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Аннотация 
Редкая встречаемость болезни Андерсона–Фабри в клинической практике обусловливает низкий уровень осведомленности врачей о 
данной патологии, приводит к поздней диагностике и лечению. Приведен клинический случай поздней диагностики неклассического 
фенотипа болезни Андерсона–Фабри у пациента c поражением сердца в виде гипертрофической кардиомиопатии, нарушениями ритма 
сердца и проводимости. В то же время проведенный семейный каскадный скрининг способствовал ранней диагностике болезни Фабри 
у брата пациента. 
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Abstract 
The fact that Anderson–Fabry disease is rarely found in clinical practice results in low physicians’ awareness of this disorder, leads to the delayed 
diagnosis and treatment. A clinical case of delayed diagnosis of the non-classical Anderson–Fabry disease phenotype in a patient with the cardiac 
lesion in the form of hypertrophic cardiomyopathy, heart rthythm and conduction disturbances is provided. At the same time, the cascade family 
screening contributed to early diagnosis of Fabry disease in the patient’s brother. 
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Введение 
Болезнь Фабри (БФ), или болезнь Андерсона–Фабри, 

является одной из наиболее распространенных лизосо-
мальных болезней накопления. Это сцепленное с  
Х-хромосомой генетическое заболевание с дефицитом 
фермента α-галактозидазы A и накоплением гликофос-
фолипидов в клетках различных органов [1]. Накопле-
ние гликофосфолипидов в сердце приводит к гипертро-
фии левого желудочка (ГЛЖ), фиброзу миокарда, сер-
дечной недостаточности (СН) и аритмиям, в почках – к 
хронической болезни почек и протеинурии, в централь-
ной нервной системе – к рецидивирующим инсультам, 
в коже – к формированию ангиокератом, а в роговице – 
к «вихревидной» кератопатии [2]. 

Последние скрининговые исследования показывают, 
что распространенность БФ может достигать 1:8500 [3]. 
По данным международного реестра БФ, численность 
таких пациентов составляет более 8 тыс. в мире [4]. 
С клинической точки зрения выделяют две формы 

БФ – классическую (дебют в любом возрасте, мультиси-
стемное поражение) и неклассическую (позднее на-
чало, изолированное поражение одной системы орга-
нов: головного мозга, сердца или почек). 
По данным Клиники им. Е.М. Тареева (Москва), где 

наблюдается более 200 взрослых пациентов с БФ [5], 
лишь у 40 (26,7%) пациентов диагноз был заподозрен 
врачами на основании клинических проявлений, а в 
остальных случаях – установлен в результате скри-
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нинга в российских диализных отделениях и семейного 
скрининга. Медиана срока от появления первых симп-
томов до установления диагноза в среднем составила 
около 20 лет, что говорит о поздней верификации диаг-
ноза и запоздалом старте терапии. 
Сердечно-сосудистые осложнения являются одной из 

главных причин летальности пациентов с несвоевре-
менной диагностикой данной патологии вследствие 
развития необратимых изменений. 
Поражение сердца при БФ встречается в 40–60% слу-

чаев и может проявляться в виде гипертрофической 
кардиомиопатии, аритмий и СН [6, 7]. 
ГЛЖ является важным признаком БФ. Симптомы 

ГЛЖ могут быть умеренными или отсутствовать, что 
делает диагностику сложной. У мужчин ГЛЖ встреча-
ется чаще (71,4%), чем у женщин (46,2%), что может 
быть связано с гендерными различиями в патофизио-
логии и клинических проявлениях заболевания [8, 9]. 
Тем не менее ГЛЖ является первым «сигнальным» 

знаком, ориентирующим на проведение дифференци-
альной диагностики с БФ путем сличения симптомов и 
признаков поражения разных органов и систем. 
Научный интерес к БФ возрос экспоненциально после 

появления ферментозаместительной терапии рекомби-
нантной α-галактозидазой А в 2001 г., которая доказала 
свою эффективность в виде замедления прогрессирова-
ния заболевания. 
Представляем собственный клинический случай па-

циента с поздней диагностикой БФ и реализованной 
возможностью более ранней диагностики заболевания 
среди родственников путем проведения каскадного на-
следственного скрининга. 
Пациент В. 58 лет обратился на амбулаторный прием 

