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Введение
В настоящий момент описано 

около 900 вариантов различных му-
таций гена GLA [1]. В свою очередь, 
не все из них являются клинически 
значимыми.

α-Gal A представляет собой го-
модимерный гликопротеин, кодиру-
емый геном GLA, который располо-
жен на длинном плече Х-хромосомы. 
Дефицит фермента или снижение его 
функциональной активности приво-
дит к прогрессивному накоплению 
гликосфинголипидов, прежде всего 
глоботриазилцерамида (GL‑3, Gb3) 
и его деацилированной формы, гло-
ботриаозилсфингозина (лизо-GL‑3) 
в плазме и в клетках, главным образом 
в эндотелиальных клетках сосудов, 
подоцитах, кардиомиоцитах, глад-
комышечных клетках артерий [2]. 

Мутации в гене α-галактозидазы A 
(GLA) могут приводить к классиче-
скому или неклассическому варианту 
течения БФ, но также они могут быть 
непатогенными.

Классическая форма легко распоз-
нается по характерным клиническим 
признакам, таким как невропатиче-
ская боль, ангиокератома и ворон-
ковидная кератопатия. При болезни 
Фабри также встречается некласси-
ческий фенотип, часто называемый 
почечным, сердечным, атипичным 
или поздним вариантом. Пациенты 
с неклассическим фенотипом БФ 
не имеют характерных признаков БФ, 
но у них часто возникают поздние ос-
ложнения, такие как острое почечное 
повреждение, хроническая болезнь 
почек, инсульты или кардиомиопатия.

Болезнь Фабри первоначально была 
описана у пациентов мужского пола 
с тяжелым клиническим фенотипом, 
известным в настоящий момент как 
классическая болезнь Фабри. Эти паци-
енты характеризуются отсутствием или 
значительным снижением (менее 1 % 
от средней нормы) активности α-Gal A, 
выраженным накоплением GL‑3 в эн-
дотелиальных клетках сосудов, кар-
диомиоцитах, гладкомышечных клет-
ках и подоцитах, а также появлением 
симптомов в детском или подростковом 
возрасте и прогрессирующей полиор-
ганной недостаточностью [2]. Однако 
большая группа пациентов имеют бо-
лее поздние фенотипы с различными 
уровнями остаточной активности α-Gal 
A, возрастом начала заболевания и кли-
ническими проявлениями.
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Резюме
Наследственное генетическое X-сцепленное заболевание «болезнь 
Фабри» относится к группе лизосомальных болезней накопления и обу-
словлено мутациями в гене GLA и характеризуется снижением функци-
ональной активности или полным отсутствием фермента α-галактози-
дазы А. Данная патология относится к группе орфанных заболеваний. 
Мутация гена GLA приводит к образованию дефектных форм фермента 
α-галактозидазы А, что способствует нарушению катаболизма гликос-
финголипидов, их дальнейшему накоплению в лизосомах различных 
клеточных культур и развитию лизосомально-клеточной дисфункции.
Распространенность болезни Фабри составляет около одного случая 
на 117 тысяч живорожденных мальчиков. По данным скрининговых иссле-
дований, у новорожденных этот показатель может составлять порядка 
одного случая на 3 100 и поражает в одинаковой степени представителей 
всех этнических групп. Болезнь Фабри стала активно изучаться в России, 
но более 5 тысяч человек (по расчетным данным) остаются не диагно-
стированы. На первом месте среди причин смерти при болезни Фабри 
стоит поражение сердца, в частности гипертрофия левого желудочка, 
с развитием в последующем диастолической дисфункции и сердечной 
недостаточности. Нередко наблюдаются нарушения ритма сердца. Ран-
няя диагностика болезни Фабри приведет к назначению генотип-специ-
фической фермент-заместительной терапии и снизит риска развития 
сердечно-сосудистых осложнений.
Ключевые слова: болезнь Фабри, сердечная недостаточность, фермент-
ная заместительная терапия.

