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Klini~ka zapa`anja

Clinical observations

KLASI^NI OBLIK FABRYJEVE BOLESTI

BEZ ANGIOKERATOMA – PRIKAZ BOLESNIKA

CLASSICAL TYPE OF FABRY DISEASE WITHOUT ANGIOKERATOMAS – A CASE REPORT

BORIS KUDUMIJA, MIRANDO MRSI], SONJA DITS, VESNA MATIJEVI],

SIGMUND THUNE, KSENIJA BO@INA*

Deskriptori: Fabrijeva bolest – dijagnoza, komplikacije, farmakoterapija; Alfa-galaktozidaza – terapijska upotreba

Sa`etak. U radu je prikazan bolesnik s klasi~nim tipom Fabryjeve bolesti (FB). Uz opis simptoma prikazani su mogu}i

uzroci poja~avanja neuropatskih boli tijekom dijalize. Karakteristi~ne promjene oblika glave i zglobova na prstima {aka

dodatne su fenotipske karakteristike FB korisne u ciljanoj dijagnostici. Enzimsko nadomjesno lije~enje, ako se primijeni u

ranijoj fazi bolesti, mo`e sprije~iti razvoj komplikacija bolesti i prijevremenu smrt.

Descriptors: Fabry disease – diagnosis, complications, drug therapy; Alpha-galactosidase – therapeutic use

Summary. A patient with classical type of Fabry disease is described. The appearance and character of neuropathic pain

during hemodyalisis is described. Characteristic changes in head shape and changes of hands and fingers are the additional

phenotypic characteristics of Fabry disease. Enzyme replacement therapy administered in the early phase of the disease

could prevent disease complications and early patient´s death.
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Fabryjeva bolest je rijetka, nasljedna, X-vezana bolest

uzrokovana nedostatkom lizosomalnog enzima �-galaktozi-

daze A (�-Gal A).1 Nedostatak �-Gal A uzrokuje poreme}aj

razgradnje neutralnih glikosfingolipida, zbog ~ega se oni,

ponajprije globotriaozilceramid (GL-3), nakupljaju preko-

mjerno. Poreme}aj kataliti~ke aktivnosti enzima uzrokovan

je mutacijama gena za �-Gal A, u regiji Xq22.1. GL-3 se na-

kuplja u lizosomima brojnih tkiva, posebno endotelu krvnih

`ila, {to najzna~ajnije klini~ke posljedice ostavlja na ko`i,

bubrezima, srcu te sredi{njem i perifernome `iv~anom su-

stavu.2 Bolest su 1898. godine, neovisno, prvi opisali derma-

tolozi Johanes Fabry i William Anderson.3,4 Prvi prikaz bo-

lesnika s FB iz Hrvatske objavljen je 2005. godine.5 Klasi~ni

oblik FB obi~no zapo~inje u djetinjstvu ili ranoj mladosti

kroni~nim polineuropatskim bolima ili periodi~kim bolnim

krizama koje mogu potrajati danima, povi{enom tjelesnom

temperaturom, dishidrozom, ko`nim eflorescencijama u

obliku angiokeratoma raspore|enim u podru~ju izme|u

pupka i koljena. Rana obilje`ja bolesti su gastrointestinalni

poreme}aji, smetnje sluha i karakteristi~ne o~ne promjene.

Tijekom ~etvrtog desetlje}a `ivota uo~ljivi su znakovi na-

preduju}e kroni~ne bubre`ne bolesti, ~esta je pojava cere-

brovaskularnog inzulta, infarkta miokarda i zlo}udnih arit-

mija koji uzrokuju prijevremeni smrtni ishod.6 Kao i u mno-

gim drugim X-vezanim recesivnim bolestima, `ene nisu

samo prenositeljice, ve} mogu obolijevati kao i mu{karci.