врача-кардиолога БУ «Республиканский кардиологиче-
ский диспансер» Минздрава Чувашской Республики в 
феврале 2022 г. с жалобами на низкую переносимость 
физической нагрузки, общую слабость, быструю утом-
ляемость, ощущение дискомфорта в области сердца без 
связи с физической нагрузкой практически посто-
янного характера. Описанные жалобы беспокоили в 
течение нескольких лет, за медицинской помощью ра-
нее не обращался. 
Семейный анамнез: мать умерла в возрасте 68 лет от 

СН, старший брат умер в возрасте 52 лет от неуточнен-
ной этиологии, имеет двух братьев без установленных 
заболеваний и здорового сына 26 лет. 
При объективном осмотре: состояние средней тяже-

сти, индекс массы тела 21 кг/м2. Отеков нет. Костная, 
дыхательная система без патологии. Границы относи-
тельной тупости сердца расширены влево на 2 см, аус-
культативно систолический шум на верхушке, частота 
сердечных сокращений (ЧСС) 60 уд/мин, артериальное 
давление 100/65 мм рт. ст. Склонность к артериальной 
гипотонии. Сниженное потоотделение и сыпь на теле в 
области живота, паха и бедер (рис. 1). 

Anamnesis morbi: ишемический анамнез в виде кли-
ники стенокардии II функционального класса с 2008 г. 
без потребности в нитратах. 

В 2013 г. по электрокардиограмме (ЭКГ) впервые вы-
явлены признаки ГЛЖ (увеличение зубца R в V5–V6 от-
ведениях) и нарушение реполяризации желудочков в 
виде депрессии ST и инверсии зубца Т в I ,II, aVL, V4–V6 
отведениях (рис. 2). 
В связи с сохраняющимися изменениями на ЭКГ в 

2021 г. пациент углубленно обследован. По эхокардио-
графии (ЭхоКГ) обращала на себя внимание концент-
рическая ГЛЖ за счет увеличения индекса массы мио-
карда левого желудочка (ЛЖ) до 222 г/м2, толщины 
задней стенки ЛЖ до 1,9 см и межжелудочковой пере-
городки до 1,9 см. 
По данным лабораторных анализов обращал на себя 

внимание неизмененный липидный профиль (общий 
холестерин 3,7 ммоль/л, липопротеины низкой плотно-
сти 1,4 ммоль/л). 
По данным ультразвукового исследования почек – 

кисты правой почки. 
По данным ультразвуковой допплерографии брахио-

цефальных артерий отмечалось локальное утолщение 
комплекса интима–медиа до 1,3 мм. 

Рис. 1. Ангиокератомы в области живота пациента В. 
Fig. 1. Angiokeratomas in the abdominal region of patient V.

Рис. 2. ЭКГ пациента В. 
Fig. 2. ECG of patient V.
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При суточном мониторировании ЭКГ: синусовый 
ритм с минимальной ЧСС ночью 41 уд/мин, днем  
48 уд/мин, регистрировалась фоновая депрессия ST до 
3,5 мм с переходом в «-» V4–V6 (рис. 3). 
Пациент госпитализирован, выполнена коронароан-

гиография (КАГ): выявлен стеноз передней межжелу-
дочковой ветви (ПМЖВ) до 60%, остальные коронар-
ные артерии интактные. 
Выставлен основной диагноз: гипертрофическая кар-

диомиопатия (ГКМП) без обструкции выходного 
тракта. В качестве сочетанного заболевания выставлен 
диагноз: ишемическая болезнь сердца, стенокардия на-
пряжения, функциональный класс II. Сопутствующий 
диагноз: катаракта. 
Пациенту назначена медикаментозная терапия.  

