifestation occurs in 
adulthood. Early diagnostic is often difficult due to polymorphic clinical picture, untypical initial symptoms and doctors’ low level of 
awareness. Fabry disease patients should undergo a special kind of pathogenetic enzyme replacement therapy. Timely diagnosis and 
prompt treatment can prolong life expectancy and improve life quality.
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АКТУАЛЬНОСТЬ ПРОБЛЕМЫ 
В статье проанализированы данные зарубежных 

публикаций последних лет, посвященных болезни 
Фабри и особенностям ее течения в детском возрасте. 
Интерес к указанной патологии в последние десятиле-
тия возрос в связи с появлением новых данных об осо-
бенностях ее клинической картины и возможностях 
повлиять на течение и прогноз.

Многие годы с болезнью Фабри был связан ряд 
заблуждений, опровергнутых в настоящее время. Так, к 
примеру, еще недавно считалось, что болезнь Фабри — 
это заболевание, дебютирующее на 2–3-м десяти-
 летии жизни. В настоящее время установлено, что 
клинические признаки болезни могут возникать уже 
в первые годы жизни, а накопление в клетках организ-
ма патологического субстрата начинается еще во вну-
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триутробном периоде [1]. До последнего времени также 
полагали, что основным признаком болезни Фабри 
является мультисистемность поражения. Сейчас пока-
зано, что заболевание может протекать как с пора-
жением нескольких, так и одной физиологической 
системы (сердечно-сосудистой, мочевыделительной, 
нервной) [2]. Долгое время полагали, что из-за рецес-
сивного Х-сцепленного наследования большинство 
пациентов, страдающих болезнью Фабри, это лица 
мужского пола, а клинические проявления у женщин 
и девочек либо минимальны, либо отсутствуют. Затем 
было доказано, что клиническая картина у женщин, 
страдающих этой патологией, может быть такой же 
яркой, как и у мужчин. Наконец, хотя болезнь Фабри 
относят к редким генетическим заболеваниям, посколь-
ку частота ее встречаемости, по данным ранее прове-
денных в различных странах исследований, колеблется 
от 1:117 000 до 1:476 000 живых новорожденных [3, 4], 
результаты выполненного в Италии массового скринин-
га показали, что частота встречаемости заболевания 
намного выше и составляет 1:3100 [5]. Причины низкой 
выявляемости болезни Фабри, вероятно, кроются в ее 
полиморфной клинической картине, неспе ци фичности 
многих ранних симптомов болезни (микропротеину-
рия; боль в конечностях, животе; аритмия) и малой 
осведомленности медицинских работников об этой 
проблеме.

С 2001 г. в медицинской практике для лечения 
болезни Фабри используют специфическую ферменто-
заместительную терапию. Считается, что ее эффектив-
ность выше при ранней постановке диагноза и своевре-
менном начале лечения.

Целью настоящего обзора литературы было стрем-
ление привлечь внимание к болезни Фабри, повысить 
информированность врачей всех педиатрических спе-
циальностей и увеличить их настороженность в отно-
шении этого заболевания. Это поможет в постановке 
диагноза на раннем этапе развития заболевания, когда 
патогенетическая терапия наиболее эффективна, что 
даст возможность повысить продолжительность и каче-
ство жизни больных.

ХАРАКТЕРИСТИКА ПОНЯТИЯ И ТЕРМИНОЛОГИЯ 
Болезнь Фабри (Fabry’s disease, или Fabry disease) — 

тяжелое прогрессирующее наследственное заболева-
ние, относящееся к лизосомным болезням накопления. 
Оно связано с нарушением метаболизма сфинголипи-
дов и является одной из форм сфинголипидозов.

В 1898 г. независимо друг от друга ученые-дер-
матологи из двух разных стран — Джон Фабри из 
Германии и Вильям Андерсон из Англии — дали описа-
ние новой патологии, поэтому существует менее распро-
страненный вариант названия заболевания — болезнь 
Андерсона–Фабри.