Kod `ena heterozigota bolest zapo~inje kasnije, klini~ka je

slika bla`a i sporije napreduje.7 U literaturi se opisuju

atipi~ni fenotipovi kod kojih je zahva}en samo bubreg ili

samo srce.8,9

Kod mu{karaca hemizigota s klasi~nom slikom FB se

dijagnosticira nalazom sni`ene kataliti~ke aktivnosti �-Gal

A u plazmi i/ili leukocitima. Kod `ena heterozigota i ati-

pi~nih klini~kih oblika bolesti potrebno je na}i mutaciju

gena. Kod svih bolesnika hemizigota s klasi~nom FB

pove}ano je izlu~ivanje GL-3 u mokra}i, a kod atipi~nih

formi FB GL-3 je prisutan u urinu kod dijela oboljelih. Kod

`ena s klasi~nom slikom FB GL-3 je u mokra}i prisutan u

95% bolesnica. U obitelji bolesnika nu`no je geneti~ko sav-

jetovanje i dijagnosti~ka obrada.

Bolest se mo`e uspje{no lije~iti primjenom rekombini-

rane ljudske �-Gal A10 uz potporno lije~enje ACE-inhibito-

rima, antagonistima angiotenzina II i drugim simptomat-

skim lijekovima i postupcima. Na tr`i{tu se nalaze dva pre-

parata rekombinirane �-Gal A: agalsidaza alfa (Replagal®) i

agalsidaza beta (Fabrazyme®). Prikazom bolesnika `elimo

skrenuti pozornost na potrebu {to ranijeg dijagnosticiranja i

lije~enja bolesnika s Fabryjevom bole{}u.

Prikaz bolesnika

Mu{karac u dobi od 40 godina u travnju 2003. godine pre-

gledan je kod lije~nika op}e medicine zbog ponavljanih,

`are}ih boli u rukama, ramenom pojasu i vratnom dijelu

kralje`nice. Prema dostupnoj medicinskoj dokumentaciji te-

gobe su zabilje`ene u 32. godini `ivota i imaju progresivni

karakter. Anamnesti~ki, simptomi su zapo~eli u djetinjstvu.

Obradom je utvr|en sni`en klirens kreatinina 17,4 ml/min,

proteinurija 2,17 g/dU i arterijska hipertenzija 160/110 mmHg.

Ultrazvu~nim pregledom na|eni se smanjeni bubrezi. Biop-

sija bubrega nije u~injena. Zaklju~eno je da se, vjerojatno,

radi o kroni~nom nespecificiranom glomerulonefritisu. U
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prosincu 2003. godine opa`eno je pogor{anje bubre`nih

funkcija. Klirens kreatinina je 12,5 ml/min, proteinurija iz-

nosi 6,06 g/dU. Zapo~eto je lije~enje hemodijalizom (HD) u

Poliklinici za internu medicinu i dijalizu Avitum.

Osobitost postupaka HD kod bolesnika su `are}e boli u

rukama, ramenom pojasu i vratnom dijelu kralje`nice koje

zapo~inju u tre}em satu HD i kulminiraju pri zavr{etku po-

stupka i gotovo pravilno se ponavljaju pri svakoj HD. Spon-

tano prestaju ili se ubla`e do granice podno{ljivosti 1–2 sata

nakon zavr{etka HD. Primjena nesteroidnih protuupalnih li-

jekova ili analgetika nije imala u~inka na intenzitet ili karak-

ter boli. Bolesnik ~esto zahtijeva prijevremeni prekid po-

stupka HD zbog te{kog podno{enja iscrpljuju}ih boli. Tije-

kom 2005. godine osjet boli mijenja karakter u osjet svrbe`a.

U travnju 2006. ordiniran je gabapentin u dnevnoj dozi od

300 do 900 mg. Primjenom gabapentina bol u udovima i ra-

menima postaje bla`a i postepeno, nakon 3 tjedna lije~enja,

prestaje.

