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Czym są choroby rzadkie?
• Zgodnie z definicją przyjętą w Europie, choroba rzadka to taka, która występujeu mniej niż 5 osób na 10 tysięcy osób. W przypadku pojawienia się objawówchorobowych u 1 osoby na 50 tys. mówimy o chorobie ultrarzadkiej.
• Uwzględniając polskie dane demograficzne* okazuje się, że na choroby rzadkiew Polsce cierpi od 2,3-3 mln osób

gov.pl



Wielkopolska
Pierwsze ślady bytności ludzi na terenie
dzisiejszej Wielkopolski pochodzą sprzed
około 11 tys. lat p.n.e. z okolic Wschowy.
Są to groty oraz ostrza łowców reniferów
reprezentujących kulturę ahrensburską.
Prawdopodobnie ludzie ci, trudniący się
łowiectwem, zbieractwem i rybołówstwem
przebywali na terenach Wielkopolski
jedynie w sezonie letnim, zaś zimą
wędrując na południe. Około tysiąca lat
później pojawili się przedstawiciele innej
zbieracko-łowieckiej kultury łowców
reniferów zwanej świderską.

https://pl.wikipedia.org/wiki/Wschowa
https://pl.wikipedia.org/wiki/Kultura_ahrensburska
https://pl.wikipedia.org/wiki/Kultura_ahrensburska
https://pl.wikipedia.org/wiki/Kultura_%C5%9Bwiderska


Wielkopolska

Wielkopolska jest jednym z największych regionów Polski. Jej obszar jest
porównywalny z Belgią, a liczba ludności (3,49 mln mieszkańców) przekracza liczbę
obywateli niektórych państw członkowskich UE, w tym Litwy, Łotwy i Słowenii.
• Stolica: Poznań – 534 813 mieszkańców
• Powierzchnia: 29 826 km²
• Ludność: 3 498 733 mieszkańców
• Gęstość zaludnienia: 117 mieszkańców / km²
• Stopa bezrobocia: 3,1 %
Liczba osob z chorobami rzadkimi > 180 tys. osób

gov.pl



Desnick et al. Online Metabolic and Molecular Bases of Inherited Disease;Germain. Orphanet J Rare Dis 2010;5:30;Laney et al. J Genet Couns 2008;17:79-83;

 Szacowana częstość występowania FD - 1 na 40,000 mężczyzn i 1 na 20,000kobiet
 Dokładne szacunki są trudne, wielu pacjentów pozostaje niezdiagnozowanychz powodu
• Niespecyficznych objawów
• Zmienności obrazu klinicznego
• Braku świadomości choroby wśród lekarzy

Choroba Fabry’ego - epidemiologia

Choroba Fabry'ego występuje u mężczyzn i kobiet we wszystkich grupach rasowych i etnicznych, dotykając około
1 na 1000 do 9000 osób na całym świecie. Częstość jej występowania nie jest jednak dobrze ustalona i
uważa się, że choroba Fabry'ego jest niedodiagnozowana, zwłaszcza u kobiet.
Obecnie nie ma lekarstwa na tę postępującą chorobę, ale istnieją metody leczenia i interwencje, które mogą pomóc
spowolnić jej postęp. Nieleczona lub opóźniona diagnoza choroby Fabry'ego powoduje, że oczekiwana długość
życia z chorobą Fabry'ego jest krótsza niż w populacji ogólnej. Mężczyźni z chorobą Fabry'ego dożywają średnio
50. roku życia, a kobiety 70. roku życia.



Zajęcie tkanek
Objawy kliniczne

Przedwczesn
a śmierćMężczyźni Kobiety

Wiek w momencie
pierwszych objawów n 890 581

Średnia, lata 13.5 19.9
Wiek w momencie
diagnozy N 1123 1018

Średnia, lata 26.3 32.1
Czas od pierwszych
objawów do
postawienia diagnozy

N 778 473

Średnia, lata 14.2 15.7

Średnio – ok. 15 lat, zarówno dla kobiet jak i mężczyzn

Wilcox et al. Mol Genet Metab 2008;93:112-28

Choroba Fabry’ego - znaczące opóźnienie rozpoznania





Introduction: Fabry disease treatment

Kok K, et al. Biomolecules. 2021;11(2):271.



