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®abpu 6onecr
MKB E75.2 / Fabry disease

FABRY DISEASE

Bonecta Ha Pabpwu ce HapekyBa u 6onect Mopbyc ®Pabpu nam Mopbyc AHgepcoH-Pabpu cnopes,
NleKapuTe Kou 3a NpB naT ja onuwasne Bo 1898 rognHa. Toa e peTka, HacnegHa bonect Kage HegocTacyBa
eH3UMOoT anda-ranakrtosngasa A BO KNETKUTE Ha TE/NI0TO KOj y4eCcTBYBa BO Pa3/I0oXKyBakbe Ha MaCHOTUM.
OBOj He4OCTATOK pe3yaTMpa CO akyMyaaumja Ha ogpeneHn MacT BO CUTe KPBHUTE Cafo0BM M TKMBA Ha
BHATpeLWHUTe opraHu. bosecta 3anoYyHyBa BO paHOTO AETCTBO, HanpeayBa 6aBHO BO TEKOT Ha KMBOTOT U
pesynTMpa Co CePUO3HO OLITETYBake Ha bybpesnTe, CPLETO U LIEHTPAIHMOT HepBeH cuctem. bonecta e
OMacHa Mo *KMBOT M aKO He Ce JIeKyBa, CMPTTa Ce jaByBa BO YeTBPTATa UM NeTraTa AeueHuja o,
*KMBOTOT.

3HauuTe Ha bonecTa Kaj pasIMYHM OpraHM3Mm ce MaHUbeCcTMpPaaT Ha CBOj HAUMH:
Kaj maxu

Kaj npeTctaBHULMTE 04 NOCUAHWUOT Non, bonecta AHaepcoH-Pabpu, No NpasMao, NOYHYBA Aa ce
MaHubecTupa og AeTcTeoTo. Mpeu 3HaUM: 6ONKA U ropere BO eKCTpeMUTeTUTe. HeKomn nauneHTH ce
»KanaT Ha MojaBa Ha LPBEH MCUM, KOj BO MOBEKETO C/ly4aun ja MOKPMBA NMOBPLUMHATA OZ, NAMNOKOT A0
KoneHata. Kako WwTo 6onecta HanpegyBa 6aBHO, CEPUO3HM CUMNTOMM - abA0OMUHANHA HEMPUjAaTHOCT,
3yeme BO ywute , 601KM Bo rpboT 1 3rnoboBmuTe Kou cTaHyBaaT MaHudecTmpaaT og 35 o 40 roguHu.



Kaj ykeHun

Bo KeHcKoTO Teno, 60/1ecTa NOKaXKyBa LWMPOK CNEKTap Ha KAMHUMYKKM MaHudecTaumn. [loaeka Hekom
NnauyeHTH He ce CBECHM 3@ HUBHMOT Npobsiem, Apyru CTpagaaT o4 KopHeanHa guctpoduja, 3amop,
KapAMOBaCKyNapHW HapyLLyBatba, aHXMAP03a, rACTPOMHTECTMHAIHM NOPEMETYBaka, 3ab60/1yBakbe Ha
6ybpesnTe, OWTETYBakE HAa OYUTE, HEBPOJIOLLKM HapyLlyBaHba.

Kaj peua

Mako BO NOBEKETO C/y4yaun NpBuUTe CMMNTOMM Ha 6onecta ce nojaBysaaT paHo, Pabpuesarta 6onecT Kaj
Jeuarta yectonaTu e HesabenexkaHa U ce pa3BmBa Co Bo3pacTa. HajpaHuTe 3Haum ce 6oKa n
aHrMOKepaToMM, KOM YecTo ce HaofaaT 3a4 ywute. [pyr1 maHudectaummn Ha 6onecrta Kaj manm
nauMeHTU: raete co nospakarbe, BPTOrnasumLa, rnaBobonKu, TpecKa.

Bo 3aBUCHOCT 0Z BO3pacTa, 0BME CUMMNTOMM MOKe Aa ce NpomeHart. Pa3BojoT Ha 6bosiecTa 1 nojasBaTa Ha
CMMNTOMMTE Ce LLeNNOCHO MHAMBUAYAHU: TUE HE MOXKAT Aa ce NpeaBuaaT M YecTo 3aBucaT of,
HacnegHaTa npeaucnosuumja. Taka, Ha NpPUMep, eeH NauneHT He Mopa Aa ma 6o1Ka no nepudepHUTe
HepBu (MpuTaumja MaM aruTaunja Bo paLeTe), Ho cenak uma Morbus Fabry. YectonaTu ce cnydysa
naumeHTMTe Ja HemaaT CKOpPO HMKaKBKW Npobaemu co roAmnHM, 3aToa WTO 6ONHOTO TaNoKere Ha
MaCHOTMM BO IN3030MUTE MOXKE Za Tpae 0ro Bpeme npes Aa ce nojasu 6osecta co cute cBou
cMmnTOMM. Hekou nyfe moxkaT aa 6uaaT 601HM co roanHm 6e3 aa 3abenerkat HUKaKBKU 3HaLUM 33 bonecT
W OWTETYBak€e Ha BUTA/IHATE OPraHU KaKo LUTO ce cpLeTo, bybpesnte nam MoO30oKOT.