U svibnju 2004. godine bolesnik je do`ivio prvi epi-

lepti~ki napadaj tipa grand mal. Potom je vi{e puta, katkad i

tijekom postupka HD, imao toni~ko-kloni~ke gr~eva s po-

reme}ajem svijesti. U travnju 2005. godine bolesnik je opa-

zio naglo i prolazno zamu}enje vidnog polja. Okulisti~kim

pregledima ustanovljena je tromboza ogranaka vene centra-

lis retine, krvarenje na fundusu, odignu}e neuroepitela »li-

poproteinskim« depozitima na oba oka i postavljena je sum-

Slika 1. Osobit izgled lica: sredi{nja ~eona udubina, simetri~ne supraor-

bitalne izbo~ine, pune usnice, mandibularni prognatizam, periorbitalna

»ispunjenost«

Figure 1. Morphological face characteristics: recessed forehead, symmetric

prominent supraorbital ridges, full lips, mandibular prognathism, peri-

orbital »fullness«

Slika 2. Lice iz profila

Figure 2. Profile of the face

Slika 3. Bezbolna deformacija distalnih interfalangealnih zglobova {ake

u polo`aju fleksije

Figure 3. Painless deformity of distal interphalangeal joints of the hand

in the flexion form

Slika 4. Ograni~eno ispru`anje interfalangealnih zglobova

Figure 4. Limited extension of the interphalangeal joints



398

B. Kudumija i sur. Fabryjeva bolest bez angiokeratoma Lije~ Vjesn 2007; godi{te 129

nja na po~etnu kataraktu obaju oka. U prosincu 2005. godine

hospitaliziran je zbog cerebrovaskularnog inzulta hemora-

gijskog tipa u podru~ju ponsa. Oporavio se bez neurolo{kih

motori~kih ispada.

Patolo{ke promjene srca zabilje`ene su u srpnju 2004. go-

dine. Ultrazvu~nim pregledom dijagnosticirana je dilatacija

lijevog atrija i korijena aorte, hipertrofija lijeve klijetke

(HLK) i nepotpuna dijastoli~ka relaksacija. U prosincu iste

godine nastupa ataka paroksizmalne fibrilacije atrija koja se

periodi~no ponavlja. U pravilnom sinusnom ritmu, u EKG-u

je uo~ljivo skra}enje PR-intervala.

U obliku glave isti~u se sredi{nja ~eona udubina, sime-

tri~ne izbo~ine ~eonih kosti, nagla{eni supraorbitalni ru-

bovi, zadebljanje usnica, nazna~en mandibularni prognati-

zam. Distalni interfalangealni zglobovi (DIP) na obje {ake

su kontrahirani u polo`aju fleksije. Ograni~ena je ekstenzija

svih interfalangealnih zglobova. Zglobovi nisu ote~eni ni

bolni. Bolesnik je primijetio promjene na {akama u osnov-

noj {koli i prati njihovu sporu progresiju. Na obje potkolje-

nice i stopalima izra`eni su tvrdokorni edemi koji se ne po-

vla~e lije~enjem HD i postizanjem suhe tjelesne te`ine. Tije-

kom lije~enja u na{oj ustanovi u dva je navrata imao erizipel

desne potkoljenice. Nije imao ko`ne angiokeratome.

Dijagnosti~ki postupak i lije~enje

Oblik glave sli~io je promjenama karakteristi~nim za

akromegaliju, no simptomi i znakovi bolesti vi{e organskih

sustava, kao i njihovo pogor{avanje upu}ivali su na aktivnu

sistemsku bolest. U velja~i 2006. godine izmjerena je sni-

`ena kataliti~ka aktivnost enzima �-Gal A u leukocitima.