W jaki sposób lekarz ustala rozpoznanie choroby Fabry’ego?
• Neurolog - po wystąpieniu udaru mózgu u młodego mężczyzny – badana obrazowe
TK czy rezonans magnetyczny (MR)

• Kardiolog - kardiomiopatia - EKG, echokardiografię, a niekiedy także koronarografię.
• Nefrolog- wystąpienie choroby nerek z białkomoczem, krwinkomoczem, a później zwiększonym

stężeniem kreatyniny we krwi. Charakterystyczna dla choroby Fabry’ego jest obecność w moczu
tzw. krzyży maltańskich,

• Dermatolog na podstawie charakterystycznych zmian na skórze, angiokreatoma.
• Okulista może stwierdzić zmętnienia soczewki lub zaćmę {„zaćma Fabry’ego”).
• Genetyk -gdy choroba występuje w rodzinie, wczesne rozpoznanie u innych członków rodziny –

badania genetyczne
• Pewne rozpoznanie wymaga wykazania niedoboru lub braku alfa-galaktozydazy A
we krwi, leukocytach lub hodowanych fibroblastach.

https://www.mp.pl/pacjent/nefrologia/aktualnosci/189625 dostęp 06/2024https://webeye.ophth.uiowa.edu/eyeforum/atlas/pages/fabry.htm#gsc.tab=0 dostęp 06/2024
C-APROM/PL/REP/0097, 11/2025

https://www.mp.pl/pacjent/nefrologia/aktualnosci/189625
https://webeye.ophth.uiowa.edu/eyeforum/atlas/pages/fabry.htm#gsc.tab=0


A jednak to nie jest takie proste



Objawy kliniczne – dzieci
zmęczenie problemy psychologiczne

opóźnienie wzrastania
zaburzenia słuchu, szumy uszne

angiokeratoma

zwyrodnienie rogówki
zaburzenie wydzielania potu

zaburzenia u. pokarmowego

neuropatia obwodowa

Sercowe Nerkowe

• suchość skóry
• nietolerancja na ciepło/zimno,wysiłek

• arytmie
• zaburzenia przewodzenia
• dysfunkcje zastawek
• przerost lewej komory

• kurcze jelit
• wzdęcia
• biegunka
• nudności

• przewlekły palący ból
• ciężkie epizody bólowe

• hyperfiltracja
• mikroalbuminuria/proteinuria
• zaburzenie stężania moczu
• wydzielanie GL-3



Objawy kliniczne – dorośli
zmęczeniezwyrodnienie rogówki

zaburzenie wydzielania potu
• suchość skóry
• nietolerancja na ciepło/zimno,wysiłek

Sercowe

zaburzenie u. pokarmowego

angiokeratoma

• kurcze jelit
• wzdęcia
• biegunka
• nudności

• przewlekły palący ból
• ciężkie epizody bólowe
• zaburzenia czucia

Nerkowe

Wczesny udar/niedokrwienie OUN
Zaburzenia psychologiczne (np. depresja)

• obniżenie GFR
• proteinuria
• schyłkowa niewydolność nerek

zaburzenia słuchu, szumy uszne

• arytmie
• zaburzenia przewodzenia
• dysfunkcje zastawek
• przerost lewej komory
• zawał
• niewydolność krążenia
• nagły zgon

neuropatia obwodowa



Objawy kliniczne
Dzieci /Młodzież Dorośli

Ból neuropatyczny (przewlekły/ataki) ● ●
Hypohidrosis, nietolerancja ciepła/zimna ● ●
Nawracająca gorączka ● ●
Zaburzenia motoryki przewodu pokarmowego ● ●
Utrata słuchu, szumy uszne ● ●
Angiokeratoma ● ●
Zwyrodnienie rogówki ● ●
Objawy psychologiczne ● ●
Zmęczenie ● ●
Albuminuria/proteinuria ● ●
Powikłania zagrażające życiu*
Nerki: Niewydolność nerek ●
CNS: Depresja, udar, przemijające niedokrwienie ●
Serce: przerost lewej komory, złośliwe zaburzenia
rytmu, niewydolność serca ●