ЭТИОЛОГИЯ И ПАТОГЕНЕЗ 
Причиной заболевания служат разнообразные мута-

ции в гене GLA, который кодирует синтез фермента 
�-галактозидазы А. Ген картирован на длинном пле-
че Х-хромосомы (участок Xq22), т. е. тип наследования 

болезни — Х-сцепленный, в связи с чем чаще боле-
ют мальчики и мужчины. Весьма интересным фактом 
является то, что женщины-носительницы мутантного 
гена могут иметь клиническую картину заболевания, 
в некоторых случаях не менее тяжелую, чем у гомози-
готных мужчин. Эта особенность болезни Фабри, воз-
можно, связана с феноменом инактивации «здоровой» 
Х-хромосомы, описанным M. F. Lyon [6].

Ген GLA состоит из 7 экзонов, которые распреде-
лены более чем по 12 тыс. пар нуклеотидов. Дефекты 
гена GLA чрезвычайно разнообразны, описано более 
400 мутаций, большинство из которых являются семей-
ными. Наиболее часто встречаются миссенс- и нонсенс-
мутации. Более протяженные делеции и инсерции обна-
руживают значительно реже [7].

Недостаточность лизосомого фермента �-галакто зи-
дазы А, кодируемого GLA, вызывает аккумуляцию ней-
тральных сфинголипидов с терминальными остатками 
�-галактозила в лизосомах различных тканей и физиоло-
гических жидкостях человеческого организма. Основ ным 
аккумулируемым сфинголипидом является глоботриозил-
церамид (Gb3), называемый также церамидтригексоти-
дом. В организме здорового человека Gb3, являющийся 
одним из продуктов распада стареющих эритроцитов, 
расщепляется �-галактозидазой А на лактозу и лакта-
зилцерамид. У человека, страдающего болезнью Фабри, 
Gb3 накапливается в эндотелиальных, периваскулярных 
и гладкомышечных клетках кровеносных сосудов, ганг-
лиоцитах вегетативной нервной системы, эпителиальных 
клетках почечных клубочков и канальцев, кардиомиоци-
тах, а также в роговице, гистиоцитарных и ретикулярных 
клетках соединительной ткани, что приводит к нарушени-
ям функций сердечно-сосудистой системы, почек, нерв-
ной системы, желудочно-кишечного такта, кожи, органов 
зрения, слуха.

Попытки исследования генофенотипических корре-
ляций сопряжены с рядом трудностей: низкой часто-
той выявления заболевания, семейным характером 
большинства мутаций. Существует гипотеза, что поми-
мо специфики отдельных мутаций на формирование 
фенотипа оказывают влияние и другие гены. Это пред-
положение связано с тем, что полиморфность клини-
ческой картины с наличием как тяжелых, так и мяг-
ких фенотипов имеет место даже у членов одной 
семьи [8, 9].

КЛИНИЧЕСКИЕ ПРИЗНАКИ 
И ТЕЧЕНИЕ БОЛЕЗНИ ФАБРИ 
Первые клинические признаки болезни Фабри 

чаще всего встречаются в подростковом и юношеском 
возрасте, хотя иногда симптомы заболевания могут 
дебютировать в 3–4 года или не проявляться вплоть 
до 3-го десятилетия жизни. Изначально в качестве 
классического варианта болезни Фабри рассматрива-
ли мультисистемное поражение у пациентов мужско-
го пола. Впоследствии были описаны такие атипич-
ные моносистемые варианты, как кардиологический, 
ренальный и промежуточный (в зависимости от преиму-
щественного поражения той или иной системы) [10–12]. 
Мульти- и моносистемные поражения описаны также 
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у девочек и женщин [13–15]. Первые симптомы забо-
левания имеют неспецифический характер, что значи-
тельно затрудняет и откладывает постановку диагноза. 
Это могут быть боль, дискомфорт в животе, сухость кож-
ного покрова, плохая переносимость жары, периодиче-
ская микроальбуминурия, эпизодическая боль в стопах 
или кистях.

