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A Fabry-betegség egy 6rékletes, X kromoszémahoz
kotoétt, sok szervi manifesztacidval jard, rossz prognoézi-
su tarolasi betegség. A végleges diagnézis sokszor ké-
sik, pedig a pontos diagnodzis felallitsa igen fontos,
mivel a betegség enzimpoétlé kezeléssel ma mar gyé-
gyithaté. Fontos a csalad sziirése is.

Eseteinknél a labordiagnosztika és a kiilénb6z6
szervek képalkot6 vizsgalatai mellett kiilén hangsullyal
elemeztiik a sziv elvaltozasait. Kardio-MR (CMR) vizsga-
lattal kimutattuk a bal kamra hipertréfiat, ami folyama-
tos progressziot mutatott. A még él6 betegiinknél a ko-
vetés soran mérsékelt szisztolés bal kamrafunkcié rom-
last tapasztaltunk, ami Fabry-kardiomiopatia el6rehala-
dasat mutatja. LE vizsgalattal a tipusos helyen fibrézis
jelenlétét tudtuk kimutatni mindkét beteg esetében.

Betegeinknél az enzimpétlé terapia késon kezdo-
dott, ezzel magyarazhaté a kardiomiopatia progresszio-
ja. A diagnozis felallitasakor fontos egy alapallapot
meghatarozasa (vese, agy, sziv), ehhez képest a valto-
zasok a rendszeres kontrollok soran lemérhet6k. Nem
csak a betegeket, de a hordozodkat is rendszeresen ko-
vetni kell. Ez komoly csapatmunkat igényel.

Fabry disease is an inherited X-linked, multi organ,
lysosomal storage disorder. It has a poor prognosis.
The final diagnosis is often late, but the correct
diagnosis is important, because the disease can be
cured by enzyme replacement therapy. The family
screening of the family is also important.

Special attention was paid for the analysis of
cardiac lesions beside the biochemical studies and
imaging of other organs. The diagnosis of left
ventricular hypertrophy (LVH) was established by car-
dio-MR, and the follow up studies of LVH showed a
progressive deterioration. A moderate left ventricular
systolic function failure was detected in our still alive
patient, who shows the progression of Fabry-
cardiomyopathy. Fibrosis in the typical site of the
myocardium was detected in both patients with LE
examination.

The enzyme replacement therapy of our patient was
not started in time, and thus the progression of
cardiomyopathy followed. It is important to detect a
basic status (renal, cardial, cerebral) at the beginning of
the disease, and we are able to detect changes during
the follow-up. Both of the patients and the carriers have
to be followed. It requires a serious team work.
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BEVEZETES

A Fabry-betegség recessziven 6rokl6dd, X kromoszo-
mahoz kotétt lizoszomalis tarolasi betegség. Tébbféle neve
van, igy angiokeratoma corporis diffusum, Anderson-Fabry,
vagy Fabry-betegség, amelyet egymastdl flggetlendl irt le
1898-ban Johannes Fabry dortmundi és William Anderson
angol bérgyogyasz [1]. Pompen és munkatarsai 1947-ben
kéros vakuolakat talaltak tébb szerv allomanyaban és a
Fabry-betegek ereinek falaban [2]. Sweeley és Klionsky
azonositotta a tarolt anyagot, a globotriaosylceramidot
(Gb3), majd 1967-ben Brady kdzdlte le az alfa-galaktozidaz
enzim hianyéat [2]. Az enzimp6tl6 kezeléssel 2000-ben a

A kozlemény f6 célja e ritka velesziletett betegség is-
mertetése, kuldnds tekintettel annak kardioldgiai manifesz-
tacioira.

A BETEGSEG PATOMECHANIZMUSA

A tarolasi betegséget az alfa-galaktozidaz A (a-GalA)
enzim hianya, vagy elégtelen mikoédése okozza, amely a
glikoszfingolipidek (globotriaosylceramid, vagy Gb3) fokozo-
simaizom sejtekben, a leukocitakban és a fibroblasztokban,
emiatt a betegségre sokszervi manifesztacio jellemzé [3,4].

Klinikai megjelenés

Rendkivil valtozatos a betegség, tébb mint 110 varian-
sat irték le. A korképnek klasszikus hemizigota, férfiakban
és nékben megnyilvanulé heterozigéta forméja ismeretes.

A betegség el6fordulasi gyakorisaga 1:40.000 [1], a fér-
fiakban megjelend klasszikus forma gyermek-, vagy serdi-
I6korban manifesztalodik.