Eng et al. Genet Med 2006;8:539-48; Germain. Orphanet J Rare Dis 2010;5:30; Laney et al. Genet Med.2015;17:323-30.



Podejrzenie kliniczne:
• Bóle kończyn (akroparestezje), zmiany skórne (angiokeratoma)
• Zaburzenia pocenia - problemy z tolerancją ciepła i wysiłku fizycznego
• problemy żołądkowo-jelitowe
• Kardiomiopatia przerostowa, przewlekła choroba nerek
• Udar u młodej osoby (<50 r.ż.), szumy uszne, kornea verticillata
• Dodatni wywiad rodzinny – dlaczego? Kto? Czy warto?
• Stan nerek, serca i układu nerwowego

opracowanie własne autora



Wywiad rodzinnySchemat dziedziczenia w zależności od rodzica:
Chory ojciec:
• Przekaże wadliwy gen wszystkim swoim córkom (ponieważ córka zawszeotrzymuje jeden chromosom X od ojca).
• Nie przekaże choroby żadnemu ze swoich synów (synowie otrzymują od ojcachromosom Y, a nie X).
Matka (nosicielka lub chora):
• Istnieje 50% szans, że przekaże wadliwy chromosom X każdemu dziecku,niezależnie od jego płci.
• Zarówno syn, jak i córka mają 50% prawdopodobieństwa odziedziczeniachoroby po matce

opracowanie własne autora



Badania pierwszego rzutu:
• Oznaczenie aktywności α-Gal A – u mężczyzn
• Oznaczenie Lyso-Gb3 – uzupełniające i monitorujące
• U kobiet: enzym może być prawidłowy → konieczna diagnostykagenetyczna

opracowanie własne autora



Potwierdzenie choroby:
• Badanie mutacji genu GLA (Xq22.1)
• Konieczne u kobiet i w przypadkach niejednoznacznych
• Wskazane testowanie rodzinne po rozpoznaniu - Badaniaprzesiewowe członków rodziny
Po postawieniu diagnozy
• Konsultacja z zespołem wielospecjalistycznym
• Regularne monitorowanie stanu zdrowia

opracowanie własne autora



Ocena zajęcia narządów:
• Echo serca, EKG, rezonans serca (CMR)
• Ocena funkcji nerek (eGFR, białkomocz)
• MRI mózgu, badania okulistyczne (kornea verticillata)
• Badania neurologiczne i dermatologiczne

opracowanie własne autora



Najważniejsze punkty:
• Choroba Fabry’ego ma niespecyficzne objawy – ważna czujnośćkliniczna
• Diagnostyka obejmuje enzym, biomarkery i genetykę
• Skrining noworodkowy może być przełomem w diagnostyce
• Wczesne rozpoznanie = szansa na zahamowanie postępu choroby

opracowanie własne autora



Objawy sercowe:Przerost lewej komory serca (LVH)
LVH jest kluczową cechą dla choroby Fabry’ego
• Obserwowaną u ok. 50% mężczyzn i 1/3 kobiet
• Może występować już w dzieciństwie lub młodości
• Zmiany są postępujące, w większości koncentryczne
• Pogarszają kurczliwość komory, zaburzają rozkurcz serca
• Obniżona zostaje frakcja wyrzutowa
• W końcowym etapie prowadzi do niewydolności serca

Kampmann et al. Int J Cardiol 2008;130:367-73Havranek et al. JIMD Rep 2013;11:53-64Linhart et al. Acta Paediatr Suppl 2002;91:15-20.