Невропатическая боль, или акропарестезии, наи-
более часто оказываются первым симптомом заболе-
вания и встречаются у 60–80% детей с классической 
болезнью Фабри [16, 17]. Акропарестезии — это дли-
тельная, интенсивная, жгучая, колющая, изнуряющая 
боль, возникающая в дистальных отелах конечностей. 
В зависимости от длительности и силы проявления раз-
личают хроническую нейропатическую боль, имеющую 
среднюю интенсивность, но присутствующую практиче-
ски постоянно, и так называемые кризы Фабри. Кризы 
возникают эпизодически, продолжаются от нескольких 
часов до нескольких суток и протекают в виде быстро 
нарастающей боли в конечностях, часто описываемой 
больными как «невыносимая», почти всегда сопрово-
ждающейся гипертермией. Триггерными факторами, 
которые усиливают хроническую боль и могут прово-
цировать болевой криз, являются физическая нагруз-
ка, усталость, стресс, повышение температуры тела 
(например, при острых респираторных инфекциях или 
в жаркое время года), пребывание в душном помеще-
нии, перемена погоды [18]. Мучительны для больного 
не только характер боли, ее интенсивность и длитель-
ность, но и минимальная реакция на какие-либо мето-
ды обезболивания. Это обстоятельство имеет серьез-
ное воздействие на качество жизни пациента, его 
психоэмоциональную сферу. Частыми сопутствующими 
хронической нейропатической боли состояниями явля-
ются снижение фона настроения, уныние, депрессия, 
низкая мотивация к учебе, социальной жизни вплоть 
до попыток суицида. В тех случаях, когда акропаре-
стезии провоцирует даже минимальная физическая 
нагрузка, дети и подростки вынуждены переходить 
на домашнее обучение, что приводит к сужению круга 
общения, ощущению изолированности, собственной 
беспомощности.

Точный механизм развития нейропатической боли 
до настоящего момента не ясен. Предположительной 
причиной ее формирования является отложение пато-
логического субстрата в аксонах нервов, симпатиче-
ских ганглиях, задних корешках спинного мозга и vasa 
nervorum [19]. В ряде случаев у взрослых пациентов с 
болезнью Фабри развиваются нарушения тактильной, 
температурной и болевой чувствительности, что иногда 
приводит к уменьшению интенсивности нейропатиче-
ской боли [20]. Однако большинство пациентов испыты-
вают боль в течение всей жизни.

Довольно частым симптомом болезни являются ан- 
и гипогидроз (отсутствие или снижение потоотделения); 
реже встречается гипергидроз (избыточное потоотде-
ление). Снижение потоотделения часто сопровождает 
нейропатическую боль. Оно является еще одной при-
чиной плохой переносимости жаркой погоды, душных 
помещений и физических нагрузок, вплоть до развития 

липотимических, обморочных состояний. Нарушение 
потоотделения связано с отложением сфинголипидов 
в клетках потовых желез, кровоснабжающих их сосу-
дах, а также в клетках вегетативной нервной систе-
мы. Нарушение потоотделения особенно типично для 
детей и подростков. По данным электронной микро-
скопии, у них обнаруживается выраженная дегенера-
ция секреторных и миоэпителиальных клеток потовых 
желез [1, 21–23].

Другими неврологическими проявлениями болезни 
Фабри являются цереброваскулярные нарушения, со -
про вождаемые повышенным риском развития ин-
сульта. Однако в детской популяции эти симптомы 
достаточно редки. Имеются лишь единичные описа-
ния пациентов с преходящими нарушениями мозго-
вого кровообращения с двенадцатилетнего возраста 
[24]. Также заслуживает внимания публикация A. Rolfs 
и соавт., представивших данные исследования «Инсульт 
у молодых пациентов с болезнью Фабри», в ходе кото-
рого в 15 европейских странах были обследованы 
5023 пациента с ишемическим и геморрагическим 
инсультами, а также транзиторными ишемическими 
атаками. Диагноз болезни Фабри был достоверно уста-
новлен у 27 (0,5%) больных [25].

Поражение почек — наиболее серьезный симптом 
болезни Фабри. Одним из первых признаков дисфунк-
ции почек, часто имеющих место у детей и подрост-
ков с болезнью Фабри, является микропротеинурия 
и микроальбуминурия (экскреция альбумина с мочой 
от 30 до 300 мг/сут). В силу их неспецифичности и непо-
стоянства этим симптомам часто не придают должного 
значения, что приводит к поздней постановке диагноза. 
По мере прогрессирования заболевания и постепенно-
го накопления Gb3 в клубочках и канальцах, снижает-
ся фильтрационная и концентрационная способность 
почек с последующим формированием хронической 
почечной недостаточности, требующей гемодиализа 
и являющейся наиболее частой причиной летально-
го исхода при этой патологии [26, 27]. Необходимо 
учитывать, что у данной категории больных в отличие 
от пациентов с нефритами симптомы поражения почек 
могут быть минимальными вплоть до развития почечной 
недостаточности. Как правило, у них нет стойкого повы-
шения артериального давления, отеков, а также изме-
нения содержания сывороточного креатинина.