Summary
Hereditary genetic X-linked disease Fabry’s disease belongs to 
the group of lysosomal accumulation diseases and is caused by 
mutations in the GLA gene and is characterized by a decrease in 
functional activity or complete absence of the enzyme α-galacto-
sidase A. This pathology belongs to the group of orphan diseases. 
Mutation of the GLA gene leads to the formation of defective 
forms of the enzyme α-galactosidase A, which contributes to 
the violation of the catabolism of glycosphingolipids, their further 
accumulation in the lysosomes of various cell cultures, and the 
development of lysosomal cell dysfunction. The prevalence of 
Fabry disease is about 1 in 117,000 live-born boys. According to 
screening studies in newborns, this figure can be about 1 in 3,100 
and affects to the same extent representatives of all ethnic groups. 
Fabri’s disease has become actively studied in Russia, but more 
than 5,000 people (according to estimates) remain undiagnosed. 
In the first place among the causes of death in Fabry’s disease 
is heart disease, in particular left ventricular hypertrophy with 
the subsequent development of diastolic dysfunction and heart 
failure. Heart rhythm disorders are often observed. Early diagnosis 
of Fabri disease will lead to the appointment of genotype-specific 
enzyme replacement therapy and reduce the risk of cardiovas-
cular complications.
Key words: Fabry’s disease, heart failure, enzyme replacement 
therapy.
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Скрининг новорожденных выявил 
частоту встречаемости классических 
и поздних фенотипов до одного слу-
чая на 22 570 мужчин и одного на 1 390 
мужчин соответственно [3]. Спектр 
тяжести заболевания у гетерозиготных 
женщин варьирует от бессимптомного 
до тяжелого фенотипа и частично за-
висит от мутации и вида инактивации 
Х-хромосомы [4]. Тяжелые клини-
ческие проявления были зарегистри-
рованы по крайней мере у 43 % жен-
щин-носительниц мутантного гена [5].

В настоящий момент открыта но-
вая мутация гена GLA – p.lle239Met, 
ассоциированная с кардиологическим 
фенотипом заболевания, характери-
зующаяся наличием у пациента ги-
пертрофической кардиомиопатии, ги-
пертрофии левого желудочка и повы-
шением в крови уровня lyso-Gb3 [6].

Клинические проявления  
болезни Фабри

Первые симптомы болезни Фабри 
могут проявиться в любом возрасте, 
но главным образом они манифести-
руют в детстве и характеризуются 
различной степенью выраженно-
сти и полиморфизмом клинических 
проявлений.

При классической форме болезни 
Фабри первые клинические симптомы, 
включающие хроническую нейропати-
ческую боль и эпизодические болевые 
кризы, возникают чаще всего в дет-
стве. Такие симптомы, как гипогидроз, 
ангиокератомы, желудочно-кишеч-
ные расстройства (вздутие живота, 
диарея, боль в животе) и характерная 
бессимптомная воронковидная кера-
топатия, являются дополнительными 
ранними проявлениями БФ.

В молодом возрасте могут возник-
нуть острое почечное повреждение, 
альбуминурия (значимый критерий 
хронической болезни почек) и гломе-
рулосклероз [10]. Симптоматические 
органные осложнения, включающие 
прогрессирование ХБП до ОПП и ги-
пертрофию левого желудочка (ГЛЖ), 
связанную с фиброзом миокарда 
и аритмией, потерю слуха, транзи-
торные ишемические атаки (ТИА), 
инсульты и в конечном итоге преждев-
ременную смерть, встречаются глав-
ным образом у взрослых в молодом 
возрасте [11, 12]. Накопление GL‑3 

в тканях сердца, а также воспалитель-
ные и нейрогормональные механизмы, 
приводящие к кардиомиоцитарной 
и сосудистой дисфункции, способ-
ствуют манифестации клинических 
проявлений со стороны сердечно-со-
судистой системы [11]. Сообщается 
о клинических проявлениях со сторо-
ны дыхательной системы (например, 
одышка, сухой кашель) [13]. У паци-
ентов с более поздним фенотипом 
БФ типичные сердечные симптомы 
(например, ГЛЖ, аритмия) и, в ис-
ключительных случаях, снижение 
скорости клубочковой фильтрации 
(СКФ), возникающие на 4–7-м десяти-
летиях жизни, отражают отсроченное 
начало и более медленное прогресси-
рование заболевания [14, 15]. Спектр 
заболеваний у гетерозиготных паци-
енток варьирует от бессимптомного 
или с легкими фенотипами с позд-
ним началом, при которых обычно 
поражаются несколько или один ор-
ган, до тяжелого фенотипа (как это 
наблюдается у пациентов мужского 
пола с классическим фенотипом бо-
лезни) [2, 4, 16].