Kataliti~ka aktivnost �-Gal A iznosila je 0,0214 mU/mg, {to

je manje od 1% donje granice referentnog raspona. Na te-

melju toga je postavljena dijagnoza klasi~nog oblika FB u

fenotipskoj varijanti bez ko`nih angiokeratoma. Kontrolni

pregled okulista procjepnom svjetiljkom pokazao je pato-

gnomoni~ne o~ne promjene. Na ro`nicama obaju oka u do-

njim polovima vidljiva su vrtlo`asata zamu}enja, a u le}ama

kortikalne mutnine, dok je sredi{nji dio le}e bistar. Kon-

trolni UZ srca pokazao je progresiju patolo{kih promjena

srca u kojima dominira koncentri~na HLK uz izrazitu hiper-

trofiju papilarnih mi{i}a. Bolesnik nije imao djece a zbog

odbijanja suradnje ostalih ~lanova obitelji, nije provedeno

geneti~ko savjetovanje i dijagnosti~ki postupak.

U o`ujku 2006.godine zapo~eto je lije~enje agalsidazom

alfa (Replagal®) u dozi 0,2 mg/kg tjelesne te`ine u infuziji,

tijekom 40 minuta u periodima od 14 dana. Nisu opa`ene ne-

posredne nuspojave za vrijeme infuzije lijeka. Po~etkom

travnja 2006. godine bolesnik je ponovno hospitaliziran

zbog recidiva pontinog krvarenja uz o~uvanu svijest i prisut-

nost tetrapareze. Stanje bolesnika je, kao i kod prvog mo`da-

nog udara, bez te`eg poreme}aja svijesti. Prati se oporavak

krvo`ilnih mo`danih komplikacija. Zbog tromboze AV fi-

stule postavljen je endovenski kateter za HD. Tri tjedna na-

kon primitka u bolnicu, bolesnik je postao visokofebrilan uz

znakove septi~kog {oka. Iz kulture uzoraka krvi izolirana je

bakterija Staphylococcus epidermidis. Unato~ zapo~etom

lije~enju antibioticima i drugim potpornim mjerama bole-

snik je umro tre}i dan u slici vi{estrukog organskog zata-

jenja.

Rasprava

FB je sfingolipoidoza iz grupe najmanje 50 bolesti lizoso-

malnog nakupljanja.11 Uzrokovana je mutacijama gena za

�-Gal A u regiji Xq22.1, {to za posljedicu ima nedovoljnu

aktivnost tog enzima i prekomjerno nakupljanje glikosfin-

golipida, posebno GL-3.12,13 U australskoj studiji incidencija

FB je 1 na 117.000 mu{ke novoro|en~adi.14 U nizozemskoj

studiji prevalencija FB je 1 na 476 000 novoro|ene djece.15

Godine 2006. objavljeni su podaci talijanske probirne stu-

dije u kojoj je istra`ivanje provedeno na >37.000 mu{ke

novoro|en~adi. Incidencija deficita �-Gal A iznosila je

�1:3100 ispitanika, {to je 15–20 puta vi{e nego u ranije ob-

javljenim epidemiolo{kim istra`ivanjima.16 Bolest je rijetka

i nedovoljno poznata klini~arima a u dana{nje vrijeme ra-

spola`emo djelotvornim lijekovima kojima se prevenira po-

reme}aj `ivotno va`nih funkcija te se u tome ogleda interes

{irenja spoznaja o FB.

Analiza odnosa genotipa i fenotipa slo`ena je zbog broj-

nosti mutacija gena za �-Gal A i katkad varijabilnog feno-

tipa uz jednu te istu mutaciju, kako u nesrodnih bolesnika

tako i unutar iste obitelji.17 Do travnja 2006. godine registri-

rano je 357 razli~ith mutacija gena za �-Gal A. Pretpostavlja

se da tijekom embrionalnog razvitka `ena heterozigota oba

alela izmjeni~no, slu~ajno djeluju na tkiva u nastajanju i

stvaraju mozai~nu fenotipsku ekspresivnost.18 Naj~e{}e je

kod `ena kataliti~ka aktivnost enzima u manjoj mjeri sni-

`ena, a fenotipska pojavnost bolesti obuhva}a spektar od

klasi~ne klini~ke slike do atipi~nih oblika u kojima je zah-

va}en jedan organ.