Симптомы поражения сердечно-сосудистой системы 
при болезни Фабри могут выражаться разнообразны-
ми нарушениями ритма сердца (суправентрикулярная 
тахикардия, желудочковая экстрасистолия и пр.), повы-
шением артериального давления, проявлениями гипер-
трофической кардиомиопатии, сердечной недостаточно-
стью. Причиной кардиологических симптомов болезни 
служит накопление сфинголипидов практически во всех 
структурах сердца: эндокарде, миокарде, проводящей 
системе сердца, крупных и мелких коронарных сосу-
дах, вегетативной нервной системе, осуществляющей 
регуляцию сердечного ритма. Поражение сердца харак-
теризуется различными симптомами. В подростковом 
возрасте у больных бывают периодические подъемы 
артериального давления, как правило, бессимптомные 
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варианты аритмий, зарегистрированные на электро-
кардиограмме. В более старшем возрасте пациенты 
могут предъявлять жалобы на боль в области сердца, 
сердцебиение, головокружение, диспноэ, синкопаль-
ные состояния. Кардиологические осложнения — еще 
одна причина уменьшения продолжительности жизни 
и раннего летального исхода пациентов с болезнью 
Фабри [28, 29].

Типичные кожные проявления болезни Фабри — 
ангиокератомы, которые могут наблюдаться у пациен-
тов уже в детском возрасте. Ангиокератомы представ-
ляют собой мелкие, выступающие над поверхностью 
кожи безболезненные ангиомы темно-красного цвета. 
Первые элементы часто обнаруживают в подростковом 
возрасте: как правило, они единичны и могут иметь 
нетипичную локализацию (уши, грудная клетка). У взрос-
лых пациентов они имеют диффузный характер, могут 
сливаться, но чаще преобладают в области бедер, пуп-
ка, ягодиц, нижней части живота и промежности. Более 
редкая локализация агниокератом — на слизистой обо-
лочке полости рта, конъюнктиве, в верхних дыхательных 
путях. Среди других кожных проявлений нередко встре-
чаются лимфедема нижних конечностей, изменения 
плотности волос на теле.

Поражение органов зрения у пациентов с болезнью 
Фабри имеет ряд специфических особенностей, что 
делает возможным предположить наличие этого забо-
левания при их обнаружении. Наиболее характерно 
«мутовчатое» помутнение роговицы (так называемая 
вортексная кератопатия, или cornea verticillata) — изме-
нение в роговице, напоминающее пучок листьев или 
лепестков на конце стебля и, как правило, не приводя-
щее к нарушению зрения. Специфическое помутнение 
роговицы в начальной стадии — частый симптом в дет-
ской и подростковой популяции пациентов с болезнью 
Фабри. Патогномоничным симптомом, более характер-
ным для взрослых больных, также является помутнение 
хрусталика в виде радиальной задней субкапсулярной 
катаракты — «катаракты Фабри» — и двусторонней 
передней капсулярной и подкапсулярной катаракты. 
Другие проявления нарушений со стороны органа зре-
ния — конъюнктивальные аневризмы, отек зритель-
ной сетчатки и/или диска зрительного нерва, атрофия 
зрительного нерва, а также расширение ретинальных 
сосудов. S. Pitz и соавт. описали случаи оптического 
неврита, проявляющиеся нарушениями полей зрения 
с формированием центральных скотом при болезни 
Фабри [30].

Нарушения слуха относятся к типичным проявлени-
ям болезни Фабри. У взрослых пациентов в большин-
стве случаев формируется нейросенсорная тугоухость. 
К более ранним симптомам, возникающим в детском 
и подростковом возрасте, относят шум (звон) в ушах 
(одно- или двухсторонний) и головокружение.