Az els6 tlinet altalaban a faradtsag és fajdalom. Két forma-
jat kulénboztetjuk meg, az akroparesztéziat és a Fabry krizist
[5]. Ezen utébbinal kezdetben kiléndsen erés, kinzd fajdalom
Iép fel a kézen és a labon, amely néhany perctél tobb napig is
tarthat. Jellegzetes tiinet a hipo- és anhidrozis. Jellemz6 bérel-
valtozas a koldok és a térd kozétti terlileten megjelend angio-
keratoma, amely 0,1-0,3 mm nagysagu véroses-lilas teleangi-
ektaziakkal tarkitott papulakbdl all, hiperkeratotikus felszinnel
[3]. Szemészeti leletként szaruhartya-diszirofia és szemlencse-
homaly mutathat6 ki. Réslampas vizsgalattal a szaruhartyan
csillag alaku folt (kornea verticillata) lathato [1].

Emésztérendszeri tlnetek kozll kiemelend6 az étkezés
utani hasi fajdalom [4], hasmenés, émelygés, s6t vérzés is.
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A betegség késbi stadiumaban sulyos vese-, kardiovaszku-
laris és neurologiai elvaltozasok jelentkeznek, amelyek id6
el6tti halalhoz vezetnek. Vese érintettség altalaban serduilé-
korban, fiatal felnéttkorban jelentkezik. Mikroalbuminuria, fe-
hérje vizelés, izosztenuria jelzi a vese mikodésének csok-
kenését, ami végs6 soron a kreatinin szint ndévekedésével,
GFR csokkenéssel veseelégtelenséghez vezet [5]. Az ideg-
rendszeri tinetek kdzil megemlitendé a fejfajas, szédllés,
fllzugas, atmeneti agyi iszkémia, sztrok és kdvetkezményes
hemiparézis, vaszkularis demencia. A cerebrovaszkularis
tiinetek elsésorban a vertebro-bazilaris rendszernek megfe-
leléen jelentkeznek [4]. Specifikus jel MR vizsgalattal szim-
metrikusan, a hats6 thalamusban és a lencsemagban meg-
jelend T1-n jeldus léziok [6].

A kardiovaszkularis elvaltozasok a betegség elérehalad-
taval egyre gyakoribbak és sulyosabbak, a sziv csaknem
minden Fabry-beteg esetében érintetté valik. Ugyan a sziv-
izom Gb3 akkumulacioja koran kezdddik, mégis a tlnetek
meglehetésen késon jelentkeznek, a férfiakban az atlagos
életkor 32 év, nékben 40 év [7]. A Fabry-betegség részje-
lenségekeént fellépé szivizom elvaltozas a specifikus kardio-
miopatiak kozé tartozik, azon beldl funkciondlis szempont-
bél restriktiv kardiomiopatia [8]. A legjellemz&bb elvéltozas a
bal kamra hipertrofia (LVH), altalaban koncentrikus hipertré-
fiat latunk, ami hipertrofias kardiomiopatiat (HCM-t) utanoz-
hat, f6ként annak nem osbtruktiv formajat. Jellemz6 a ter-
helési diszpnoe, [9] palpitacié érzéssel.

A hipertrofia az életkorral progressziven romlik (nékben
kevésbé, mint férfiakban). A Fabry- kardiomiopatia végstadi-
umaban nagy kiterjedési szivizom fibrozist talalunk sulyo-
san karosodott szisztolés és diasztolés bal kamra funkci6-
val. A szivelégtelenség a legfébb kardialis halédlok [7].
Billenty( elvaltozasok is jelentkezhetnek, amikor a Gb3 le-
rakodas kévetkeztében masodlagos fibrozis és meszesedés
lép fel. Ugy talaltak, hogy a mitralis billenty(i érintettsége a
leggyakoribb [7].

Mig az angina incidencidja magas (34%), addig az akut
miokardidlis infarktus incidenciaja mind a nékben, mind a
ferfiakban nagyon alacsony (4% ffi, 1% nObetegekben) [7].
A szivizom iszkémiat a szivizom megndvekedett oxigén igé-
nye okozza, és az, hogy a lerak6do6 szfingolipidek elsdsor-
ban a sziv kis ereit karositjak, s igy a mikrocirkulaciot érin-
tik. Az intramiokardialis artériak beszlkultek, vagy elzarod-
nak, mig az epikardialis koronaridk megtartottak. Ez a ma-
gyarazata a szivkatéterezésnél talalt jellegzetes elvaltozas-
nak, a koronaria lasst aramlasi fenomen-nek (epikardialis
koszoruserek egészségesek, a disztalis érhal6zat késon
kezd telédni) [9,10].