Данные исследований свидетель-
ствуют о том, что кардиомиопатия 
и инсульт распространены у паци-
ентов женского пола практически 
в том же соотношении, что и у муж-
чин. У пациентов женского пола ос-
ложнения заболевания развиваются 
в более старшем возрасте, чем у муж-
чин [4, 17].

Сердечно-сосудистое поражение 
характеризуется прогрессирующим 
накоплением гликосфинголипидов, 
воспалением, гипертрофией левого 
желудочка (ГЛЖ), фиброзом, аритми-
ей, стенокардией, застойной сердеч-
ной недостаточностью и внезапной 
смертью [21]. Такие патологические 
состояния встречаются у 40–60 % 

пациентов с болезнью Фабри [18]. 
Нарушения сердечного ритма воз-
никают из-за вовлечения в патоло-
гический процесс синусового узла, 
проводящей системы сердца, а так-
же вследствие дисбаланса между 
симпатической и парасимпатичес-
кой нервной регуляцией сердечного 
ритма. Диастолическая дисфункция 
и концентрическая гипертрофия ле-
вого желудочка, которые, как правило, 
не бывают обструктивными, являются 
важными клиническими проявления-
ми болезни Фабри, при этом у муж-
чин сердечно-сосудистая патология 
протекает тяжелее, чем у женщин. 
Ишемия и инфаркт миокарда могут 
возникать в результате нарушения 
функции коронарного сосудистого 
русла. С возрастом прогрессирую-
щий фиброз миокарда развивается 
как при интерстициальном, так и за-
мещающем фиброзе. Замещающий 
фиброз почти всегда начинается в зад-
ней боковой стенке миокарда (рис. 1). 
У пациентов с терминальной стадией 
трансмуральный фиброз постепенно 
снижает сердечную функцию до ста-
дии застойной сердечной недостаточ-
ности [19].

Злокачественные аритмии явля-
ются причиной большого количе-
ства летальных исходов у пациен-
тов, страдающих БФ [19]. Частота 
предсердной аритмии может дости-
гать 13 % [22]. Тем не менее частота 
встречаемости желудочковой арит-
мии варьирует в широких пределах 
(от 5 до 30 %) [22]. Известно, что 
прогрессирующее заболевание серд-
ца, характеризующееся обширной 
ГЛЖ, желудочковой дисфункцией 
и фиброзом, связано с увеличением 
риска развития аритмии, требующей 
вмешательства. Особенно это актуаль-
но при возникновении брадиаритмии, 

Рисунок 1. Гистологическое исследование эндокарда и миокарда после проведенной 
биопсии: А) окрашивание гематоксилином и эозином; B) трихромное окрашивание по Мас-
сону при фиброзе миокарда; C) PAS-окрашивание для выявления гликогена. Перинуклеолярная 
вакуолизация и гипертрофия кардиомиоцитов с интерстициальным фиброзом. Окрашивание 
PAS выявило накопление гликолипидов в кардиомиоцитах.
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требующей установки постоянного 
кардиостимулятора, желудочковой 
аритмии, требующей имплантируе-
мого дефибриллятора сердца и мер-
цательной аритмии, требующей по-
стоянного приема антикоагулянтов. 
Данные исследований утверждают, 
что ГЛЖ, наличие позднего напол-
нения гадолиния в левом предсердии 
(МРТ), длительность QRS более 120 

мс и высокая оценка тяжести клини-
ческого состояния по шкале Майнца 
могут выступать в качестве потен-
циальных факторов риска развития 
аритмии. Частота установки кардио-
стимулятора при болезни Фабри в 25 
раз выше, чем в общей популяции [20]. 
Литературные данные указывают 
на то, что за 7-летний период заболе-
ваемость аритмией у пациентов с БФ 
при стандартном наблюдении в специ-
ализированном центре (с ежегодной 
регистрацией ЭКГ и исследованием 
на основе клинических симптомов) 
составляет: мерцательная аритмия – 
6 %; брадиаритмия, требующая им-
плантации кардиостимулятора – 6 %; 
смерть, связанная с сердечной недо-
статочностью – 3 % [15].

