
a fabry-betegség egy örökletes, X kromoszómához
kötött, sok szervi manifesztációval járó, rossz prognózi-
sú tárolási betegség. a végleges diagnózis sokszor ké -
sik, pedig a pontos diagnózis felállítsa igen fontos,
mivel a betegség enzimpótló kezeléssel ma már gyó -
gyít ható. fontos a család szűrése is.

Eseteinknél a labordiagnosztika és a különböző
szervek képalkotó vizsgálatai mellett külön hangsúllyal
elemeztük a szív elváltozásait. kardio-Mr (cMr) vizsgá-
lattal kimutattuk a bal kamra hipertrófiát, ami folyama-
tos progressziót mutatott. a még élő betegünknél a kö-
vetés során mérsékelt szisztolés bal kamrafunkció rom-
lást tapasztaltunk, ami fabry-kardiomiopátia előrehala-
dását mutatja. lE vizsgálattal a típusos helyen fibrózis
jelenlétét tudtuk kimutatni mindkét beteg esetében.

betegeinknél az enzimpótló terápia későn kezdő-
dött, ezzel magyarázható a kardiomiopátia progresszió-
ja. a diagnózis felállításakor fontos egy alapállapot
meg határozása (vese, agy, szív), ehhez képest a válto-
zások a rendszeres kontrollok során lemérhetők. nem
csak a betegeket, de a hordozókat is rendszeresen kö-
vetni kell. Ez komoly csapatmunkát 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. 

bEvEzEtés 

A Fabry-betegség recesszíven öröklődő, X kromoszó-
mához kötött lizoszomális tárolási betegség. Többféle neve
van, így angiokeratoma corporis diffusum, Anderson-Fabry,
vagy Fabry-betegség, amelyet egymástól függetlenül írt le
1898-ban Johannes Fabry dortmundi és William Anderson
angol bőrgyógyász [1]. Pompen és munkatársai 1947-ben
kóros vakuolákat találtak több szerv állományában és a
Fabry-betegek ereinek falában [2]. Sweeley és Klionsky
azonosította a tárolt anyagot, a globotriaosylceramidot
(Gb3), majd 1967-ben Brady közölte le az alfa-galaktozidáz
enzim hiányát [2]. Az enzimpótló kezeléssel 2000-ben a
Fabry-betegek terápiájának új korszaka kezdődött el [2].

A közlemény fő célja e ritka veleszületett betegség is-
mertetése, különös tekintettel annak kardiológiai manifesz-
tációira.

a bEtEgség patoMEchanIzMusa

A tárolási betegséget az alfa-galaktozidáz A (a-GalA)
enzim hiánya, vagy elégtelen működése okozza, amely a
glikoszfingolipidek (globotriaosylceramid, vagy Gb3) fokozó-
dó akkumulációjához vezet a kis-erek endothél sejtjeiben, a
símaizom sejtekben, a leukocitákban és a fibroblasztokban,
emiatt a betegségre sokszervi manifesztáció jellemző [3,4].

klinikai megjelenés
Rendkívül változatos a betegség, több mint 110 varián-

sát írták le. A kórképnek klasszikus hemizigóta, férfiakban
és nőkben megnyilvánuló heterozigóta formája ismeretes.

A betegség előfordulási gyakorisága 1:40.000 [1], a fér-
fiakban megjelenő klasszikus forma gyermek-, vagy serdü-
lőkorban manifesztálódik. 

Az első tünet általában a fáradtság és fájdalom. Két formá-
ját különböztetjük meg, az akroparesztéziát és a Fabry krízist
[5]. Ezen utóbbinál kezdetben különösen erős, kínzó fájdalom
lép fel a kézen és a lábon, amely néhány perctől több napig is
tarthat. Jellegzetes tünet a hipo- és anhidrózis. Jellemző bőrel-
változás a köldök és a térd közötti területen megjelenő angio-
keratoma, amely 0,1-0,3 mm nagyságú vöröses-lilás teleangi-
ektáziákkal tarkított papulákból áll, hiperkeratotikus felszínnel
[3]. Szemészeti leletként szaruhártya-disztrófia és szemlencse-
homály mutatható ki. Réslámpás vizsgálattal a szaruhártyán
csillag alakú folt (kornea verticillata) látható [1]. 

Emésztőrendszeri tünetek közül kiemelendő az étkezés
utáni hasi fájdalom [4], hasmenés, émelygés, sőt vérzés is.