Гастроэнтерологические признаки болезни могут 
быть одним из дебютных симптомов заболевания в дет-
ском и юношеском возрасте, однако в силу своей малой 
специфичности являются косвенными маркерами 
болезни Фабри в сочетании с другими более типичными 
симптомами. Наиболее часто наблюдают схваткообраз-

ную боль в животе, вздутие живота, неустойчивый стул, 
тошноту, рвоту, снижение аппетита и дефицит веса [31].

К менее специфичным симптомам заболевания, 
редко встречающимся у детей и подростков, также 
относят особенности внешности (изменения по типу 
акромегалии), нарушение дыхания, анемию, скелетные 
аномалии (деформация дистальных отделов межфа-
ланговых суставов пальцев рук с нарушением их под-
вижности, утолщение концевых фаланг пальцев по типу 
«барабанных палочек»), остеопению, остеопороз, трещи-
ны и эритематозные изменения грибовидных сосочков 
на дорзальной поверхности языка, а также глоссит, гра-
нулематозный хейлит, гипотиреоз, задержку полового 
развития, приапизм и др. При болезни Фабри примерно 
в 2 раза чаще обычного встречаются кисты и псевдоки-
сты максиллярных синусов [21–23].

ДИАГНОСТИКА 
Диагноз болезни Фабри обычно устанавливают 

на основании наличия типичной симптоматики и/или 
отягощенного генеалогического анамнеза, а также объ-
ективных лабораторных методов диагностики. В детском 
возрасте возможна постановка диагноза на доклиниче-
ской стадии при верифицировании заболевания у взрос-
лых членов семьи и по результатам последующего 
обследования ребенка. Представителям мужского пола 
диагноз может быть подтвержден посредством регистра-
ции сниженной активности �-галактозидазы А в крови 
(лейкоциты), материале биопсии почек, культуре кожных 
фибробластов или биологических средах. Следует пом-
нить, что уровень �-галактозидазы А в крови у девочек 
и женщин не является информативным, т. к. вследствие 
процессов инактивации Х-хромосомы у представитель-
ниц женского пола активность фермента может быть 
как резко сниженной, так и нормальной даже при 
наличии клинических проявлений болезни Фабри [32]. 
Именно поэтому наиболее точным диагностическим 
методом для них является молекулярно-генетический 
анализ и обнаружение специфических (патогенетиче-
ских) мутаций в гене GLA.

В случае наличия семейных анамнестических данных 
о болезни Фабри возможно проведение пренатальной 
диагностики путем исследования ворсин хориона и/или 
культуры амниотических клеток на 9–11-й нед геста-
ции с последующим изучением активности �-галакто зи-
дазы А и проведением ДНК-анализа [33].

ДИФФЕРЕНЦИАЛЬНАЯ ДИАГНОСТИКА 
Болевой синдром при болезни Фабри необходимо 

дифференцировать с ревматоидным артритом, ревма-
тической лихорадкой, системной красной волчанкой, 
болезнью Рейно, фибромиалгией. В детском и подрост-
ковом возрасте его также следует отличать от так назы-
ваемой боли роста [1].

Диффузную ангиокератому туловища при болезни 
Фабри дифференцируют от похожих высыпаний при 
GM1-ган глиозидозе, гликопротеинозах (аспартатглюко-
заминурия, фукозидоз, �-маннозидоз, сиалидоз тип II), 
а также от петехиальной сыпи при инфекционных 
болезнях, геморрагической телеангиоэктазии Вебера–
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Рандю–Ослера, ангиокератомы Мибелли, множествен-
ных дефицитов ферментов (галактосиалидоз, болезнь 
Канзаки) [1, 21, 22].

Гастроэнтерологические признаки болезни Фабри 
могут быть схожи с обострениями гастрита, синдромом 
раздраженной кишки [34].

«Вортексную» кератопатию необходимо отличать от 
похожей картины изменений в роговице вследствие 
отложения в ней некоторых лекарственных препаратов 
(амиодарона и др.).

Поражение почек, сходное по клиническим особен-
ностям с болезнью Фабри, встречается при гомоцисти-
нурии, стенозе почечных артерий. Патологию сердечно-
сосудистой системы необходимо дифференцировать от 
идиопатической кардиомиопатии, артериальной гипер-
тензии, аритмии [35].