Az infarktus ritka, leginkabb a hatso fal érintett. Az itt ki-
alakul6 kiterjedt miokardidlis fibrézis a regionalis fal mecha-
nikanak, vagy a mikrovaszkularis anatémianak lehet a ko-
vetkezménye. A sziv hatso falan aneurizma képzédést is le-
irtak [7,10], ami tovabbi rizikét jelent elektromos instabilitas-
ra és tromboembdlids szovédményekre, ami szikségessé
tesz kardioverter-defibrillator behelyezését és antikoagulans
terapiat. A betegségben ritmuszavarok széles skalaja Iéphet

44 IME XI. EVFOLYAM 7. SZAM 2012. SZEPTEMBER

fel, révid PR tavolsag, kildénb6z6 fokd AV blokk, amit az AV
csomo6 Gb3 infiltracidja okoz. Mind a kamrai, mind a pitvari
ritmuszavarok incidencidja magas [7]. A kialakul6 szivizom
fibrozis kamrai arritmiara prediszponal, mig a pitvari Gb3 de-
pozici6 és a kovetkezményes dilatacié kamrai t6ltbnyomas
emelkedést okoz, ami néveli a pitvari ritmuszavar incidenci-
ajat, s thromboembolias szévédményekhez és hirtelen ha-
lalhoz vezethet. A betegek 2-4 %-aban PM implantéacio valik
szikségessé [7].

A sulyos kardiovaszkularis komplikaciok rontjak a ferfi
betegek életkilatasait, akiknél az els6dleges halalok a vég-
stadiumu kronikus veseelégtelenség.

N&knél a kardialis komplikacio a vezet6 halélok. Legfébb
kardialis halalok a szivelégtelenség és sokkal ritkdbban a
kamrai ritmuszavar [7].

A betegségnek ismertek atipusos megjelenési formai is,
amikor van rezidualis a-GalA-aktivitas, és csak egy szervet
éerint a betegség, ilyen az atipusos kardialis, renalis, vagy
cerebralis varians [4].

ESETISMERTETES

A Sopron Megyei Jogu Varos Erzsébet Oktatd Korhaz

(1. &bra).

A csalad tobb tagjanal kimutattuk a betegség ritka mani-
(MDBA), amit 6sszefliggésbe hozhatunk a ,missense” mu-
tacioval (c.47.Timin-Citozin mutaci6), ami L16 P cserét ered-
ményez az enzim aminosav lancaban [2]. Ezt a mutaciot
eddig csak ennél a csaladnal lehetett kimutatni.
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1. abra

AFD-ben szenvedd ikerpar csaladféja.

A lll. generaciobol egy 1952-ben sziletett ferfi ikerpar
esetét mutatjuk be, akiknél 22 éves korukban diagnosztizal-
tak a betegséget. Enzimszintjiuk (a-GalA) 0,42 és 0,33
nmol/h per 1 mg protein volt. Enzimp6tlo kezelés (Replagal
ill. Fabrazyme) alatt 2002 6ta allnak. Egyik testvérik vese-
betegségben, mig a masik az a. bazilaris tagulat rupturaja-
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ban halt meg. Egyik beteglinknek két, masiknak egy hordo-
z0 lanya van. A 1ll/15 beteg egyik lanyanak szlletett egy
beteg és egy egészséges fia. Mindegyik beteglinknél gyer-
mekkora 6ta megfigyelhetd a tipusos bdrelvaltozas a kdlddk
koral és inguinalisan, mindegyiknél jelentkeztek a tipusos
szemelvaltozasok, felnéttkorban a vese érintettség, vala-
mint multiplex agyi iszkémia.

Az ikerpar 111/15 tagjanal proteinuria igazolédott (1g/die)
(1994-ben), mikroszkdpos hematuria Iépett fel, majd 3 évvel
késébb a vesefunkcio beszlikllését lattuk. Hat évvel kés6bb
jelentés proteinuria (800 g/die), azotémia (kreatinin: 300
pumol/L, KN: 14 mmol/l, izotop clearence 15,2 ml/perc) iga-
zolodott, 2003-ban dializis programba kerdlt.

A szemészeti tlnetek kdzul 2000-ben jobb oldali papilla
6démét talaltak, baloldalon kezd6d6 hasonl6 elvaltozést lat-
tak. Egy évvel kés6bb a jobb lencsemagban témétt, balol-
dalon finom homalyt és kornea verticillatat diagnosztizaltak.