A Fabry-betegség kardiológiai vonatkozásai: 
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A betegség késői stádiumában súlyos vese-, kardiovaszku-
láris és neurológiai elváltozások jelentkeznek, amelyek idő
előtti halálhoz vezetnek. Vese érintettség általában serdülő-
korban, fiatal felnőttkorban jelentkezik. Mikroalbuminuria, fe-
hérje vizelés, izosztenuria jelzi a vese működésének csök-
kenését, ami végső soron a kreatinin szint növekedésével,
GFR csökkenéssel veseelégtelenséghez vezet [5]. Az ideg-
rendszeri tünetek közül megemlítendő a fejfájás, szédülés,
fülzúgás, átmeneti agyi iszkémia, sztrók és következményes
hemiparézis, vaszkuláris demencia. A cerebrovaszkuláris
tünetek elsősorban a vertebro-baziláris rendszernek megfe-
lelően jelentkeznek [4]. Specifikus jel MR vizsgálattal szim-
metrikusan, a hátsó thalamusban és a lencsemagban meg-
jelenő T1-n jeldús léziók [6]. 

A kardiovaszkuláris elváltozások a betegség előrehalad-
tával egyre gyakoribbak és súlyosabbak, a szív csaknem
minden Fabry-beteg esetében érintetté válik. Ugyan a szív-
izom Gb3 akkumulációja korán kezdődik, mégis a tünetek
meglehetősen későn jelentkeznek, a férfiakban az átlagos
életkor 32 év, nőkben 40 év [7]. A Fabry-betegség részje-
lenségeként fellépő szívizom elváltozás a specifikus kardio-
miopátiák közé tartozik, azon belül funkcionális szempont-
ból restriktív kardiomiopátia [8]. A legjellemzőbb elváltozás a
bal kamra hipertrófia (LVH), általában koncentrikus hipertró-
fiát látunk, ami hipertrófiás kardiomiopátiát (HCM-t) utánoz-
hat, főként annak nem osbtruktív formáját. Jellemző a ter-
helési diszpnoe, [9] palpitáció érzéssel.

A hipertrófia az életkorral progresszíven romlik (nőkben
kevésbé, mint férfiakban). A Fabry- kardiomiopátia végstádi-
umában nagy kiterjedésű szívizom fibrózist találunk súlyo-
san károsodott szisztolés és diasztolés bal kamra funkció-
val. A szívelégtelenség a legfőbb kardiális halálok [7].
Billentyű elváltozások is jelentkezhetnek, amikor a Gb3 le-
rakódás következtében másodlagos fibrózis és meszesedés
lép fel. Úgy találták, hogy a mitrális billentyű érintettsége a
leggyakoribb [7].

Míg az angina incidenciája magas (34%), addig az akut
miokardiális infarktus incidenciája mind a nőkben, mind a
férfiakban nagyon alacsony (4% ffi, 1% nőbetegekben) [7].
A szívizom iszkémiát a szívizom megnövekedett oxigén igé-
nye okozza, és az, hogy a lerakódó szfingolipidek elsősor-
ban a szív kis ereit károsítják, s így a mikrocirkulációt érin-
tik. Az intramiokardiális artériák beszűkültek, vagy elzáród-
nak, míg az epikardiális koronáriák megtartottak. Ez a ma-
gyarázata a szívkatéterezésnél talált jellegzetes elváltozás-
nak, a koronária lassú áramlási fenomen-nek (epikardiális
koszorúserek egészségesek, a disztális érhálózat későn
kezd telődni) [9,10]. 

Az infarktus ritka, leginkább a hátsó fal érintett. Az itt ki-
alakuló kiterjedt miokardiális fibrózis a regionális fal mecha-
nikának, vagy a mikrovaszkuláris anatómiának lehet a kö-
vetkezménye. A szív hátsó falán aneurizma képződést is le-
írtak [7,10], ami további rizikót jelent elektromos instabilitás-
ra és tromboembóliás szövődményekre, ami szükségessé
tesz kardioverter-defibrillátor behelyezését és antikoaguláns
terápiát. A betegségben ritmuszavarok széles skálája léphet

fel, rövid PR távolság, különböző fokú AV blokk, amit az AV
csomó Gb3 infiltrációja okoz. Mind a kamrai, mind a pitvari
ritmuszavarok incidenciája magas [7]. A kialakuló szívizom
fibrózis kamrai arritmiára prediszponál, míg a pitvari Gb3 de-
pozíció és a következményes dilatáció kamrai töltőnyomás
emelkedést okoz, ami növeli a pitvari ritmuszavar incidenci-
áját, s thromboembóliás szövődményekhez és hirtelen ha-
lálhoz vezethet. A betegek 2-4 %-ában PM implantáció válik
szükségessé [7].