Klasi~ni oblik FB je sporo napreduju}a bolest u kojoj se

simptomi i znakovi obi~no pogor{avaju i nadopunjuju sa

starenjem. Do 15. godine `ivota opa`aju se akroparestezije,

`are}e boli ili bolne krize u udovima, katkad i trbuhu. Ko`ni

angiokeratomi, nevoidne nakupine tamnocrvenkastih ili pla-

vocrnih pro{irenja krvnih `ila, pojavljuju se u podru~ju oko

pupka, donjeg dijela trbuha, u podru~ju genitalija i natkolje-

nica. Karakteristi~ne promjene oka, vidljive procjepnom

svjetiljkom, naj~e{}e ne uzrokuju poreme}aj vida. ^esta je

dishidroza ko`e, nejasno povi{enje temperature, slabljenje

sluha i poreme}aji stolice. Do 30. godine `ivota navedena

obilje`ja bolesti se pogor{avaju anhidrozom ko`e, pojavom

edema potkoljenica, groznicom a u mokra}i se opa`aju pro-

teinurija, hematurija i lipidurija. Nakon 30. godine uo~ljivi

su znakovi patolo{kih promjena srca, kroni~ne bubre`ne in-

suficijencije i mo`dano`ilnih poreme}aja.

Kod kardijalnog tipa bolesti razvija se HLK, zadebljanje

interventrikularnog septuma i smetnje provo|enja. Ovi bo-

lesnici mogu imati blagu proteinuriju kao jedini znak

zahva}enosti bubrega, a enzimska kataliti~ka aktivnost je

ve}a od 1%.2 U~estalost FB kod bolesnika starijih od 40 go-

dina koji imaju hipertrofi~nu kardiomiopatiju, prema poda-

cima u literaturi je 6%.19 Bubre`ni tip bolesti, kod kojeg

nema ranih simptoma i znakova klasi~ne FB, mo`e se na}i

kod dijaliziranih ili transplantiranih bolesnika s »vjerojat-

nim, nespecificiranim« glomerulonefritisom. Kataliti~ka

aktivnost �-Gal A ve}a je od 1%. Zna~enje dijagnosti~kog

postupka ogleda se u mogu}oj prevenciji napredovanja va-

skularne bolesti srca i mozga.

Na{ bolesnik imao je klasi~ni tip Fabryjeve bolesti bez

karakteristi~nih angiokeratoma ko`e. Ovakva slika FB opi-

suje se u literaturi kao fenotipska varijanta.20 Od prvih zna-

kova bolesti do potvrde dijagnoze proteklo je 28 godina, od-

nosno 11 godina od prvoga dokumentiranog posjeta

lije~niku. Prvi simptomi bolesti se prema nekim autorima

javljaju kod mu{karaca oko 11. godine `ivota (10,9±7,1) a

kod `ena u dobi od 22 godine (22,6±16,2). U istra`ivanju

194-ero bolesnika s FB, razdoblje od po~etka bolesti do

potvrde dijagnoze za mu{karce iznosi 13,7±12,9 godina, a

za `ene 16,3±14,7 godina.6 Prvi i naj~e{}i simptom klasi~ne
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FB je periferna neuropatska bol koja se pojavljuje u dje-