Kardiologiai kdvetésnél 2006-ban emlitenek elészor
koncentrikus, mérsékelt foku bal kamra hipertrofiat jo szisz-
tolés funkcio mellett, amelyhez 2009-ben meszes hatsd mit-
ralis anulus is tarsult. Koponya MR-vizsgalattal 2001 6ta
progrediald vaszkularis iszkémias lézidkat talaltunk, az a.
bazilaris teljes lefutadsaban tagabb volt (7 mm). Hét évvel ké-
sObb készult MDCT és MR vizsgalatnal 2,5 cm atmérdgji a.
bazilaris aneurizmét (2. és 3. abra) allapitottunk meg, ami 2
évvel késébb bevérzett, s egy évvel késdbb az altala okozott
kompresszié miatt bulbaris paralizis alakult ki, ami a beteg
halalat okozta.

2. abra

Szagittalis siku, T1 sulyozott
MR képen: jelentés méretii, a
hidon és nydltvelén komp-
ressziot okozo MDBA (nyil).

3. abra
TOF angiographias MR ké-
pen: MDBA (nyil).

Az ikerpar masik tagjanak (I1l/14) anamnézisében oszteo-
mielitisz miatt baloldalon térd alatti amputacié szerepel
(rozsdas szdgbe lépést kdvetden).
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Mérsékelt vesefunkcié csokkeneést (kreatinin 120 pymol/L)
észleltink 2001-ben proteinuriaval és hematuriaval (18-20
vvt), majd 2010 6ta jelentés vesefunkcié beszikilés miatt
(kreatinin 428 pmol/L, KN 30,3 mmol/l, GFR 12 ml/perc) he-
modializaljak.

Szemészeti vizsgalatnal mar 2001-ben minkét oldalon,
jobb oldali dominanciaval kornea homalyok és kornea ver-
ticillata kerdlt leirasra.

Koponya MR-vizsgélaton (2001) az a. cerebri poszterior
ellatasi teruletén 10-15 mm-es vaszkularis iszkémias 1€zio6-
kat talaltunk mindkét oldalon. Az a. bazilaris mérsékelten ta-
gabb volt: 7 mm. A fehérallomany iszkémias lézidinak jelen-
tés progresszidja latszott 2012-ben, azonban az a. bazilaris
tagassaga érdemben nem valtozott.

Echokardiogréafia soran 2006-ban bal kamra hipertréfiat
talaltak, a szivizom vastagsag 14-18 mm volt j0 szisztolés
bal kamra funkci6 (EF 63%) mellett. A mitralis billentyl meg-
vastagodottnak latszott.

Ekkor végeztlink els6 izben mindkét testvérnél sziv MR
vizsgalatot, az elébbi testvérnél két, az utdébbinal harom
izben készllt CMR. A vizsgéalatok 1,5 T Siemens Magnetom
Symphony késziilékkel torténtek EKG triggereléssel.
-Phased array” test-tekercset és sziv MR akvizicios softwa-
re csomagot hasznaltunk.

Els6 Iepésként funkci6 meghatarozas tortént trueFISP
CINE (retrogated ECG triggering) szekvenciaval 4 CH,
LVOT, 2 CH, SA sikokban. Egy szivciklus alatt 20 kép ké-
szllt. A bal kamrai térfogatok (EDV, ESV, EF, SV, CO) és a
szivizom tOmeg meghatarozasa MASS, Medis, NL
Analytical software segitségével tortént. A funkcié6 meghata-
rozasa mellett a képek, a morfologia megitélésére is alkal-
masak.

A stressz perfuzios MR-vizsgélatot trueFISP-sr-first pass
szekvenciaval végeztlk, stressz agensként vazodilatatort,
adenozint hasznaltunk (0,14 mg/kg/perc adagban iv. kb. 2
percig).

A first pass perfuzios képek gy(ijtése kdzben iv. 4 ml/s
flow-val 0,075 mmol/kg adagban adjuk be a gadolinium tar-
talmu kontrasztanyagot. A mérés 40 egymas utani szivcik-
lusban térténik, minden ciklusban harom (bazis, k6zéps6 és
csucsi harmad), 10 mm vastag szelet készll légzés vissza-
tartassal. Az értékelés kvalitativan térténik, a perflzios za-
vart mutaté terileteken a szivizom csokkent jelintenzitasu
(fekete) marad, mig a normalis vérataramlasu terlletek je-
lintenzitdsa fokozddik. Akkor tekintjuk a perfuzios zavart
szignifikansnak, ha legalabb 5 egymast kévet6 szivcikluson
keresztil fennall.

