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Η καρδιακή συμμετοχή είναι συχνή στη νόσο FABRY και σχετίζεται με νοσηλείες για στηθάγχη, ταχυαρρυθ-
μίες και καρδιακή ανεπάρκεια. Η αρχική παρουσίαση της νόσου είναι παραπλανητική, επικαλυπτόμενη από 
τις άλλες εκδηλώσεις της, με αποτέλεσμα να καθυστερήσει η διάγνωση της και η έναρξη της θεραπείας. 
Παρουσιάζουμε μια περίπτωση νόσου FABRY στα πλαίσια διερεύνησης Υπερτροφικής Μυοκαρδιοπάθειας 
σε νεαρό ασθενή με νεφρική ανεπάρκεια και συζητάμε τα ευρήματα κλειδιά της νόσου και τα τελευταία 
δεδομένα σχετικά με την αντιμετώπιση και την πρόγνωση της.

Η νόσος FABRY είναι μια σπάνια 
διαταραχή λυσοσωματίων και 
οφείλεται στη μειωμένη δρα-

στικότητα του ενζύμου α-γαλακτασιδάση 
Α(a-GAL-A) με αποτέλεσμα συσσώρευ-
ση των γλυκοσφιγγολιπιδίων και κυρίως 
της globotriaosylceramide (GL-3) στα λυ-
σοσωμάτια των κυττάρων (Εικόνα 1). Αυ-
τό προκαλεί ίνωση και δυσλειτουργία κυ-
ρίως κυτταρικών μεμβρανών και εκδηλώ-
σεις από πολλά όργανα του σώματος (Ει-
κόνα 2). Η καρδιακή συμμετοχή στη νόσο 
FABRY περιλαμβάνει υπερτροφία τοι-
χωμάτων αριστερής κοιλίας, ταχυ-βραδυ-
αρρυθμίες, βαλβιδική νόσο κυρίως μιτρο-
ειδούς, αορτής και στεφανιαία νόσο. Πα-
ρουσιάζουμε μια περίπτωση νόσου FAB-
RY στα πλαίσια διερεύνησης Υπερτροφι-
κής Μυοκαρδιοπάθειας σε νεαρό ασθενή 
με νεφρική ανεπάρκεια που αποδεδεί-
χθηκε τελικά με μέτρηση της δραστικό-
τητας του ενζύμου στο πλάσμα και συζη-
τάμε τα σημαντικότερα ευρήματα από το 
ιστορικό, την κλινική εξέταση και εργα-
στηριακό έλεγχο που θα πρέπει να εκτι-
μήσει ο κλινικός ιατρός ώστε να μην δια-
φύγει η διάγνωση της νόσου.

Παρουσίαση περιστατικού

Ασθενής ετών 45 προσεκομίσθη στο 
Τμήμα Επειγόντων  Περιστατ ικών 
(ΤΕΠ) λόγω λιποθυμικού επεισοδίου με 
τονικούς σπασμούς με απώλεια ούρων 
αιφνίδιας προσβολής. Κατά την κλινι-
κή εξέταση παρουσιάζει ωχρότητα δέρ-
ματος βλεννογόνων, S1 S2 κφ, φυσιο-
λογικό αναπνευστικό ψιθύρισμα, ήπαρ 
και σπλήν κφ. Νευρολογική εξέταση 
χωρίς παθολογικά ευρήματα. Στα ΤΕΠ 
έγινε επείγουσα CT εγκεφάλου στην 
οποία δεν παρατηρήθηκαν παθολογικά 
ευρήματα. Στον εργαστηριακό έλεγ-
χο παρατηρήθηκε αναιμία (hb=7,0, 
hct=22,6), σοβαρή νεφρική ανεπάρκεια 
με συνοδό υπερκαλιαιμία (K=6,2). Ο 
ασθενής εισήχθη στην παθολογική κλι-
νική αρχικά.