tinjstvu.21 Provocirana je tjelesnim naporom i umorom,

povi{enom tjelesnom temperaturom ili brzim promjenama

vla`nosti i topline okru`ja. Prisutna je kod 76% mu{karaca i

64% `ena.6 U na{eg bolesnika bol se poja~avala tijekom po-

stupka HD uz spontanu regresiju 1–2 sata nakon zavr{etka

dijalize. Ovakva pojava simptoma boli mogla bi se tuma~iti

relativnom hipovolemijom i pogor{anjem perfuzije ko`e te

pogor{anjem ishemije perifernih `ivaca pri kraju postupka

kada je efekt ultrafiltracije i odstranjivanja vi{ka tjelesne

teku}ine najizra`eniji. Sli~an se fenomen opa`a pothla|i-

vanjem udova.22 O{te}enje malih perifernih `iv~anih vla-

kana uzrokovano je nakupljanjem GL-3 u `iv~anim akso-

nima i korijenima dorzalnih ganglija te u endotelu nutritiv-

nih krvnih `ila.23 Opa`anje smanjivanja intenziteta boli

primjenom gabapentina sukladno je podacima u literaturi.24

Mo`dano`ilne komplikacije su ~e{}e kod `ena i prisutne

su kod 27% bolesnica i 12% bolesnika. Srednja `ivotna dob

pojave cerebrovaskularnog inzulta, tranzitorne ishemijske

atake (TIA) ili produ`enog reverzibilnog neurolo{kog defi-

cita kod `ena je 43,4 godine, a kod mu{karaca 28,8 godina.

TIA je opisana i kod dje~aka od 12 godina.6 U na{eg bole-

snika prve neurolo{ke komplikacije utvr|ene su u dobi od 41

godine. Hemoragijski cerebrovaskularni inzult do`ivio je u

42. godini. Mo`dano`ilni poreme}aji uzrokovani su o{te-

}enjem malih krvnih `ila s nastankom tromboza, krvarenja,

ishemijskih poreme}aja i ektazija osobito u podru~ju bazi-

larnih arterija.25 Opisani slijed neurolo{kih doga|aja karak-

teristi~an je za FB zbog progresivnih, vjerojatno ireverzibil-

nih promjena sredi{njega `iv~anog sustava.

O~ne promjene nastaju kod 62% mu{araca i 47% `ena.6

Tipi~ne o~ne promjene FB su tortuoznost krvnih `ila ro`nice

i retine s ograni~enim dilatacijama vena, karakteristi~na

zamu}enja ro`nice (cornea verticillata) i patognomoni~na

zamu}enja le}a. Supkapsularno, stra`nje zamu}enje le}e na-

ziva se Fabryjeva katarakta.26

Prirodni tijek FB obilje`en je napreduju}om hipertofijom

sr~anog mi{i}a i intersticijskom fibrozom. U ranoj fazi bole-

sti prisutna je blaga dijastoli~ka disfunkcija, a u uznapredo-

valoj fazi bolesti mogu se opaziti simptomi i znakovi karak-

teristi~ni za restriktivnu kardiomiopatiju.27 Sr~ana je bolest

~esto nagla{ena ishemijskim simptomima zbog pove}anih

potreba oksigenacije hipertrofi~nog miokarda i smanjene

kapilarne gusto}e, pove}anog tlaka dijastoli~kog punjenja

koji remeti subendokardijalni nutritivni krvotok i endotelnih

depozita u koronarnoj cirkulaciji.28 Novijom metodom Dop-

plerova tkivnog pregleda mogu}e je opaziti poreme}aj funk-

cije miokarda i prije nastanka HLK.29 U na{eg bolesnika

prati se pogor{anje ultrazvu~nog nalaza srca do te{ke kon-

centri~ne HLK uz izra`enu hipertrofiju papilarnih mi{i}a.

Jedna od klju~nih osobitosti klasi~nog oblika FB je zata-

jenje bubre`ne funkcije. Obi~no nastaje izme|u 30. i 50. go-

dine `ivota, premda je opisana i prije 20. godine `ivota.30 U

na{eg bolesnika kroni~na bubre`na bolest dijagnosticirana

je u 40. godini uz progresivnu nefrotsku proteinuriju i insufi-

cijenciju 4. stupnja. Nastankom bubre`ne insuficijencije u

FB, svake godine se glomerularna filtracija smanjuje za 12,2

ml/min/1,73 m2.31 Mogu}e je pretpostaviti da je zatajenje

bubre`nih funkcija nastalo u njegovoj tridesetoj godini

`ivota.

