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Клинический случай малосимптомного течения  
болезни Фабри в педиатрической практике
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Представлен случай малосимптомного течения болезни Фабри у девочки пубертатного возраста в виде жалоб на невыра-
женные акропарестезии, лабораторные показатели нарушения скорости клубочковой фильтрации с положительным семей-
ным анамнезом по основному заболеванию.
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The article presents a clinical case of the minisymptomatic course of Fabry’s disease in pediatric practice in adolescent girl with 
acroparesthesia, laboratory indicators of low glomerular filtration rate and positive family history of the underlying disease.
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Болезнь Фабри (болезнь Андерсона-Фабри, де-
фицит альфа-галактозидазы, диффузная анги-
окератома, дефицит GLA, OMIM 301500) – 

редкое X-сцепленное заболевание из группы лизо-
сомных болезней накопления с полиморфной 
клинической картиной, неспецифичностью ранних 
клинических проявлений, дебютирующих в различ-
ные возрастные периоды, прогрессирующим тече-
нием и значительным сокращением продолжитель-
ности жизни при отсутствии специфического лече-
ния. Этиологическим фактором болезни является 
врожденный дефицит α-галактозидазы А с отсут-

ствием катаболизма гликосфинголипидов), которые, 
накапливаясь в лизосомах, способствуют развитию 
лизосомных и клеточных дисфункций, приводящих 
к ишемии и фиброзу тканей. Заболевание вызыва-
ется мутациями в гене GLA, кодирующем фермент 
α-галактозидазу А и расположенном на длинном 
плече хромосомы Х (Хq22) [1−5]. В настоящее вре-
мя создана Международная база данных, содержа-
щая описание 3515 пациентов с болезнью Фабри по 
состоянию на январь 2018 г. 

Заболевание характеризуется поражением кожи 
в виде ангиокератом, акропарестезиями, инсульта-
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ми и транзиторными ишемическими атаками в моло-
дом возрасте, гипертрофией миокарда, протеинурией 
и прогрессирующим снижением скорости клубочко-
вой фильтрации, абдоминальным болевым синдро-
мом, гипогидрозом, поражением органа зрения (в ви-
де вихревидной кератопатии и катаракты, нарушением 
слуха (тиннитус) [1−5]. Различают два основных фено-
типа заболевания: тип 1 «классический» и тип 2 «позд-
ний» [4,5].

Для диагностики болезни Фабри используют опре-
деление активности фермента альфа-галактозидазы в 
крови и сухих пятнах крови,  секвенирование экзо-
нов и приэкзонных участков интронов гена GLA и ко-
личественное определение сфинголипидов глоботри-
азилсфингозина (Lyso-GB3, Lyso-GL3) в сухом пятне 
крови. Для лечения применяют симптоматическую те-
рапию (анальгетики, антиконвульсанты, противовос-
палительные средства) и этиотропную ферментозаме-
стительную терапию [1−5].

Цель и задачи исследования: описать клиниче-
ский случай малосимптомного течения болезни Фа-
бри у девочки 10 лет. Повысить внимание врачей-пе-
диатров к ранним симптомам болезни Фабри, тща-
тельному сбору анамнеза, в том числе семейного 
анамнеза.

Пациенты и методы

Обследованы (в период с января по октябрь  
2019 г.) девочка 2009 г. р. (10 лет), а также  
ее отец, 1971 г.р., старшая сестра, 1989 г.р. и ее 
дочь, 2010 г.р. Исследован уровень Lyso-GL3 в су- 
хом пятне крови методом тандемной масс-
спектрометрии, проведен молекулярно-генетиче-
ский анализ прямым автоматическим секвенирова-
нием в лаборатории наследственных болезней обме-
на веществ ФБГНУ «Медико-генетический научный 
центр имени академика Н.П. Бочкова» и полное ла-
бораторно-инструментальное обследование детей 
в условиях клиники госпитальной педиатрии КБ 
им. С.Р. Миротворцева СГМУ им. В.И. Разумовско-
го и отделении детской кардиологии и медицинской 
реабилитации ФГБУ «Национальный медицинский 
исследовательский центр им. В.А. Алмазова» МЗ РФ.

Результаты и обсуждение

Девочка Я., 2009 г.р., на момент осмотра ак-
тивных жалоб не предъявляла, однако при исполь-
зовании специального опросника для диагности-
ки болезни Фабри, выявлено, что ранее имели ме-
сто периодические боли в нижних конечностях при 
ходьбе, дискомфорт и боли в суставах нижних конеч-

ностях при повышении температуры тела. Из анам-
неза жизни известно, что девочка от I беременности, 
протекавшей на фоне тонусных нарушений, роды 
путем кесарева сечения (тазовое предлежание плода), 
масса тела при рождении 3080 г., длина тела 50 см. 
На грудном вскармливании находилась до 3-х ме-
сяцев. В первые месяцы жизни отмечались синдром 
гипервозбудимости, беспокойный сон до 3,5 меся-
цев, частые срыгивания по поводу чего наблюдалась 
у невропатолога. Профилактические прививки про-
ведены согласно национальному календарю. Генеа-
логический анамнез: у отца пациентки (в связи с хро-
нической болезнью почек) в январе 2019 г., старшей 
сестры и ее дочери ( в июне 2019 г.)  проведено био-
химическое и молекулярно-генетическое обследо-
вание при котором выявлена болезнь Фабри. У от-
ца обнаружено изменение нуклеотидной последова-
тельности c.983G>C гена GLA, приводящее к замене 
p.G328A, описанное в международной базе данных 
по мутациям HGMD (CM 930337)  в гемизиготном 
состоянии, у старшеей сестры и ее дочери – в гете-
розиготном состоянии. По отцовской линии в ро-
дословной прослеживается патология почек и сер-
дечно-сосудистой системы: у бабушки по отцовской 
линии имело место заболевание сердца с протези-
рование клапанов и смертью в возрасте 49 лет; дя-
дя девочки умер в возрасте 32-х лет от хронической 
болезни почек.

При осмотре обращает на себя внимание нали-
чие гемангиом в районе крестца и затылочной обла-
сти головы. Показатеь мочевой экскреции альбуми-
наь составил 10 мг/на 1 г креатинина («высоконор-
мальный уровень») [5]. При оценке функции почек 
скорость клубочковой фильтрации составила 69 мл/
мин/1,73м2 (что соответствует 2-й стадии хронической 
болезни почек) [5]. По данным ЭКГ: брадиаритмия 
с ЧСС 66 ударов в минуту, при допплерэхокардиогра-
фия – незначительный пролапс створок митрального 
клапана, с минимальной митральной регургитацией, 
аномальная хорда в левом желудочке.

Биохимический (ферментный) анализ сухого пятна 
крови методом тандемной масс-спектрометрии: отме-
чено повышение уровня лизоглоботриазилсфингози-
на. Молекулярно-генетическое обследование: выявле-
на болезнь Фабри (изменение нуклеотидной последо-
вательности c.983G>C, приводящее к замене p.G328A, 
описанное в международной базе данных по мутаци-
ям HGMD (CM 930337).

 Представленный случай демонстрирует малосим-
птомное течение болезни Фабри у девочки пубертатно-
го возраста в виде жалоб на невыраженные акропаре-
стезии, лабораторные показатели нарушения скорости 
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клубочковой фильтрации с положительным семейным 
анамнезом по основному заболеванию.
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