Κατά τη νοσηλεία του στην παθολο-
γική κλινική ο ασθενής ετέθη σε εξωνε-
φρική κάθαρση και διενεργήθηκε 2η CT 
εγκεφάλου στα πλαίσια διερεύνησης των 
αρχικών σπασμών στην οποία δεν παρα-
τηρήθηκαν παθολογικά ευρήματα.

Την 10η μέρα της νοσηλείας του ο 
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ασθενής παρουσίασε επεισόδιο συσφικτικού θω-
ρακικού άλγους διάρκειας 10 λεπτών με συνοδό 
εφίδρωση και ηλεκτροκαρδιογραφικές αλλοιώ-
σεις (διαταραχές επαναπολώσεως στο πρόσθιο 
τοίχωμα) (Εικόνα 3) και ο ασθενής μεταφερθεί 
στην καρδιολογική κλινική για παρακολούθηση.

Κατά τη νοσηλεία του ο ασθενής δεν παρου-
σίασε παρόμοια συμπτωματολογία και οι βιοχημι-
κοί δείκτες ήταν αρνητικοί για μυοκαρδιακή βλά-
βη. Στον υπερηκαρδιογραφικό έλεγχο (Εικόνα 4) 
που έγινε παρατηρήθηκε συγκεντρική υπερτρο-
φία των τοιχωμάτων της αριστεράς κοιλίας χωρίς 

απόφραξη του χώρου εξόδου της και με καλή κι-
νητικότητα τοιχωμάτων, μεγάλος αριστερός κόλ-
πος, χαλαρή μιτροειδής βαλβίδα με ήπια διαφυγή, 
ανεπάρκεια αορτικής βαλβίδας 2/6 και διαστολι-
κή δυσλειτουργία τύπου παρατεταμένης χάλασης. 
Ετέθει Holter ρυθμού στο οποίο δεν παρατηρηθή-
καν ευρήματα.

Λόγω των παραπάνω ευρημάτων στον ασθενή 
διενεργήθη πιο ενδελεχής κλινικοεργαστηριακός 
έλεγχος. Πιο συγκεκριμένα από το ατομικό ιστορι-
κό διαπιστώθηκε υποιδρωσία και επεισόδια ακρο-
παραισθησιών στα κάτω άκρα κυρίως από την παι-
δική ηλικία. Από την επισκόπηση παρατηρηθήκαν 
αγγειοκερατώματα στο υπογάστριο και τις μηρο-
βουβωνικές χώρες (Εικόνα 5). Ζητήθηκε οφθαλ-
μολογική εκτίμηση στην οποία διαπιστώθηκε στρο-
βιλοειδής κερατοπάθεια, αρχόμενος οπίσθιος υπο-
καψικός καταρράκτης (δίκην ακτίνων τροχού), φυ-
σιολογικό οπτικό νεύρο, και ανευρύσματα φλεβών 
του βυθού του οφθαλμού χωρίς αιμορραγία (Εικό-
να 6).

Από τον ασθενή λήφθηκαν δείγματα αίματος τα 
οποία απεστάλησαν σε ειδικό εργαστήριο για τη μέτρη-
ση της δραστικότητας του ενζύμου α-γαλακτασιδάση 
Α(a-GAL-A) και ο ασθενής διακομίσθη σε τριτοβάθ-
μιο κέντρο για στεφανιογραφικό έλεγχο (δεν παρατη-
ρήθηκαν κριτικές αλλοιώσεις στα στεφανιαία αγγεία). 
Τα αποτελέσματα του εργαστηριακού ελέγχου ήταν 
συμβατά με νόσο FABRΥ (Εικόνα 7).

Globotriaosylceramide (GL-3)

α-Galactosidase

Lactosylceramide (GL-2)

Galactose
α β β

β β

Galactose Glucose

Galactose Galactose Glucose

Ceramide

Ceramide

Εικόνα 1. Μεταβολικός δρόμος της globotriaosylceramide (GL-
3).