Viabilitas vizsgéalathoz er8sen T1 sulyozott, inverzios re-
covery, 2D segmented trueFISP szekvenciat hasznalunk,
mely utan az inverzios idét (TI) Ugy valasztjuk meg, hogy az
egészséges szivizom jele a nulla kbzelében legyen. A tipu-
sos inverzids id6 kb. 300 msec. A képeket 10-15 perccel a
kontrasztanyag (0,2 mmol/kg Magnevist) beadasa utan ké-
szitjik. A nem életképes szivizom teriletek magas jelinten-
zitassal abrazolodnak az ép, jelszegény miokardiumhoz ké-
pest.
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Betegeinknél az els6 két alkalommal megtartott sziszto-
Iés bal kamra funkcié mellett bal kamra hipertrofiat talaltunk
(1., 2. tablazat). Falmozgas zavart egyik beteglinknél sem
lattunk.

Masodik esetlinkben (11l/14), a harmadik vizsgalatnal
mérsékelten csokkent bal kamra funkciot, emelkedett
EDV-t és ESV-t, ugyanakkor normalis SV-t talédltunk (2.
tablazat).

113 | Env ESV SV EF 0 LW mass
2006 [1508ml a155ml 1103ml | 72.6% S8min | 2253z
71,15ml | 59 8%, | s4lmin | 26152 |

200y 10 53ml 30, 78ml

1. tablazat
lll/15 beteg bal kamra funkcios értékei CMR vizsgalat alapjan

14 EDY ESV 5V EF (&8} LV mass

2006 148,6ml 31,88ml 96,73ml 83,17 6,577 min | 187 4

2009 15839ml  61.04ml 97.3ml G1A5% 6,86L/min | 252,71g
139 5%ml 134 86ml | 49.14% B97min | 23565

maz 274 45ml

2. tablazat
1lll/14 beteg bal kamra funkcios értékei CMR vizsgalat alapjan

Mindkét beteglinknél a szivizom tdmeg névekedését ta-
pasztaltuk, igy a Ill/15 betegnél els¢ alkalommal 225,5 g, 3
év mulva 261,52 g bal kamra izomtdmeget mértink. I11/14
betegnél els6 izben 187,4 g, 3 évvel késébb 252,71 g bal
kamra témeget szamoltunk. Mindkét betegnél a szivizom
megvastagodasa a bazalis és k6zépsé harmad infero-late-
ralis szegmentumaban volt a legkifejezettebb. A 111/15 bete-
glnknél 2006-ban 17,7 mm (4. abra), 2009-ben 20,1 mm (5.
abra), a lll/14 betegnél mind a harom alkalommal 16-17
mm-es falvastagsagot mértlnk.

4. abra

TrueFISP cine MR vizsgalat:
révid tengelyi képen a bazalis
harmad IL szegmentumaban
a fal vastagsag 17,7 mm.

5. abra

TrueFISP cine MR vizsgalat:
révid tengelyi képen a bazalis
harmad IL szegmentumaban
a fal vastagsag 20,1 mm.
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Perflzids vizsgalat készilt 2009-ben mindkét betegnél,
perfuzios zavart igazolni nem tudtunk.

LE vizsgalattal 2006-ban koros halmozast egyik esetben
sem lattunk (6. abra). A 11l/15 betegnél 2009-ben tipusos he-
lyen, a bal kamra bazalis harmad IL szegmentumaban mid-
miokardidlisan, szignifikans, késéi tipusu kontraszthalmo-
zast észleltlink, 40 mm szélességben, 5 mm vastagsagban,
ami fibrozis jelenlétére utal (7. abra). Ezt az elvaltozast post
mortem szdvettani vizsgalattal is igazoltuk. Trichrom festés-
sel a karosodott szivizom rostok kdzott széles kotdszovet,
vilagoskékkel jelzett kollagén rostok futnak (8. abra).

A 1ll/14 betegnél ugyanezen a helyen mérsékelt midmio-
kardialis halmozas abrazolodott a masodik és harmadik
vizsgalatnal.

6. abra

LE MR vizsgalat: 2006-ban
késéi tipusu koros halmozas
a szivizomban nem abrazolo-
dott.