• Poważne zdarzenia sercowo-naczynioweodnotowano u 5.8% mężczyzn i 3.7% kobiet z FD
- Zawał serca
- Niewydolność serca
- Zgon z przyczyn sercowo-naczyniowych

• Pierwsze poważne zdarzenie CV średnio w wieku
- 45 lat dla mężczyzn
- 54 lat dla kobiet

Objawy sercowePowikłania sercowo-naczyniowe

Patel et al. J Am Coll Cardiol 2011;57:1093-9.

Wiek w momencie wystąpienia
pierwszego poważnego zdarzenia CV

(rejestr FD)



Objawy neurologiczneBól jako wiodący, wczesny objaw chorobyFabry’ego
• Wiele typów bólu, różne mechanizmy
• Przewlekły, silne ataki bólu, akroparestezje (pieczenie, mrowienie, świąd dłoni, stóp)
• Zazwyczaj spowodowany zniszczeniem małych włókien nerwowych
• Jest jednym z najwcześniejszych objawów ch. Fabry’ego, pojawia się w 1. dekadzie życia
• Zazwyczaj wcześniej, częściej u mężczyzn niż u kobiet
• Znacząco wpływa na jakość życia pacjentów z chorobą Fabry’ego (ogólną aktywność/ nastrój/

pracę)

Biegstraaten et al. Curr Pain Headache Rep 2013;17:365;Uçeyler et al. Clin J Pain 2014;30:915-20.Schiffmann et al. Acta Paediatr 2002; Suppl 439:48-52;



Objawy neurologiczneZaburzenia funkcji układu autonomicznego
• Zaburzenie motoryki p. pokarmowego

- Poposiłkowe kruczenia; epizody/przewlekła biegunka,nawracający ból brzucha, wzdęcia,

• Są często pierwszymi objawami klasycznej ch. Fabry’ego
• Mogą występować już w 1. roku życia
• Pojawiają się wcześniej u kobiet niż u mężczyzn

Hopkin RJ, et al. Pediatr Res. 2008;64:550-5.



Objawy neurologiczneDepresja
• Depresja jest częstą chorobą u pacjentów z chorobą Fabry’ego

- Ciężka odnotowana została u 36% mężczyzn i 22% kobiet
• Depresja pozostaje często niezdiagnozowana

- U 72% pacjentów z ch. Fabry’ego i ciężką depresją nie postawionotakiej diagnozy

Cole et al. J Inherit Metab Dis 2007;30:943-51;Bolsover et al. J Inherit Metab Dis 2014;37:177-87.



Szacowany średni (mediana) okres przeżycia pacjentów z ChFabry’ego
• mężczyźni - 50 lat (- 20 lat w porównaniu z populacją ogólną)
• kobiety - 70 lat (- 15 lat w porównaniu z populacją ogólną)

MacDermot et al. J Med Genet 2001;38:750-60;MacDermot et al. J Med. Genet 2001;38:769-75..

Choroba Fabry’ego – skrócenie oczekiwanego okresu życia



Wilcox et al. Mol Genet Metab 2008;93:112-28.Germain D. et al. Orphanet J Rare Dis 2010;5:30;

Wszystkie córki ojca z nieprawidłowymgenem odziedziczą mutacjęŻaden z synów nie odziedziczy mutacji
Dzieci matek z nieprawidłowymgenem mają 50% prawdopodobieństwoodziedziczenia mutacji, niezależnie od płci

Choroba Fabry’ego - dziedziczenie sprzężone z chromosomem X
Mutacja GLA
Bez mutacji GLA