Εικόνα 2. Σοβαρή ενδοθηλιακή συγκέντρωση της globotriaosylceramide (GL-3).
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Στον ασθενή συνεστήθη έλεγχος DNA καθώς 
επίσης έλεγχος του συγγενικού του περιβάλλοντος 
για νόσο FABRY. Από τον έλεγχο του συγγενικού 
του περιβάλλοντος διαπιστώθηκε ότι ο μητέρα του 
ασθενούς είναι φορέας και ο αδερφός του δεν πά-
σχει, ενώ η αδερφή του δεν δέχθηκε περαιτέρω 
έλεγχο. Ο ασθενής τώρα τίθεται 3 φορές την εβδο-
μάδα σε εξωνεφρική κάθαρση και αναμένεται να τε-
θεί σε θεραπεία με αγαλσιδάση-β.

Ο ασθενής νοσηλεύτηκε για 2 φορά στην καρδιο-
λογική κλινική λόγω κολπικής μαρμαρυγής με ταχεία 
κοιλιακή ανταπόκριση την οποία παρουσίασε κατά 
τη διάρκεια της αιμοκάθαρσης. Η κολπική μαρμα-
ρυγή ανατάχθηκε με ενδοφλέβια χορήγηση αμιωδα-

Εικόνα 5. Aγγειoκερατώματα στις μηροβουβωνικές χώρες που 
παρατηρείται χαρακτηριστικά στη νόσο Fabry.

Εικόνα 3. Ηλεκτροκαρδιογράφημα του ασθενή.

Εικόνα 4. ECHO καρδιάς  του ασθενή όπου παρατηρείται συγκεντρική υπερτροφία της αριστερής κοιλίας.



Α. Ρησγγίτς και συν.

182 • HJC (Ελληνική Καρδιολογική Επιθεώρηση)

ρώνης. Για τη διατήρηση του φλεβοκομβικού ρυθμού 
χορηγήθηκε αμιωδαρώνη.

Στον υπερηχοτομογραφικό έλεγχο διαπιστώθη-
κε μεγάλος αριστερός κόλπος, συγκεντρική υπερτρο-
φία τοιχωμάτων αριστερής κοιλίας χωρίς απόφραξη 
του χώρου εξόδου της με καλή συνολική κινητικό-
τητα, χαλαρή πρόσθια γλωχίνα μιτροειδούς με ήπια 
διαφυγή και ανεπάρκεια αορτικής βαλβίδας μετρί-
ου βαθμού. Συγκριτικά με την πρώτη υπερηχοτομο-
γραφική μελέτη δεν παρατηρήθηκε επιδείνωση της 
υπερηχοκαρδιογραφικής εικόνας του ασθενούς (Ει-
κόνα 8).

Συζήτηση

Η νόσος FABRY είναι μια φυλοσύνδετη διαταρα-
χή των λυσοσωματίων και οφείλεται στη μειωμένη 
δραστικότητα του ενζύμου α-γαλακτασιδάση Α(a-
GAL-A) και χαρακτηρίζεται από προσβολή πολλών 
οργάνων (Εικόνα 9).

Οι πρώτες εκδηλώσεις αρχίζουν από την παι-
δική ηλικία και περιλαμβάνουν επεισόδια ακρο-
παραισθησιών, αγγειοκερατώματα, υπο-ανιδρω-
σία και στροβιλοειδής κερατοπάθεια (Εικόνα 10).

Οι σοβαρές βλάβες της νόσου εκδηλώνονται 
στη 3η ή 4η δεκαετία της ζωής και περιλαμβάνουν 
αγγειακά εγκεφαλικά επεισόδια (ισχαιμικού και 
αιμορραγικού τύπου), νεφρική ανεπάρκεια, χρό-
νια αποφρακτική πνευμονοπάθεια, υπερτροφική 
μυοκαρδιοπάθεια, περιοριστικού τύπου μυοκαρ-
διοπάθεια, ανεπάρκεια μιτροειδούς και αορτής, 
διαταραχές ρυθμού (βραδυαρρυθμίες, ταχυαρ-
ρυθμίες κολποκοιλιακοί αποκλεισμοί) και στεφα-
νιαία νόσος.