A súlyos kardiovaszkuláris komplikációk rontják a férfi
betegek életkilátásait, akiknél az elsődleges halálok a vég -
stádiumú krónikus veseelégtelenség.

Nőknél a kardiális komplikáció a vezető halálok. Legfőbb
kardiális halálok a szívelégtelenség és sokkal ritkábban a
kamrai ritmuszavar [7].

A betegségnek ismertek atípusos megjelenési formái is,
amikor van reziduális a-GalA-aktivitás, és csak egy szervet
érint a betegség, ilyen az atípusos kardiális, renális, vagy
cerebrális variáns [4].

EsEtIsMErtEtés

A Sopron Megyei Jogú Város Erzsébet Oktató Kórház
régiójában él egy, a Fabry-betegség típusos jeleit mutató
család, amelynek már öt generációját érinti ez a betegség
(1. ábra). 

A család több tagjánál kimutattuk a betegség ritka mani-
fesztációját, az arteria megadolichobaziláris aneurizmát
(MDBA), amit összefüggésbe hozhatunk a „missense” mu-
tációval (c.47.Timin-Citozin mutáció), ami L16 P cserét ered-
ményez az enzim aminosav láncában [2]. Ezt a mutációt
eddig csak ennél a családnál lehetett kimutatni.

A III. generációból egy 1952-ben született férfi ikerpár
esetét mutatjuk be, akiknél 22 éves korukban diagnosztizál-
ták a betegséget. Enzimszintjük (a-GalA) 0,42 és 0,33
nmol/h per 1 mg protein volt. Enzimpótló kezelés (Replagal
ill. Fabrazyme) alatt 2002 óta állnak. Egyik testvérük vese-
betegségben, míg a másik az a. baziláris tágulat rupturájá-

1. ábra 
AFD-ben szenvedő ikerpár családfája.
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ban halt meg. Egyik betegünknek két, másiknak egy hordo-
zó lánya van. A III/15 beteg egyik lányának született egy
beteg és egy egészséges fia. Mindegyik betegünknél gyer-
mekkora óta megfigyelhető a típusos bőrelváltozás a köldök
körül és inguinalisan, mindegyiknél jelentkeztek a típusos
szemelváltozások, felnőttkorban a vese érintettség, vala-
mint multiplex agyi iszkémia.

Az ikerpár III/15 tagjánál proteinuria igazolódott (1g/die)
(1994-ben), mikroszkópos hematuria lépett fel, majd 3 évvel
később a vesefunkció beszűkülését láttuk. Hat évvel később
jelentős proteinuria (800 g/die), azotémia (kreatinin: 300
µmol/L, KN: 14 mmol/l, izotóp clearence 15,2 ml/perc) iga-
zolódott, 2003-ban dialízis programba került.

A szemészeti tünetek közül 2000-ben jobb oldali papilla
ödémát találtak, baloldalon kezdődő hasonló elváltozást lát-
tak. Egy évvel később a jobb lencsemagban tömött, balol-
dalon finom homályt és kornea verticillátát diagnosztizáltak. 

Kardiológiai követésnél 2006-ban említenek először
koncentrikus, mérsékelt fokú bal kamra hipertrófiát jó szisz-
tolés funkció mellett, amelyhez 2009-ben meszes hátsó mit-
rális anulus is társult. Koponya MR-vizsgálattal 2001 óta
progrediáló vaszkuláris iszkémiás léziókat találtunk, az a.
baziláris teljes lefutásában tágabb volt (7 mm). Hét évvel ké-
sőbb készült MDCT és MR vizsgálatnál 2,5 cm átmérőjű a.
baziláris aneurizmát (2. és 3. ábra) állapítottunk meg, ami 2
évvel később bevérzett, s egy évvel később az általa okozott
kompresszió miatt bulbáris paralízis alakult ki, ami a beteg
halálát okozta. 

Az ikerpár másik tagjának (III/14) anamnézisében oszteo -
mielitisz miatt baloldalon térd alatti amputáció szerepel
(rozsdás szögbe lépést követően).