• Ponieważ kobiety mają dwa chromosomy X, a mężczyźni tylko jeden, adrugim jest chromosom Y, gdy mężczyzna z chorobą Fabry'ego ma dzieci zkobietą bez tej choroby: wszystkie dzieci płci żeńskiej odziedziczązmutowany gen GLA żadne dziecko płci męskiej nie odziedziczy choroby,ponieważ otrzyma tylko chromosom Y od ojca.
• Gdy kobieta z jednym zmutowanym genem GLA ma dzieci z mężczyzną,który nie ma choroby Fabry'ego, istnieje 50% szans, że którekolwiek z jejdzieci odziedziczy zmutowany gen.
• Dotknięci chorobą mężczyźni mają zazwyczaj bardziej standardowyprzebieg choroby. W przypadku kobiet, zdrowy gen GLA na jednymchromosomie X może częściowo kompensować mutację powodującąchorobę Fabry'ego na drugim chromosomie z powodu losowego procesukomórkowego zwanego inaktywacją X. Ostatecznie oznacza to, że sposób,w jaki choroba objawia się u kobiet i czy w ogóle występują objawychoroby Fabry'ego, jest bardzo zróżnicowany.

https://fabrydiseasenews.com/what-is-fabry-disease/

https://fabrydiseasenews.com/what-is-fabry-disease/


Odsetek pacjentów z objawamiz poszczególnych układów a płeć chorych

Wilcox et al. 2008 Mol Genet Metab. 2008 Feb;93(2):112-28

Średni wiek występowania objawówa płeć chorych
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Choroba Fabry’ego - dziedziczenie sprzężonez chromosomem X
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Analiza DNAOcena genetyczna

KobietyAktywność enzymatycznamoże być prawidłowa lubobniżona
MężczyźniTypowo aktywnośćenzymatyczna <1%

α-galaktozydazaosocze, leukocyty,fibroblasty, sucha kroplakrwi

Niskaaktywność Potwierdzeniechoroby Fabry’ego
Analiza DNAOcena genetyczna

Choroba Fabry’ego – ścieżka diagnostyczna

Ortiz A et al. Molecular Genetics and Metabolism 2018;123: 416–427

Oznaczenie biomarkerachoroby lizo-GL-3
• swoiście podniesiony poziomu pacjentów z chorobą Fabry’ego
• pomaga różnicować postaciekliniczne choroby
• wartościowy dla określaniapatogeniczności wariantówo nieznanym znaczeniu
• rekomendowany w diagnostyceu kobiet









Choroba Fabry’ego – czy istnieją skuteczne metody
leczenia?

Choroby Fabry’ego nie da się całkowicie wyleczyć, istnieje jednak leczenie wspomagające,
które istotnie poprawia rokowanie. Jest to enzymatyczna terapia zastępcza, czyli ciągłe
uzupełnianie brakującego enzymu.
W Polsce od roku 2019 realizuje się program lekowy obejmujący 3 leki:
•agalzydazę alfa (EMA) od 8 r.ż.
•agalzydazę beta ( FDA od 2 r.ż.,EMA od 8 r.ż)
•Migalastat (EMA) od 12 r.ż.

Kwalifikacji do leczenia dokonuje specjalny Zespół Koordynacyjny ds. Chorób
Ultrarzadkich powoływany przez Prezesa Narodowego Funduszu Zdrowia, a głównymi
kryteriami są udokumentowana badaniami, objawowa choroba i/lub wykazanie mutacji w genie
kodującym nieprawidłowy enzym.

Dodatkowo po rozpoznaniu przeprowadzana jest wyjściowa ocena zajęcia narządów, a następnie
co 1 rok monitorowanie u chłopców i co 2-3 lata u dziewcząt.
W zależności od powikłań stosowane jest odpowiednie leczenie np. niewydolności nerek czy
nadciśnienia tętniczego.