Структурные аномалии левого 
желудочка часто встречаются у па-
циентов с БФ и могут быть проде-
монстрированы с помощью эхокар-
диографии (рис. 3) или МРТ сердца 
(рис. 4). Особенно важно измерять 
толщину перегородки, так как задняя 

стенка может истончаться с возрастом 
из-за замещающего фиброза. Однако, 
несмотря на эти структурные измене-
ния, систолическая функция остается 
сохраненной в значительной степени.

Кардиомиопатия при БФ харак-
теризуется уменьшением сократи-
тельной способности сердца, иногда 
обнаруживаемой до развития гипер-
трофии левого желудочка. При БФ 
чаще всего возникает необструктив-
ная концентрическая кардиомиопа-
тия, чаще связанная с гипертрофией 
правого желудочка [24]. Тканевая 
допплерография может подтвердить 
доклинический диагноз кардиомио-
патии Фабри, а функцию миокарда 
можно количественно определить 
с помощью Эхо-КГ и МРТ (рис. 2, 3).

Гипертрофия правого желудоч-
ка с нормальным размером камеры 
и сохраненной систолической, но на-
рушенной диастолической функцией, 
представляет типичное структурное 
изменение правого желудочка при бо-
лезни Фабри. В конечном итоге при 
БФ возникает тяжелая диастоличе-
ская дисфункция ПЖ. Эти данные 
могут объяснить, почему у пациентов 
с сохраненной функцией левого же-
лудочка (ЛЖ) могут развиться такие 
клинические симптомы, как снижение 
толерантности к физической нагрузке, 
органомегалия и лимфатический отек.

Электрокардиографические изме-
нения у пациентов с БФ встречаются 
часто и включают в себя изменение 
реполяризации желудочков, связан-
ное с ГЛЖ и (или) ремоделированием, 
депрессию сегмента ST и инверсию 
зубца Т. Другие аномалии включают 
короткий интервал PR (менее 0,12 мс) 
вследствие короткой волны P, расши-
ренного комплекса QRS и удлиненных 

Рисунок 2. Эхокардиография: длинная па-
растернальная ось с диффузной гипер-
трофией левого желудочка с увеличенной 
толщиной перегородки.

Рисунок 3. МРТ сердца для оценки гипертрофии и фиброза левого желудочка: A) гипертрофия 
левого желудочка у 51-летнего мужчины с цереброваскулярным поражением и терминальной 
стадией почечной недостаточности (диализ); B) гипертрофическая кардиомиопатия у 56-лет-
него мужчины с аритмией, лейкоареозом и трансплантацией почки; C) позднее улучшение 
у 63-летней пациентки с терминальной стадией почечной недостаточности (диализ).

Рисунок 4. ЭКГ с гипертрофией левого желудочка с инвертированными зубцами Т в боковых 
отведениях и коротким интервалом PR.

Рисунок 5. Расширение корня аорты: диа-
метр корня аорты 47 мм.
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интервалов QT, прерывистую супра-
вентрикулярную тахикардию, блокаду 
AV-узла (рис. 4).

Было обнаружено, что у пациентов 
с БФ значительно снижается перфу-
зия миокарда. У пациентов возникает 
нарушение коронарного микрососуди-
стого кровоснабжения миокарда. БФ 
ассоциирована с повышенным риском 
развития дилатации корня аорты у па-
циентов мужского пола [23] (рис. 5).

В патологический процесс также 
вовлекаются клапаны сердца. Типичное 
утолщение клапанов аорты и митраль-
ного клапана может присутствовать 
как у детей (20 %), так и у взрослых: 
у 57 % пациентов с БФ наблюдается 
нарушение работы митрального кла-
пана, а у 47 % – изменение аортально-
го клапана с более легким пролапсом 
митрального клапана [25].