Mérsékelt vesefunkció csökkenést (kreatinin 120 µmol/L)
észleltünk 2001-ben proteinuriával és hematuriával (18-20
vvt), majd 2010 óta jelentős vesefunkció beszűkülés miatt
(kreatinin 428 µmol/L, KN 30,3 mmol/l, GFR 12 ml/perc) he-
modializálják. 

Szemészeti vizsgálatnál már 2001-ben minkét oldalon,
jobb oldali dominanciával kornea homályok és kornea ver-
ticillata került leírásra. 

Koponya MR-vizsgálaton (2001) az a. cerebri poszterior
ellátási területén 10-15 mm-es vaszkuláris iszkémiás lézió-
kat találtunk mindkét oldalon. Az a. baziláris mérsékelten tá-
gabb volt: 7 mm. A fehérállomány iszkémiás lézióinak jelen-
tős progressziója látszott 2012-ben, azonban az a. baziláris
tágassága érdemben nem változott. 

Echokardiográfia során 2006-ban bal kamra hipertrófiát
találtak, a szívizom vastagság 14-18 mm volt jó szisztolés
bal kamra funkció (EF 63%) mellett. A mitrális billentyű meg-
vastagodottnak látszott. 

Ekkor végeztünk első ízben mindkét testvérnél szív MR
vizsgálatot, az előbbi testvérnél két, az utóbbinál három
ízben készült CMR. A vizsgálatok 1,5 T Siemens Magnetom
Symphony készülékkel történtek EKG triggereléssel.
„Phased array” test-tekercset és szív MR akvizíciós softwa-
re csomagot használtunk.  

Első lépésként funkció meghatározás történt trueFISP
CINE (retrogated ECG triggering) szekvenciával 4 CH,
LVOT, 2 CH, SA síkokban. Egy szívciklus alatt 20 kép ké-
szült. A bal kamrai térfogatok (EDV, ESV, EF, SV, CO) és a
szívizom tömeg meghatározása MASS, Medis, NL
Analytical software segítségével történt. A funkció meghatá-
rozása mellett a képek, a morfológia megítélésére is alkal-
masak. 

A stressz perfúziós MR-vizsgálatot trueFISP-sr-first pass
szekvenciával végeztük, stressz ágensként vazodilatátort,
adenozint használtunk (0,14 mg/kg/perc adagban iv. kb. 2
percig). 

A first pass perfúziós képek gyűjtése közben iv. 4 ml/s
flow-val 0,075 mmol/kg adagban adjuk be a gadolínium tar-
talmú kontrasztanyagot. A mérés 40 egymás utáni szívcik-
lusban történik, minden ciklusban három (bázis, középső és
csúcsi harmad), 10 mm vastag szelet készül légzés vissza-
tartással. Az értékelés kvalitatívan történik, a perfúziós za-
vart mutató területeken a szívizom csökkent jelintenzitású
(fekete) marad, míg a normális vérátáramlású területek je-
lintenzitása fokozódik. Akkor tekintjük a perfúziós zavart
szignifikánsnak, ha legalább 5 egymást követő szívcikluson
keresztül fennáll. 

Viabilitás vizsgálathoz erősen T1 súlyozott, inverziós re-
covery, 2D segmented trueFISP szekvenciát használunk,
mely után az inverziós időt (TI) úgy választjuk meg, hogy az
egészséges szívizom jele a nulla közelében legyen. A típu-
sos inverziós idő kb. 300 msec.  A képeket 10-15 perccel a
kontrasztanyag (0,2 mmol/kg Magnevist) beadása után ké-
szítjük. A nem életképes szívizom területek magas jelinten-
zitással ábrázolódnak az ép, jelszegény miokardiumhoz ké-
pest. 

2. ábra
Szagittális síkú, T1 súlyozott
MR képen: jelentős méretű, a
hídon és nyúltvelőn komp-
ressziót okozó MDBA (nyíl).

3. ábra
TOF angiographias MR ké -
pen: MDBA (nyíl).
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Betegeinknél az első két alkalommal megtartott sziszto-
lés bal kamra funkció mellett bal kamra hipertrófiát találtunk
(1., 2. táblázat). Falmozgás zavart egyik betegünknél sem
láttunk.

Második esetünkben (III/14), a harmadik vizsgálatnál
mérsékelten csökkent bal kamra funkciót, emelkedett
EDV-t és ESV-t, ugyanakkor normális SV-t találtunk (2.
táblázat).