Wpływ enzymatycznej terapii zastępczej na
wyniki kliniczne u dzieci i młodzieży z chorobą
Fabry'ego

Wyniki związane z leczeniem w populacjipediatrycznej opisano w 6 publikacjachpochodzących z otwartych badań klinicznych orazw 10 publikacjach pochodzących z badańobserwacyjnych lub rejestrowych.Wykazano, że ERT znacząco obniża stężenie GL-3w osoczu i moczu u dzieci i młodzieży z chorobąFabry'ego. Wpływ ERT na klirens GL-3 zpodocytów nerkowych wydawał się być zależny oddawki agalzydazy.ERT złagodziła ból i poprawiła objawy żołądkowo-jelitowe oraz jakość życia.
Spada M, Baron R, Elliott PM, Falissard B, Hilz MJ, Monserrat L, Tøndel C, Tylki-Szymańska A, Wanner C, Germain DP. Wpływ enzymatycznej terapii zastępczej na wynikikliniczne u dzieci i młodzieży z chorobą Fabry'ego - systematyczny przegląd literatury dokonany przez europejski panel ekspertów. Mol Genet Metab. 2019 marca; 126(3):212-223. doi: 10.1016/j.ymgme.2018.04.007. EPUB 2018 26 kwietnia. PMID: 29785937.



Wpływ enzymatycznej terapii zastępczej na wyniki
kliniczne u dzieci i młodzieży z chorobą Fabry'ego

Spada M, Baron R, Elliott PM, Falissard B, Hilz MJ, Monserrat L, Tøndel C, Tylki-Szymańska A, Wanner C, Germain DP. Wpływ enzymatycznej terapii zastępczej na wyniki kliniczneu dzieci i młodzieży z chorobą Fabry'ego - systematyczny przegląd literatury dokonany przez europejski panel ekspertów. Mol Genet Metab. 2019 marca; 126(3):212-223. doi:10.1016/j.ymgme.2018.04.007. EPUB 2018 26 kwietnia. PMID: 29785937.

Wnioski :
Podsumowując, ERT ma korzystny wpływ kliniczny u pacjentów pediatrycznych z chorobą
Fabry'ego, ponieważ może łagodzić ból neuropatyczny, łagodzić objawy żołądkowo-jelitowe i
poprawiać jakość życia. Ponadto wykazano, że ERT normalizuje poziom GL-3 w osoczu i
usuwa inkluzje GL-3 z komórek nerkowych, z mechanizmem zależnym od dawki w podocytach.
Dowody na kliniczną i metaboliczną odpowiedź po leczeniu u młodych pacjentów cierpiących na
chorobę Fabry'ego wskazują, że ERT może być istotna w zapobieganiu postępowi choroby i
końcowemu stadium uszkodzenia narządów.

https://www.sciencedirect.com/topics/pharmacology-toxicology-and-pharmaceutical-science/disease-exacerbation


https://onlinelibrary.wiley.com/doi/10.1002/ctm2.70073

Terapia genowa choroby Fabry'ego za pośrednictwemlentiwirusa: 5-letnie wyniki badania końcowego zkanadyjskiego badania FACTs

Było to pierwsze badanie kliniczne terapii genowej, które zostałozakończone w chorobie Fabry'ego.Nie stwierdzono żadnych zdarzeń niepożądanych jakiegokolwiekstopnia, które można by przypisać interwencji komórkowejterapii genowej lub kondycjonowaniu gospodarza w okresieobserwacji wynoszącym 5 lat.Po leczeniu melfalanem o zmniejszonej intensywności wszyscypacjenci wszczepili swoje autologiczne zmodyfikowane komórkiwykazujące ekspresję α-galu A.Wszyscy pacjenci syntetyzowali i wydzielali α-gal A przez całyczas trwania badania.Ekspresja α-galu A spowodowała zmniejszenie stężenia lizo-Gb3w osoczu u czterech z pięciu pacjentów i stabilizację objawównerkowych u wszystkich pacjentów.