В последующем в медицинские организации не обра-
щался ввиду отсутствия ухудшения состояния. 
По ЭхоКГ в феврале 2022 г. – признаки обструкции 

выходного тракта ЛЖ с незначительным градиентом, 
гипертрофия папиллярных мышц, митральная регур-
гитация 2-й степени. 
Консультирован 24.03.2022 выездной бригадой ФГБУ 

«Национальный медицинский исследовательский 
центр сердечно-сосудистой хирургии им. А.Н. Баку-
лева» Минздрава России: рекомендована магнитно-ре-
зонансная томография сердца с контрастированием по 
программе «гипертрофическая кардиомиопатия + 
КАГ» в условиях НМИЦ ССХ. 
В условиях НМИЦ ССХ выполнена стресс-ЭхоКГ: 

максимальный градиент в выходном тракте ЛЖ при 
физической нагрузке составил 140 мм рт. ст. 
В условиях НМИЦ ССХ 25.05.2022 выполнена КАГ: 

ПМЖВ диффузно поражена в проксимальной и средней 
трети с максимальным сужением 70%, ВТК-1 – стеноз в 
устье 50%, правая коронарная артерия – субокклюзия в 
средней трети, митральная регургитация 3-й степени. 

Выполнена операция 30.05.2022: протезирование 
митрального клапана механическим протезом Карбо-
никс №26, аортокоронарное шунтирование ПМЖВ в 
условиях искусственного кровообращения. Позже, 
08.06.2022: имплантация двухкамерного электрокар-
диостимулятора Ароllo DR S№22-15389 по поводу син-
дрома слабости синусового узла (арест синусового узла, 
АВ-узловой ритм). 
В послеоперационном периоде наблюдался посткар-

диотомный синдром, проводилась терапия хрониче-
ской СН. К моменту выписки незначительно возросла 
толерантность к физической нагрузке, явления хрони-
ческой СН скомпенсированы. Артериальное давление 
на уровне 90–110/60–70 мм рт. ст., ЧСС 60/мин. 
На фоне контролируемого приема варфарина 

26.09.2022 у пациента В. развился инфаркт головного 
мозга (острое нарушение мозгового кровообращения – 
ОНМК) в вертебро-базилярном бассейне, кардиоэмбо-
лический вариант: гемианопсия слева, цефалгический, 
вестибулоатактический синдромы, частичный насиль-
ственный поворот вправо. 
На фоне контролируемого приема варфарина 

18.09.2023 – повторное ОНМК в бассейне задней мозго-
вой артерии, кардиоэмболический вариант: гемианоп-
сия слева, правосторонняя пирамидная недостаточ-
ность, цефалгический, вестибулоатактический син-
дромы, когнитивные нарушения, фокальные эпипри-
ступы. После выписки из неврологического отделения 
направлен к кардиологу. 
ЭхоКГ в БУ РКД от 10.06.2024: фракция выброса 73%, 

индекс массы миокарда ЛЖ 378 г/м2 (увеличение в ди-
намике), максимальный градиент в выходном тракте  
6 мм рт. ст., на митральном протезе средний градиент  
3 мм рт. ст., максимальный градиент 7 мм рт. ст., систо-
лическое давление в легочной артерии 23 мм рт. ст. 
(рис. 4). 
Суточное мониторирование ЭКГ: ритм электрокар-

диостимулятора, регистрируется неустойчивый паро-
ксизм фибрилляции предсердий (продолжительностью 
до 14 с), оценка ишемических изменений затруднена на 

Рис. 3. Оценка ишемических изменений по суточному 
мониторированию ЭКГ пациента В. 
Fig. 3. Assessment of ischemic changes based on the 24-h ECG of patient V.

Рис. 4. ЭхоКГ пациента В. 
Fig. 4. ECHO of patient V.
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фоне исходных изменений (систолической пере-
грузки). 
С учетом сочетания у пациента тяжелой прогресси-

рующей ГЛЖ на фоне терапии, рецидивирующих 
ОНМК на фоне антикоагулянтной терапии, сыпи на 
теле (ангиокератом) предположена лизосомная бо-
лезнь накопления – БФ. 
Выполнена энзимодиагностика методом сухого 

пятна. Выявлены снижение активности альфа-D-галак-
тидазы (0,31 мкмоль/л в час), повышение концентра-
ции глоботриазолцерамида – liso-Gb3 (28,27 нг/мл). 
Установлен патогенный нуклеотидный вариант 
chrX:101397820CTT>C в гемизиготном состоянии в гене 
GLA. 
На основании полученных результатов выставлен ди-

агноз: БФ с неклассическим вариантом позднего де-
бюта заболевания. 
Пациент консультирован в Сеченовском Универси-