Диагностика болезни Фабри
В настоящий момент диагностика 

болезни Фабри представляется весьма 
затруднительной. Отчасти это связа-
но со схожими с другими патологиями 
клиническими проявлениями, в связи 
с этим выявляется трудность при форму-
лировке дифференциального диагноза. 
Недавние скрининговые исследования 
показывают, что распространенность БФ 
у мужчин может достигать 1 : 8 500 [26].

Болезнь Фабри подозревается 
на основании клинических и анам-
нестических данных, подтверждается 
генетическими и ферментативными 
анализами, включающими обнару-
жение специфической генетической 
мутации и оценку активности Gal 
A. Кроме того, определение субстра-
та фермента, Gb3 и его производного 
глоботриазилсфингозина (LysoGb3) 
обеспечивает верификацию БФ [27].

Тестирование активности α-Gal A яв-
ляется диагностически важным для па-
циентов мужского пола; подтверждение 
мутации GLA, вызывающей заболевание, 
необходимо для того, чтобы помочь уста-
новить фенотип заболевания, исклю-
чить доброкачественные полиморфизмы, 
которые вызывают снижение уровня 
активности Gal А [28]. У пациентов 
женского пола требуется определение 
наличия мутации в гене GLA, вызываю-
щей БФ, поскольку активность фермента 
плазмы часто находится в пределах ре-
ференсных значений, хотя активность 

лейкоцитов α-Gal A может быть низкой 
[4]. Ферментативная активность обычно 
измеряется в плазме и лейкоцитах. Для 
пациентов с GLA VUS (VUS, варианты 
неясного значения) клинические, биохи-
мические или гистопатологические до-
казательства болезни Фабри необходимы 
для определения патогенной природы 
мутации. Кроме того, семейный анам-
нез может предсказать патогенность для 
GLA VUS. «Золотым стандартом» для 
выявления того, является ли новая му-
тация патогенной или доброкачествен-
ной, становятся анализы экспрессии 
мутации GLA in vitro (доступны только 
в специализированных исследователь-
ских лабораториях) [3]. Также следует 
оценить характерные клинические осо-
бенности болезни Фабри (нейропатиче-
ская боль, кардиомиопатия, почечная 
недостаточность). Обнаружение повы-
шенного уровня GL‑3 в плазме и (или) 
моче или лизо-GL‑3 в плазме и его 
аналогов при оценке пациентов с VUS 
и нормальной (у женщин) или понижен-
ной активностью Gal А обеспечивает 
дополнительную диагностическую ин-
формацию, но роль биомаркеров у таких 
пациентов все еще требует проверки [29]. 
Пациенты мужского пола с VUS и нор-
мальной активностью α-Gal A не имеют 
болезни Фабри.

Иногда для подтверждения мута-
ции в гене GLA и дальнейшей вери-
фикации диагноза необходимо про-
вести биопсию почек или сердца [30], 
особенно когда клинические признаки 
неспецифичны, или в случаях, когда 
существует неопределенность относи-
тельно того, следует ли начинать заме-
стительную ферментативную терапию.

Болезнь Фабри может быть под-
тверждена при наличии невропатии 
мелких волокон, характеризующейся 
болью в руках и ногах, усиливающейся 
при жаре и лихорадке, ангиокератомы 
соответствующей локализации, ворон-
ковидной кератопатии. Следует отме-
тить, что воронковидная кератопатия 
наблюдается у большинства пациентов 
мужского и женского пола с класси-
ческим течением болезни Фабри [31].

Лечение взрослых пациентов 
с болезнью Фабри

Становится более очевидным, что 
комплексное и своевременное лече-
ние взрослых пациентов с болезнью 

Фабри должно быть направлено 
на предотвращение дальнейшего про-
грессирования заболевания до необра-
тимого повреждения тканей и поли-
органной недостаточности. Лечение 
должно включать ферментативную 
заместительную терапию (ФЗТ) 
и симптоматическую терапию.

В настоящее время ФЗТ доступна 
в форме агалсидазы-альфа (Replagal®, 
Shire HGT, США) и агалсидазы-бета 
(Fabrazyme®, Sanofi Genzyme, США). 
Агалсидаза-альфа вводится в дозе 0,2 мг 
на 1 кг массы тела каждую 2-ю неделю 
внутривенно. Агалсидаза-бета вводится 
в дозе 1,0 мг на 1 кг массы тела раз в 2 
недели в виде внутривенной инфузии.