Mindkét betegünknél a szívizom tömeg növekedését ta-
pasztaltuk, így a III/15 betegnél első alkalommal 225,5 g, 3
év múlva 261,52 g bal kamra izomtömeget mértünk. III/14
betegnél első ízben 187,4 g, 3 évvel később 252,71 g bal
kamra tömeget számoltunk. Mindkét betegnél a szívizom
megvastagodása a bazális és középső harmad infero-late-
rális szegmentumában volt a legkifejezettebb. A III/15 bete-
günknél 2006-ban 17,7 mm (4. ábra), 2009-ben 20,1 mm (5.
ábra), a III/14 betegnél mind a három alkalommal 16-17
mm-es falvastagságot mértünk.

Perfúziós vizsgálat készült 2009-ben mindkét betegnél,
perfúziós zavart igazolni nem tudtunk. 

LE vizsgálattal 2006-ban kóros halmozást egyik esetben
sem láttunk (6. ábra). A III/15 betegnél 2009-ben típusos he-
lyen, a bal kamra bazális harmad IL szegmentumában mid-
miokardiálisan, szignifikáns, késői típusú kontraszthalmo-
zást észleltünk, 40 mm szélességben, 5 mm vastagságban,
ami fibrózis jelenlétére utal (7. ábra). Ezt az elváltozást post
mortem szövettani vizsgálattal is igazoltuk. Trichrom festés-
sel a károsodott szívizom rostok között széles kötőszövet,
világoskékkel jelzett kollagén rostok futnak (8. ábra). 

A III/14 betegnél ugyanezen a helyen mérsékelt midmio-
kardiális halmozás ábrázolódott a második és harmadik
vizsgálatnál.

1. táblázat
III/15 beteg bal kamra funkciós értékei CMR vizsgálat alapján

2. táblázat 
III/14 beteg bal kamra funkciós értékei CMR vizsgálat alapján 

4. ábra
TrueFISP cine MR vizsgálat:
rövid tengelyi képen a bazális
harmad IL szegmentumában
a fal vastagság 17,7 mm.

5. ábra 
TrueFISP cine MR vizsgálat:
rövid tengelyi képen a bazális
harmad IL szegmentumában
a fal vastagság 20,1 mm.

6. ábra 
LE MR vizsgálat: 2006-ban
késői típusú kóros halmozás
a szívizomban nem ábrázoló-
dott.

7. ábra 
LE MR vizsgálat: 2009-ben a
bal kamra bazális harmad in-
fero-lateralis szegmentumá-
ban fibrózisra utaló kóros
halmozás (nyíl) látható.

8. ábra 
Szövettani kép trichrom festéssel: a károsodott szívizomrostok 
között széles kötőszövet, világoskékkel jelzett kollagén rostok 
futnak.
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MEgbEszélés, összEgzés

A Fabry-betegség egy örökletes, heterogén, sok szervi
manifesztációval járó, rossz prognózisú megbetegedés.

A végső diagnózis felállítása sokszor éveket vehet
igénybe, pedig a korai felfedezésnek óriási jelentősége
lenne, hiszen ez a betegség napjainkban már hatásosan ke-
zelhető [5]. Ezért nagy felelősség hárul az első vizsgáló or-
vosra. Fontos a korai jelek észrevétele, azok helyes értel-
mezése. Ha pl. a családi anamnézisben korai krónikus ve-
seelégtelenség okozta halál, vagy fiatal korban fellépő
sztrók szerepel, felkeltheti az AFD gyanúját. Ismeretlen ere-
detű bal kamra hipertrófiánál – különösen, ha férfi az illető –
szintén gondolni kell AFD-re. Japán szerzők észlelése sze-
rint a bal kamra hipertrófiás betegek 3%-ának volt Fabry-be-
tegsége [11]. HCM-es betegpopulációban gyakori gyanújel
férfi betegeknél a koncentrikus hipertrófia, általában 40 év
felett, a betegség családi anamnézis nélküli, vagy X-hez kö-
tött transzmissziós típusánál. A legnagyobb HCM-es bete-
gekkel foglalkozó tanulmányban az AFD prevalenciája 1%
volt [7]. Döntő a kardiológus számára – aki HCM-es beteget
kezel –, hogy az AFD-t bevegye a differenciáldiagnosztikai
algoritmusba. Nagyon fontos a család szűrése, hiszen a
morbiditás és a mortalitás javulása csak időben elkezdett
enzimpótló terápiától várható.