тете (экспертный центр), где рекомендована ферменто-
заместительная терапия агалсидазой-альфа в дозе 0,2 
мг/кг 1 раз в 2 нед внутривенно пожизненно. После ве-
рификации обструкции выходного тракта ЛЖ (конт-
рольное трансторакальное и чреспищеводное эхокар-
диографическое исследование) необходимо решение 
вопроса о септальной редукции. 
Параллельно проведен семейный каскадный скри-

нинг. Обследованы 2 родных брата и 7 двоюродных 
братьев и сестер по матери, так как пробандом является 
мать (заболевание является Х-cцепленным и переда-
ется исключительно по женской линии). Течение забо-
левания у мужчин тяжелее, чем у женщин. При обсле-
довании у одного родственника (брат пробанда) вы-
явлены изменения. 
У пациента Е. 47 лет при отсутствии активных жалоб 

имеются гипертонический анамнез, ангиокератомы на 
теле (рис. 5). 
При обследовании в общем анализе мочи опреде-

ляется умеренная протеинурия, в биохимическом ана-
лизе крови – гиперхолестеринемия. На ЭКГ выявлены 
признаки систолической перегрузки, ЭхоКГ – увеличе-
ние индекса массы миокарда ЛЖ до 170 г/м2, толщина 
задней стенки ЛЖ 1,4 см, межжелудочковая перего-
родка 1,2 см, снижение глобальной продольной дефор-
мации (GLS 12,5%); рис. 6. 
При ультразвуковом исследовании почек лоцируются 

кисты правой почки. 

По ультразвуковой допплерографии брахиоцефаль-
ных артерий: утолщение комплекса интима–медиа до 
1,4 мм. 
По результатам исследования выявлено резкое сниже-

ние активности альфа-галактозидазы (0,37 мкмоль/л в 
час); генетическое тестирование подтвердило патоген-
ный нуклеотидный вариант chrX:101397820CTT>C в ге-
мизиготном состоянии в гене GLA. 
По аналогичной схеме по рекомендации НМИЦ ССХ 

инициирована ферментозаместительная терапия агал-
сидазой-альфа в соответствии с массой тела в дозе  
0,2 мг/кг 1 раз в 2 нед внутривенно пожизненно. 
Детей не имеет. Каскадный скрининг приостановлен. 
Оба пациента консультированы врачом-генетиком и 

внесены в регистр орфанных заболеваний. На момент 
написания статьи пациенты получили ферментозаме-
стительную терапию согласно программе льготного ле-
карственного обеспечения. 

 
Обсуждение и выводы 
При классическом варианте БФ у мужчин симптомы 

впервые появляются в детстве или подростковом воз-
расте, у женщин клинический дебют может быть позже. 
При неклассическом варианте БФ наблюдаются отсро-
ченные проявления или клиника с поражением одного 
органа [2]. 
Симптомы БФ могут включать болезненные полинев-

ропатии, кожные проявления (ангиокератомы), нефро-
патии, гипертрофию миокарда, рецидивирующие ин-
сульты, «вихревидную» кератопатию. 
В данном клиническом случае описан неклассиче-

ский вариант БФ с поздним дебютом и преимуществен-
ным поражением сердца. 
Распознать БФ своевременно сложно, но очень важно, 

поскольку существуют эффективные методы лечения 
[10]. Для ранней диагностики среди родственников ре-
комендуется генетическое тестирование. Оно позволяет 
выявить носителей до появления клинических про-
явлений и назначить генотип-специфическую терапию, 

Рис. 5. Ангиокератомы в области ягодиц пациента Е. 
Fig. 5. Angiokeratomas in the breech region of patient Е.

Рис. 6. ЭхоКГ пациента Е. 
Fig. 6. ECHO of patient Е.
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направленную на улучшение качества жизни этих па-
циентов. 
Таким образом, данный случай подчеркивает важ-

ность ранней диагностики БФ. Это может значительно 
улучшить качество жизни и предотвратить серьезные 
осложнения. 

Мы надеемся, что наш случай привлечет внимание к 
этой проблеме и будет способствовать повышению 
осведомленности о БФ среди врачей различных специ-
альностей. 
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