DLACZEGO ERT Z RAA-BLOKADĄ WYPADA LEPIEJ W ZAAWANSOWANEJ FAZIE

1. ERT przenika do śródbłonka i podocytów drogą receptorów M6P niezależnie od eGFR.
2. Nie kumuluje się przy niewydolności nerek (masa ~100 kDa, wydalana głównie hepatocytarnie).
3. Skutecznie obniża lyso-Gb₃ nawet przy dializie, a RAA-blokada dodatkowo redukuje białkomocz, co spowalnia włóknienie
kłębuszków (dowody z obserwacji wieloośrodkowych 2023-2024).
4. U biorców nerki prawidłowy donorowy GLA w przeszczepie nie eliminuje potrzeby leczenia serca i OUN; ERT pokrywa
wszystkie narządy, migalastat – tylko te z „amenable” mutacją.



Czy odpowiedzią na ich potrzeby może być terapia domowa?

• Wykazano, że ETZ prowadzona w warunkach domowych jest równie bezpieczna i
skuteczna jak terapia prowadzona w szpitalu, przy znacznie niższych kosztach
oraz podniesieniu jakości życia pacjentów• Terapia domowa jest dostępna już od lat w wielu krajach na całym świecie:
Argentyna, USA, Australia Kanada, Izrael, a w Europie m.in. w Rumunii, Francji,
Niemczech, Wlk. Brytanii.• Stowarzyszenie Chorych na (MPS) Mukopolisacharydozę i Choroby Rzadkie już
w 2012r. wystąpiło m.in. do ówczesnego Marszałka Sejmu- Ewy Kopacz oraz
Ministra Zdrowia- Bartosza Arłukowicza z prośbą o rozważenie możliwości
podawania preparatów w ramach enzymatycznej terapii zastępczej poza
placówkami lecznictwa zamkniętego.

Materiał własny Autora.



Czy screening noworodkowy może zmniejszyć ryzyko
poważnych powikłań choroby Fabry’ego

Uniknięcie opóźnień diagnostycznych
 Skrócenie czasu diagnozy: Obecnie rozpoznanie choroby Fabry’ego trwa średnio 5–15 lat,

podczas których pacjenci odwiedzają nawet 9 specjalistów bez postawienia trafnej
diagnozy[1][2]. Skrining noworodkowy wykrywa chorobę w pierwszych dniach życia,
eliminując tzw. "odyseję diagnostyczną"[3].

 Wykrywanie u kobiet: Testy enzymatyczne często dają fałszywie negatywne wyniki u
kobiet (ze względu na losową inaktywację chromosomu X). Skrining genetyczny pozwala na
identyfikację mutacji niezależnie od aktywności enzymu[4][5].



Czy screening noworodkowy może zmniejszyć ryzyko
poważnych powikłań choroby Fabry’ego

 Zapobieganie nieodwracalnym powikłaniom Wczesna interwencja terapeutyczna: Po wykryciu mutacji dziecko jest objęteregularnym monitoringiem. Enzymatyczna terapia zastępcza (ERT) wdrażana jestnatychmiast po pojawieniu się pierwszych objawów, co: Spowalnia postęp choroby[1]. Zmniejsza ryzyko niewydolności nerek (wymagającej dializ lub przeszczepu)[1][6]. Zapobiega udarom mózgu, kardiomiopatii i uszkodzeniom nerwów obwodowych[1][6]. Ochrona narządowa: Wczesne leczenie hamuje akumulację szkodliwych lipidów wnarządach, co potwierdzają badania długoterminowe[4][6].





„kwiatki z internetu”
• Czy choroba Fabry’ego jest zaraźliwa? - Choroba Fabry’ego nie jest zaraźliwa.

Należy jednak mieć na uwadze możliwość przekazania jej potomkom. Oznacza
to, że wariant genetyczny jest również przekazywany potomstwu poprzez
chromosom X.• Czynnikiem, który zwykle prowadzi do większego nasilenia choroby, jest płeć
męska. Jednak choroba może mieć równie ciężki przebieg u kobiet.

• Dużo dużo więcej

Materiał własny Autora.
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