Saját eseteinkben MRI segítségével pontosan meghatá-
roztuk a szívizom hipertrófia fenotípusát és mértékét.
Mindkét betegünknél pontosan mérhető volt a szívizom vas-
tagsága. Ezek változásait szív MR vizsgálattal követhettük.
Mindkét betegünknél a szívizom tömeg növekedését, és
egyik betegnél a falvastagság növekedését tapasztaltuk az
enzimpótló kezelés ellenére. Az irodalmi adatokkal meg-
egyezően az AFD-re az életkor előrehaladtával jellemző a
progresszív LVH [7,10,12].

Az MR-vizsgálat lehetővé tette, hogy pontos, jól repro-
dukálható képet kapjunk betegeink regionális és globális bal
kamra funkciójáról is. A még élő betegünknél a harmadik
vizsgálatnál a szisztolés bal kamra funkció romlását tudtuk
kimutatni, ami egyezik az irodalmi adatokkal, miszerint az
életkorral az LVH-val együtt a bal kamra funkció progresszí-
van, részlegesen csökken. Ez a férfi betegek életkilátásait
csökkenti, nőbetegek esetében a legfőbb halálok [7].
Betegeinknél az elvégzett perfúziós szív MR vizsgálattal

perfúziós zavart nem észleltünk. Fabry-betegeknél a szív-
izom megnövekedett oxigén igénye és a kiserek érintettsé-
ge miatt várható jel a szívizom iszkémia. Irodalmi adatok
szerint az angina incidenciája magas, 34% [7], mások sze-
rint 60% [10].

LE vizsgálattal mindkét betegünknél, az irodalmi adatok-
nak megfelelően, típusos helyen [11,12], bazális harmad IL
szegmentumában megjelent a fibrózisra utaló, késői típusú
halmozás, egyik, már nem élő betegünknél szignifikáns
mértékben, akinél a fibrózis jelenlétét szövettani vizsgálattal
is megerősítettük. A LE vizsgálat segít abban is, hogy elkü-
lönítsük a Fabry- kardiomiopátiát az iszkémiás CM-tól, előb-
biben a szubendokardium általában megkímélt [13]. A fibró-
zis malignus ritmuszavarok kialakulásához vezethet, s ez
növeli a hirtelen szívhalál kockázatát. Ez az elváltozás ICD
implantációt tehet szükségessé. A fibrózis következtében az
irodalomban a hátsó falon aneurizma képződést is leírtak
[12], ezt mi a betegeinknél nem tapasztaltuk.

Betegeink 50 éves koruktól (2002) kezdve, méltányos-
sági alapon állnak enzimpótló kezelés alatt (enzimpótló ke-
zelésre 2000 óta van lehetőség). Az enzimpótló kezeléstől
azt várjuk, hogy kitakarítsa a glikolipideket az izomsejtekből,
így csökkentse a bal kamra hipertrófiát és tömeget, és javít-
sa a szív funkciót [14,15], megelőzve a további kardiovasz-
kuláris szövődmények kialakulását. Az irodalomban másutt
azt írják, hogy a szív esetében az enzimpótló kezeléstől reg-
resszió nem várható, cél, hogy stabilizálja a Gb3 szintet a
szívizom endotél sejtjeiben, hatásosan hasson a szívizom
fibrózis kialakulásához vezető patofiziológiai mechanizmu-
sokra és meggátolja az irreverzibilis funkcionális károsodá-
sokat, ezzel javítsa a prognózist [7]. Eseteinkben a kezelés
ellenére javulásról, de még az állapot stabilizálódásáról sem
beszélhetünk. Tanulmányok mutatják, eseteink is ezt tá-
masztják alá, hogy ha a kezelést nem kezdik elég korán (az
első tünetek megjelenésekor), akkor az eredmények, a tü-
netek csökkenése, a javuló szív funkció és a morfológia vo-
natkozásában minimálisak [5,13]. 

A Fabry-betegség diagnózisának felállítása, követése és
kezelése csapatmunka. Az eseteink alátámasztják, hogy
kardiológiai vonatkozásban a Fabry-betegség követésében
a szív MR-nek fontos szerepe van. Segítségével az alapál-
lapot pontosan meghatározható, a változások jól mérhetők,
ezáltal segíti a beteg kezelését, gondozását. 
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