ПРОГНОЗ 
Прогноз болезни Фабри в отношении перспективы 

выздоровления неблагоприятный. Прогноз для жизни 
во многом зависит от своевременности верификации 
диагноза и назначения соответствующего лечения [36]. 
S. Waldek и соавт. приводят данные, в соответствии 
с которыми предполагаемая продолжительность жизни 
при болезни Фабри у пациентов мужского пола состав-
ляет 40–60 лет, у больных женщин — 40–70 лет [37].

В силу относительно недавнего появления фермен-
тозаместительной терапии данных о продолжительности 
жизни людей с болезнью Фабри на фоне лечения пока 
не опубликовано. Однако существуют основания пола-
гать, что своевременно начатое лечение может позво-
лить повысить продолжительность и качество жизни 
больных с этим заболеванием.

ЛЕЧЕНИЕ БОЛЕЗНИ ФАБРИ 
Ферментозаместительная терапия на данном этапе 

развития медицины является наиболее эффективным 
методом лечения болезни Фабри и позволяет рассчи-
тывать на нормализацию метаболических нарушений 
и замедление прогрессирования болезни. При помощи 
своевременно начатой патогенетической терапии удает-
ся добиться значительного уменьшения интенсивности 
нейропатической боли вплоть до ее полного исчезнове-
ния [38], улучшения слуха [39], положительной динамики 
характеристик функции почек [40, 41], сердечно-сосуди-
стой системы [42, 43], купирования гастроинтестиналь-
ных симптомов болезни [44].

В настоящее время существует 2 ферментозаме-
стительных препарата для лечения болезни Фабри. Это 
агалсидаза � — препарат, полученный с использованием 
культивированных фибробластов кожи человека и заре-
гистрированный для использования в дозе 0,2 мг/кг 
1 раз/2 нед, и агалсидаза �, произведенный с помо-
щью технологии рекомбинантной ДНК с использовани-
ем клеток китайского хомячка и зарегистрированный 
для использования в дозе 1,0 мг/кг 1 раз/2 нед. Оба 
препарата зарегистрированы в Российской Федерации, 
предназначены для регулярного пожизненного вну-
тривенного микроструйного введения. Безопасность 
и эффективность обоих ферментов была подтвержде-

на в ряде рандомизированных двойных слепых пла-
цебоконтролируемых исследований [45–48]. A. Mehta 
и соавт. представили данные о сопоставлении клини-
ческой эффективности препаратов агалсидазы � и �, 
не обнаружив существенных различий [49]. Японские 
исследователи K. Tsuboi и H. Yamamoto продемонстри-
ровали отсутствие различий в состоянии пациентов 
с болезнью Фабри при переходе с терапии препаратом 
агалсидазы � на препарат агалсидазы � по ряду базис-
ных показателей (шкала боли, уровень гломерулярной 
фильтрации, индекс левого желудочка, показатели каче-
ства жизни) [49]. Практически аналогичные данные при-
водят A. Pisani и соавт. из Италии, а также A. C. Vedder 
и соавт. из Нидерландов [51, 52].

Внедрение ферментозаместительной терапии стало 
прорывом в лечении болезни Фабри. Однако в настоя-
щее время имеется ряд нерешенных вопросов относи-
тельно ее применения в различных возрастных группах 
и у пациентов женского пола. В связи с тем, что кли-
нические проявления заболевания иногда манифести-
руют достаточно поздно, в медицинском сообществе 
в настоящий момент не существует единого мнения 
относительно критериев инициации фрементозамести-
тельной терапии. Этот вопрос до настоящего времени 
является предметом дискуссий, его решение особен-
но актуально для пациентов женского пола и детей. 
Текущие рекомендации экспертов на сегодня таковы 
[53]: взрослые (старше 16 лет) пациенты мужского 
пола нуждаются в ферментозаместительной терапии 
с момента постановки диагноза; мальчикам в возрасте 
до 7 лет терапия проводится при наличии клинических 
проявлений заболевания; в случае подтвержденного 
диагноза и отсутствия симптомов лечение может быть 
начато в 7–10 лет [53]; пациенты женского пола любого 
возраста нуждаются в лечении в случае появления кли-
нической симптоматики заболевания.