7. abra

LE MR vizsgalat: 2009-ben a
bal kamra bazalis harmad in-
fero-lateralis szegmentuma-
ban fibrézisra utalé koros
halmozas (nyil) lathato.

- -

krom festés

tri

8. abra
Szovettani kép trichrom festéssel: a karosodott szivizomrostok
kozott széles kotdszévet, vilagoskékkel jelzett kollagén rostok
futnak.
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MEGBESZELES, OSSZEGZES

A Fabry-betegség egy 6rokletes, heterogén, sok szervi
manifesztacidval jard, rossz progn6zisu megbetegedés.

A végs6 diagnozis felallitasa sokszor éveket vehet
igénybe, pedig a korai felfedezésnek oriasi jelentésége
lenne, hiszen ez a betegség napjainkban mar hatasosan ke-
zelhetd [5]. Ezért nagy felelésség harul az els6 vizsgald or-
vosra. Fontos a korai jelek észrevétele, azok helyes értel-
mezése. Ha pl. a csaladi anamnézisben korai kronikus ve-
seelégtelenség okozta halal, vagy fiatal korban fellép6
sztrok szerepel, felkeltheti az AFD gyandjat. Ismeretlen ere-
detli bal kamra hipertréfianal — kilénésen, ha férfi az illetd —
szintén gondolni kell AFD-re. Japan szerzdk észlelése sze-
rint a bal kamra hipertrofias betegek 3%-anak volt Fabry-be-
tegsége [11]. HCM-es betegpopulacioban gyakori gyanujel
ferfi betegeknél a koncentrikus hipertréfia, altalaban 40 év
felett, a betegség csaladi anamnézis nélkdli, vagy X-hez ké-
tott transzmisszios tipusanal. A legnagyobb HCM-es bete-
gekkel foglalkozé tanulmanyban az AFD prevalencidja 1%
volt [7]. D6ntd a kardiologus szamara — aki HCM-es beteget
kezel —, hogy az AFD-t bevegye a differencialdiagnosztikai
algoritmusba. Nagyon fontos a csalad szlrése, hiszen a
morbiditas és a mortalitds javulasa csak id6ben elkezdett
enzimpo6tlo terapiatol varhato.

Sajat eseteinkben MRI segitségével pontosan meghata-
roztuk a szivizom hipertrofia fenotipusat és meértéekét.
Mindkét betegiinknél pontosan mérhet6 volt a szivizom vas-
tagsaga. Ezek valtozasait sziv MR vizsgalattal kdvethettik.
Mindkét beteglinknél a szivizom tdmeg ndvekedését, és
egyik betegnél a falvastagsag névekedését tapasztaltuk az
enzimp6tlo kezelés ellenére. Az irodalmi adatokkal meg-
egyezden az AFD-re az életkor el6rehaladtaval jellemzé a
progressziv LVH [7,10,12].

Az MR-vizsgalat lehetévé tette, hogy pontos, jol repro-
dukalhato képet kapjunk betegeink regionalis és globalis bal
vizsgalatnal a szisztolés bal kamra funkcié romlasat tudtuk
kimutatni, ami egyezik az irodalmi adatokkal, miszerint az
életkorral az LVH-val egy(tt a bal kamra funkci6 progresszi-
van, részlegesen csokken. Ez a férfi betegek életkilatasait
csokkenti, nébetegek esetében a legfébb halalok [7].
Betegeinknél az elvégzett perfiziés sziv MR vizsgalattal
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perflziés zavart nem észleltink. Fabry-betegeknél a sziv-
izom megnovekedett oxigén igénye és a kiserek érintettsé-
ge miatt varhat6 jel a szivizom iszkémia. Irodalmi adatok
szerint az angina incidenciaja magas, 34% [7], masok sze-
rint 60% [10].
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I6nitslik a Fabry- kardiomiopatiat az iszkémias CM-t6l, el6b-
biben a szubendokardium &ltalaban megkimélt [13]. A fibro-
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zelésre 2000 o6ta van lehetéség). Az enzimp6tlo kezeléstdl
azt varjuk, hogy kitakaritsa a glikolipideket az izomsejtekbdl,
igy csOkkentse a bal kamra hipertréfiat és tomeget, és javit-
sa a sziv funkcioét [14,15], megelézve a tovabbi kardiovasz-
kularis szév6dmények kialakulasat. Az irodalomban masutt
azt irjak, hogy a sziv esetében az enzimp6tlo kezeléstdl reg-
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A Fabry-betegség diagnozisanak feléllitasa, kdvetése és
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