Уровни эффективности альфа-агал-
сидазы и бета-агалсидазы в лечении 
болезни Фабри, включая данные ос-
новных исследований и связанных 
с ними открытых расширенных ис-
следований [32], были задокументи-
рованы в клинической литературе. 
Тем не менее одной из важнейших 
задач является определение момента 
начала ФЗТ. Важность раннего начала 
ФЗТ была подчеркнута в руководствах 
по лечению педиатрических пациен-
тов с болезнью Фабри (разработанных 
группой экспертов Fabry в США [33]). 
В соответствии с рекомендациями от-
носительно начала и прекращения 
ФЗТ, разработанными европейской ра-
бочей группой Fabry [34], применение 
ФЗТ следует рассматривать у мужчин 
с бессимптомным течением класси-
ческого варианта БФ до достижения 
совершеннолетия (до 18 лет).

Уменьшение массы левого желу-
дочка было выражено значительнее 
у мужчин, начавших лечение ФЗТ бе-
та-агалсидазой в возрасте до 40 лет, 
чем у тех, кто начал лечение в более 
старшем возрасте. Улучшения были 
очевидны после года лечения у па-
циентов с индексом массы левого 
желудочка (ИММЛЖ) выше 50 г/м 

до начала лечения ФЗТ [35].
Недавнее обсервационное иссле-

дование показало, что увеличение вре-
мени приема бета-агальсидазы до 5 лет 
ассоциировано с уменьшением частоты 
тяжелых осложнений БФ [36]. Это сни-
жение частоты наблюдалось как у па-
циентов с высоким риском (то есть 
у пациентов с тяжелыми клинически-
ми проявлениями до ФЗТ, у пациентов 
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старше 40 лет и у мужчин), так и у групп 
с более низким риском (то есть у паци-
ентов без серьезных клинических про-
явлений до ФЗТ, у пациентов до 40 лет 
и пациентов женского пола).

Что касается биохимических ре-
акций, улучшение результатов было 
достигнуто у пациентов мужского 
пола с классической болезнью Фабри, 
которые начинали ФЗТ в возрасте 
до 25 лет, по сравнению с теми, кто на-
чал лечение в более старшем возрасте.

Рекомендации для начала ФЗТ у па-
циентов, которые обращаются к врачу 
во взрослом возрасте или были диагно-
стированы поздно, представлены в табл. 
Начало ФЗТ требует полностью под-
твержденного диагноза болезни Фабри.

Следует подчеркнуть, что неуместно 
проводить терапию БФ только с исполь-
зованием симптоматических методов 
(уменьшение болевого синдрома и др.), 
так как они не нацелены на основной па-
тогенез заболевания. Профилактические 
меры (например, профилактика инсуль-
та с помощью антитромботических 
средств) и модификация образа жизни 
(например, избегание экстремальных 
температур) также являются важны-
ми аспектами ухода за пациентом [37] 
и должны рассматриваться в дополнение 
к симптоматическому лечению.

Заключение
Современные исследования по-

казывают успешное лечение болез-
ни Фабри с помощью заместитель-
ной ферментной терапии. Главная 
проблема заболевания – сложность 
диагностики и дороговизна лечения. 
Отсутствие своевременной терапии 
приводит к ранним осложнениям, 
снижению продолжительности жиз-
ни. В детском и юношеском возрасте 
пациенты неспособны учиться, вы-
полнять физическую работу, вести 
полноценную жизнь.

Профилактика заболевания заклю-
чается в пренатальной или предим-
плантационной (при ЭКО) диагнос-
тике наличия мутантного гена методом 
ДНК-диагностики и прерывания бе-
ременности по медицинским показа-
ниям [38]. Необходимо обследование 
всех потенциальных носителей гена 
для своевременного назначения за-
местительной ферментативной тера-
пии и предотвращения клинических 

проявлений болезни и ее осложнений. 
Возможно скрининговое исследование 
сухих пятен крови с определением ак-
тивности альфа-галактозидазы.