О возможности и безопасности применения агалси-
дазы � в терапии детей в возрасте < 7 лет сообщается 
в работе U. Ramaswami и соавт., наблюдавших 8 паци-
ентов (средний возраст 5,0 ± 1,6 года) с болезнью 
Фабри в течение 1,2–6,7 (в среднем 4,2) лет [54].

Симптоматическая и паллиативная терапия 

при болезни Фабри 

Симптоматическое лечение болевого синдрома при 
болезни Фабри проводится в качестве дополнения 
к ферментозаместительной терапии, которая способ-
ствует значительному уменьшению степени выражен-
ности болевого синдрома у пациентов, однако имеет 
отсроченный эффект. Как правило, уменьшение болево-
го синдрома отмечается после 4–6 мес непрерывного 
патогенетического лечения. Симптоматическая терапия 
болевого синдрома у пациентов с болезнью Фабри 
включает применение анальгетиков, нестероидных про-
тивовоспалительных средств, местных анестетиков (пла-
стырей с лидокаином) и антиконвульсантов [1, 22, 38]. 
С этой целью используют прегабалин, габапентин, 
дифенилгидантоин, карбамазепин и другие препараты. 
Нарко тических анальгетиков в детской практике реко-
мендуется избегать.
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Для поддержания функций сердечно-сосудистой 
системы используют антиаритмические и гипотензив-
ные препараты, имплантацию искусственных водителей 
ритма, коронарное шунтирование. При развитии у паци-
ентов с болезнью Фабри почечной недостаточности 
возникает необходимость в проведении процедур гемо-
диализа и/или трансплантации почек [55].

В качестве профилактики инсультов и транзиторных 
ишемических атак могут применяться антитромбоцитар-
ная терапия, антикоагулянты [56].

Из фармакологических препаратов в коррекции 
гастроинтестинальных симптомов при болезни Фабри 
наиболее часто используют метоклопрамид и панкреа-
тин [57, 58].

Для коррекции нарушений слуха находят примене-
ние слуховые аппараты, проводят мероприятия по огра-
ничению так называемой шумовой травмы.

В лечении ангиокератом используют жидкий азот, 
электрокоагуляцию, хирургическое удаление, а также 
различные варианты лазеротерапии [59].

КЛИНИЧЕСКИЙ ПРИМЕР 
Пациент Л., 15 лет, наблюдается в Научном центре 

здоровья детей (Москва) в течение 1,5 лет с момента 
постановки диагноза «Болезнь Фабри».

У матери пациента беременность и роды данным 
ребенком протекали физиологически; развитие маль-
чика до дебюта болезни соответствовало возрасту, он 
отлично учился в школе, занимался спортом.

Заболевание дебютировало в возрасте 10 лет 
(2009 г.), когда после физической нагрузки (занятия 
теннисом) у ребенка впервые появились боль и жже-
ние в области стоп. После отдыха болевой синдром 
купировался, тем не менее мальчик был проконсуль-
тирован ортопедом с целью исключения травмы. 
Ортопедическая патология была исключена. В даль-
нейшем после возобновления занятий теннисом и/или 
при иной физической нагрузке боль в нижних конеч-
ностях возникала вновь, причем на фоне подъемов 
температуры тела до фебрильных значений. Боль носи-
ла жгучий характер, варьировала по интенсивности 
от средней до выраженной, иногда сопровождалась 
парестезиями, локализовалась на тыльной поверхно-
сти стоп, а впоследствии — при переходе на верхние 
конечности — на тыльной поверхности кистей рук. 
Опи сы ва емые симптомы обычно купировались после 
сна и отдыха.

Ребенок был проконсультирован рядом специали-
стов (ревматологом, педиатром, неврологом) различ-
ных профильных медицинских учреждений г. Москвы. 
Ревматологическая патология была исключена, паци-
ент наблюдался с диагнозами «Рецидивирующая вирус-
ная инфекция» и «Термоневроз». Лечение седативны-
ми и сосудистыми средствами не давало должного 
эффекта.