Ve}ina bolesnika s FB umire zbog sr~anih ili mo`dano`il-

nih komplikacija, a u eri prije rutinske primjene postupaka

nadomje{tanja bubre`nih funkcija umiralo se u terminalnoj

fazi zatajenja bubrega. Prikazani bolesnik umro je zbog

septi~kog {oka, vjerojatno zbog infekcije katetera za dija-

lizu. Smrtnost bolesnika, nosilaca katetera za dijalizu,

prema nekim studijama iznosi do 6%.32 Trogodi{nje pre`iv-

ljavanje dijaliziranih bolesnika s klasi~nim oblikom FB je

63% i lo{ije je u odnosu na nedijabeti~ne bolesnike kod

kojih je trogodi{nje pre`ivljavanje 74%, ali je zna~ajno bolje

u odnosu na dijabeti~ke bolesnike kod kojih je pre`ivlja-

vanje tijekom 3 godine 53%.33

Lije~enje FB osniva se na pove}anju aktivnosti �-Gal A,

poticanju cijeljenja tkivnih patolo{kih promjena, nado-

mje{tanju `ivotno va`nih funkcija i transplantaciji. Opti-

malno lije~enje je pravovremena, u~inkovita, enzimska na-

Legenda/Legend: DIP: distalni interfalangealni zglob/distal interphalangeal joint; EMG: elektromiografija/electromyography; EPI: epilepsija/seizures; PFA:

paroksizmalna fibrilacija atrija/paroxysmal atrial fibrillation; HLK: hipertrofija lijeve klijetke/left ventricular hypertrophy; CVI: cerebrovaskularni inzult/

stroke; Rimski brojevi – mjeseci/Roman numbers – months

Slika 5. Vremenski slijed pojavljivanja klini~kih obilje`ja prikazanog bolesnika

Figure 5. Time scale of clinical manifestations in our patient
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domjesna terapija. Bolesnike s proteinurijom i o~uvanom

bubre`nom funkcijom potrebno je lije~iti ACE-inhibitori-

ma, blokatorima angiotenzinskih receptora, statinima, antia-

gregacijskim lijekovima i drugim postupcima koji smanjuju

proteinuriju i progresiju bubre`ne bolesti. Enzimsko na-

domjesno lije~enje zaustavlja napredovanje 2. i 3. stupnja

kroni~ne bubre`ne bolesti34 ili zna~ajno usporava progresiju

3. stupnja kroni~ne bubre`ne bolesti35 te smanjuje u~estalost

sr~anih komplikacija.36 Pravovremenim, djelotvornim lije-

~enjem mogla bi se umanjiti i u~estalost mo`dano`ilnih po-

java.37 Premda neke studije34,35 upozoravaju na stabiliziranje

funkcija blagog i umjerenog stupnja kroni~ne bubre`ne bo-

lesti, nu`no je dodatno sistematiziranje svih spoznaja o dje-

lovanju enzimskoga nadomjesnog lije~enja.

Zaklju~ak

Dijagnoza FB postavlja se rijetko ili je odgo|ena zbog ni-

ske u~estalosti bolesti i raznolikosti klini~ke slike te slabijeg

prepoznavanja bolesti. Kod svih bolesnika sa simptomima i

znakovima FB, nakon isklju~enja tradicionalnih uzro~nih

~imbenika, potrebno je izmjeriti kataliti~ku aktivnost �-Gal

A, a po potrebi u~initi i analizu gena.

Prikazani bolesnik je primjer kako zakasnjela dijagnoza

utje~e nepovoljno na ishod bolesti. Atipi~ni oblici bolesti ili

klasi~ni tip FB bez karakteristi~nih angiokeratoma ote`a-

vaju prepoznatljivost i dijagnosti~ku uspje{nost.
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