Необходимо, чтобы все пациенты 
с признаками болезни Фабри были ис-
следованы на наличие этого заболева-
ния. Для этого существует программа, 
регламентирующая забор и отправку 
материала в центр молекулярной гене-
тики, обеспечение больных препара-
тами заместительной терапии.

Финансовой поддержки со стороны 
компаний-производителей лекарст-
венных препаратов и медицинского 
оборудования авторы не получали. 
Конфликт интересов отсутствует.
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Таблица
Рекомендации для начала ФЗТ у взрослых мужчин и женщин  

с классическими, или поздними мутациями, или GLA VUS

Взрослая популяция Рекомендация для начала ERT

Классическая мутация Фабри
Пациент мужского 

пола *ФЗТ подходит для всех пациентов в любом возрасте

*Признаки и симптомы, предполагающие вовлечение в патологический 
процесс основных органов:

•	 нейропатическая боль, болевые кризы;
•	 протеинурия / альбуминурия, которая не объясняется другими причинами;
•	 инсульт или ТИА;
•	 симптоматическое заболевание сердца, не связанное с другими 

причинами (одышка, сердцебиение, обморок, боль в груди);
•	 рецидивирующая диарея, нарушение функции желудочно-кишечного 

тракта (исключая другие причины);
•	 непереносимость физических упражнений и нарушение потоотделения

Пациентки 
с бессимптомным 

течением БФ

*ФЗТ следует рассматривать, если есть лабораторные, гистологические или 
визуальные доказательства повреждения почек, сердца или ЦНС:

•	 заболевание почек: снижение СКФ (< 90 мл/мин./ 1,73 м2 с поправкой 
на возраст более 40 лет [категория СКФ ≥ G2], стойкая альбуминурия 
более 30 мг/г [категория альбуминурии А2 или А3]), гломерулосклероз 
при почечной биопсии, включения GL‑3 в ряде клеток почек;

•	 инсульты, церебральные поражения белого вещества (при МРТ головного мозга);
•	 бессимптомное заболевание сердца (кардиомиопатия или аритмия, 

фиброз сердца на МРТ сердца с контрастированием)
Поздняя мутация Фабри (GLA VUS)

Пациенты мужского 
и женского пола

*ФЗТ следует рассматривать, если имеются лабораторные, гистологические 
или визуальные доказательства повреждения почек, сердца или ЦНС даже 

при отсутствии типичных симптомов болезни Фабри

Примечание: * – ферментативная заместительная терапия.
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Ишемическая кардиопатия (ИК) – 
клинико-морфологический вариант 

ИБС, относящийся к специфическим 
или вторичным кардиомиопатиям, 
характеризующийся морфофункци-
ональными изменениями миокарда, 

возникающими вследствие хронической 
ишемии его участков. ИК проявляется 
дилатацией и эксцентрической гипер-
трофией левого желудочка, прогрессиро-
ванием сердечной недостаточности, кар-
дио- и ангиосклероза. Этиологическим 

фактором данного заболевания явля-
ется атеросклеротическое поражение 
сосудов сердца. Преимущественно ИК 
встречается у мужчин среднего и стар-
шего возраста. ИК является фоновым 
состоянием для различных форм ИБС, 

Ишемическая кардиопатия в практике врача
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Резюме
Ишемическая кардиопатия является клинико-морфологическим вариан-
том ИБС, возникает вследствие хронической ишемии участков миокарда. 
Характеризуется наличием ангиосклероза сосудов микроциркуляторного 
русла, кардиосклерозом, дилатацией и эксцентрической гипертрофией 
левого желудочка, прогрессирующей сердечной недостаточностью.
Ключевые слова: ишемическая кардиопатия, микроваскулярная сте-
нокардия, синдром Х, ишемическая болезнь сердца, ангиосклероз, 
микротромбоз, сердечная недостаточность.

Summary
Ischemic cardiopathy is a clinical morphological variant of IHD. 
It occurs due to chronic ischemia of the myocardial sites. It is 
characterized by the angiosclerosis of the vessels of the micro-
vasculature, cardiosclerosis, dilatation and eccentric hypertrophy 
of the left ventricle, progressive heart failure.
Key words: ischemic cardiopathy, angina microvasculary, syn-
drome X, coronary artery disease, angiosclerosis, microthrom-
bosis, heart failure.
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