В течение последующих 2 лет боль в конечностях 
стала прогрессировать по частоте и интенсивности, 
купировалась только после приема нестероидных 
противовоспалительных средств. Кратковременное 
облегчение приносило также погружение ног и рук 

в холодную воду. С октября 2012 г. ребенок находился 
на ежедневном трехкратном приеме нимесулида, что 
снижало интенсивность боли и облегчало состояние 
больного. После отмены препарата боль беспокоила 
мальчика постоянно, ее выраженность была интенсив-
ной, периодически больной описывал боль как «невы-
носимую». В связи с хроническим болевым синдромом 
ребенок прекратил занятия теннисом, перестал посе-
щать школу, отмечались снижение фона настроения, 
повышенная тревожность, депрессивные проявления. 
Родители мальчика повторно обратились к неврологу 
в Научно-практический центр детской психоневрологии 
(Москва), где описанный болевой синдром был интер-
претирован как акропарестезии, вследствие чего была 
заподозрена болезнь Фабри. На основании снижения 
активности �-галактозидазы А в крови диагноз был 
подтвержден в лаборатории наследственных болезней 
обмена веществ Медико-генетического научного цен-
тра (Москва).

Таким образом, после появления у мальчика боли 
в кистях и стопах длительность диагностического поиска 
составила более 3 лет; диагноз болезни Фабри установ-
лен лишь в возрасте 13 лет 10 мес.

Молекулярно-генетическое обследование пациен-
та и его родственников осуществлено в лаборатории 
молекулярно-генетической диагностики Научного цен-
тра здоровья детей. У ребенка и его матери обнаружена 
мутация с. 1163 Т>A в экзоне 7 гена GLA.

Мальчику было проведено комплексное клинико-
инструментальное обследование. В ходе физикально-
го осмотра обнаружена единственная ангиокератома 
(размером 1�1 мм) на левом плече; при офтальмоско-
пии установлены дистрофические изменения роговицы; 
в биохимическом анализе мочи однократно зарегистри-
рована микропротеинурия.

При проведении других лабораторно-инструмен-
тальных исследований (клинический анализ крови 
и мочи, магнитно-резонансная томография головного 
мозга, эхокардиография, ультразвуковое исследование 
внутренних органов брюшной полости и почек, стиму-
ляционная электронейромиография верхних и нижних 
конечностей) патологических изменений со стороны 
органов и систем у пациента не выявлено.

Больному была инициирована патогенетическая 
терапия ферментозаместительным препаратом агал-
сидазы �. Препарат вводили внутривенно, медленно, 
в дозе 0,2 мг/кг в сут 1 раз/2 нед. В качестве средств 
симптоматической терапии на начальном этапе патоге-
нетического лечения агалсидазой � с целью купирова-
ния нейропатической боли использовали прегабалин 
и нестероидные противовоспалительные средства.

На фоне терапии агалсидазой � на протяжении 2 лет 
у мальчика зарегистрировано значительное уменьше-
ние степени выраженности болевого и гипертермиче-
ского синдрома, что позволило существенно снизить 
дозировку нимесулида, а затем полностью от него отка-
заться. Кроме того, у пациента отмечено значительное 
повышение фона настроения и снижение уровня тре-
вожности. Мальчик возобновил обучение в школе, что 
является важным фактором его социальной адаптации.
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При офтальмоскопии дистрофические изменения 
роговицы сохранялись, однако отрицательной динамики 
не наблюдали. Протеинурию более не регистрировали.

Переносимость препарата была удовлетворитель-
ной, а нежелательных явлений, ассоциированных с его 
использованием, зарегистрировано не было. В насто-
ящее время состояние пациента удовлетворительное, 
мальчик продолжает получать ферментозаместитель-
ную терапию препаратом агалсидазы �.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ 
Болезнь Фабри относится к редким заболеваниям 

из группы болезней накопления, характеризуется поли-

морфной клинической картиной, дебютирует в разных 
возрастных периодах, характеризуется неспецифич-
ностью ранних клинических проявлений, неуклонным 
прогрессированием болезни и, при отсутствии специ-
фического лечения, значительным сокращением про-
должительности жизни. Своевременная диагностика 
болезни Фабри у пациентов детского возраста име-
ет ряд трудностей и усугубляется малой информиро-
ванностью врачей-педиатров о данном заболевании. 
Это требует обновления знаний по редким нозологиям 
и поможет в дальнейшем многим больным в ранней 
постановке правильного диагноза и своевременном 
начале лечения.
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