Η υπερτροφία των τοιχωμάτων αριστερής κοι-
λίας με συνοδό βαλβιδική νόσο σχετίζεται με τη 
σοβαρότητα της καρδιακής προσβολής στη νό-
σο FABRY. Η υπερτροφία της αριστερής κοιλίας 
συνήθως δεν συνδέεται με σημαντική συστολική 
και διαστολική δυσλειτουργία. Σε μεταγενέστερα 
στάδια της υπερτροφίας, αύξηση της τελοδιαστο-
λικής πίεσης οδηγεί στη σταδιακή μείωση της δι-
αστολικής πλήρωσης, με αποτέλεσμα τη μείωση 
του όγκου παλμού και της καρδιακής παροχής. Η 
ανεξήγητη υπερτροφία τοιχωμάτων της αριστερής 
κοιλίας σε νεαρά άτομα με συνύπαρξη άλλων ευ-
ρημάτων πρέπει να εγείρει την υπόνοια της νόσου 
FABRY. Η έγκαιρη διάγνωση μπορεί να οδήγηση 

Εικόνα 6. Ανευρύσματα φλεβών του βυθού του οφθαλμού χωρίς 
αιμορραγία που παρατηρείται χαρακτηριστικά στη νόσο Fabry.

Εργαστηριακός Έλεγχος

Ένζυμα
	 α-Γαλακτοζιδάση	(πλάσμα):	 0.03	nmoles/ml/hr
	 κ.φ.:	 4.0-21.0	μονάδες
	 πάσχοντες:	 0.0-1.3	μονάδες

	 (λευκοκύτταρα):	 0.3	nmoles/mg	Πρωτ/hr
	 κ.φ.:	 31.0-48.0	μονάδες
	 πάσχοντες:	 0.0-0.3	μονάδες

	 β-εξοζαμινιδόση	(πλάσμα):	 Ολική:	0.601	μmoles/ml/ht	(*)
	 κ.φ.:	 0.45-0.95	μονάδες

	β-Γαλακτοζιδάση	(λευκοκύτταρα):	 100	nmoles/mg	Πρωτ/hr	(*)
	 κ.φ.:	 >	100	μονάδες

(*)	Μετρήθηκαν	ως	ένζυμα	ελέγζου	ποιότητας	των	δειγμάτων.

Συμπέρασμα:
Τα	παραπάνω	ευρήματα	είναι	συμβατά	με	νόσο	Fabry

Εικόνα 7. Τα αποτελέσματα του εργαστηριακού ελέγχου του 
ασθενή.
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στην καλύτερη διαχείριση των ασθενών και με ει-
δική φαρμακευτική αγωγή στη διακοπή της εξέ-
λιξης της νόσου. Η διάγνωση της νόσου σε έναν 

ασθενή απαιτεί πλήρη έλεγχο των μελών της οικο-
γένειας του διότι η νόσος κληρονομείται κατά φυ-
λοσύνδετο χαρακτήρα.

Εικόνα 8. ECHO καρδιάς του ασθενή κατά τη δεύτερη νοσηλεία του όπου παρατηρείται μεγάλος αριστερός κόλπος, συγκεντρική υπερ-
τροφία τοιχωμάτων αριστερής κοιλίας χωρίς απόφραξη του χώρου εξόδου της με καλή συνολική κινητικότητα, χαλαρή πρόσθια γλωχίνα  
μιτροειδούς με ήπια διαφυγή και ανεπάρκεια αορτικής βαλβίδας μετρίου βαθμού.
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