YecTonaTu e cnyyaj Aa A€Te UAM BO3PACHO INLLE CO OBME CUMNTOMM NnoceTaT o4, 7 Ao 10 pasanyum
cneumjanucTv nped ga 6uaat npaBUIHO AUjarHOCTULMPAHW, @ paHaTa AWjarHOCTUKA e KAy4oT 3a
ychnewHo nekyBare . CumntommTe Ha Pabpu Gonecta ce MHOry pasHOBMAHM, a buaejkm bonecta e
peTKa, IeKapuTe YectonaTv 0BME CUMMNTOMM T NPUNMLLYBAAT Ha HEKOU Apyru 601ecTU an cocTojou.

Kako ce gujarHoctuumpa 6onecra Ha Pabpu?

Buaejkn mopbumnot Pabpu e MHOry peTka 60/1ecT M NopaaM MHOTYTE CUMNTOMM, MHOTY € TEeLKO 4a ce
NMoCTaBW BUCTUHCKATa AujarHosa. MNoHekoralw ce NoTpebHW roguHn npes aa ce oTkpue bonecta.
CKPUHWMHIOT Ha KPBTA M aHA/IM3aTa Ha reHUTe OBO3MOXKYBaaT CUTYPHA AMjarHo3a. AHasM3aTa Ha KpBTa
oapeayBsa Aanv a-GAL eH3MMOT e A0BO/IHO aKTMBEH. [lMjarHo3aTta Ha oBaa 60/1ecT e MOKHa ywwTe npeg,
parareTo Ha gete. Kosky nobp3o Hekoe anue ce anjarHoctnumpa co Mopbyc @abpu, Tonky nobp30
MOKe Aa Ce /IeKyBa CO COOABETHA TepPanuja MU CO Toa Aa Ce CMPEeYn OLITEeTYBakEe Ha BHATPELIHUTE
opraHu.

AHaMHe3aTa CO K/JMHMYKa Npe3eHTaumja U 06jeKTMBHO UCMMUTYBakbe ce NPaBu PYTUHCKM, HO Mopa Aa ce
W3BPLIAT AOMOJHUTE/IHN TECTOBM 3a Aa Ce HAaNpaBu TOYHA AMjarHo3a. MoHeKoralw e MHOry TeLwKo Aa ce
AnjarHoctuumpa, buaejkmn 6onecra peTko ce jaByBa.

HapyuwyBatba Ha eNeKTpoAnTUTE 1 NapameTpuTe Ha bybpeskHaTa PpyHKUMja (Ypea U KpeaTUHMH) KaKo u
NPUCYCTBOTO Ha ANMUAHM CYNCTaHLMM BO YypUHATa MOXKeE Aa ce 3abenerkaT npu 1abopaTtopmckm
aHanmsu.



MNMoKoMNAeKCHOTO NabopaToOPMCKO TECTUPAHLE BKYYYBa Mepere Ha HUBOTO Ha efieH Buj,
rMMKocOUHronmMnua, v yTBpAayBarbe Ha PpyHKUMjaTa Ha eH3MMOT anda rasakrosmaasa A.

MoTpebHO e TeMENHO KapAMo UCMUTYBakbEe CO eXOCOHOrpaduja Ha CPLLETO 3a A4a ce YTBPAN MOKHOTO
MPUCYCTBO Ha CTPYKTYPHU HapyLLyBatba Ha CPLEBUTE 3a/IUCTOLM.

CKeHep (KomnjyTepcka Tomorpaduja) U HyKneapHa MarHeTHa pe3oHaHL,a Ha MO30YHUTE CTPYKTYpU ce
M3BeAyBaaT 3a Aa Ce yTBPAM MOXHOTO OLITETYBakE Ha MO30YHOTO TKMBO. BO c/iyyaj Ha MO304eH yaap v
CANYHKU MaHUecTaunm, noTpebHo e TeMeNHO HEBPOJIOLIKO UCMIUTYBAHbE.

Buoncuja Ha NpomMeHUTe Ha KoXKaTa 3aeAHO CO XMCTOMNATO/MOLWKMUTE HAaoAM NOKaXKyBa NPOMEHU TUMUYHN
3a ®abpuesaTa bosnecr.

AKO MajKaTa MK TaTKoTo nmaat bonect ®abpu, AnjarHo3ata MOXKe [la ce Hanpasu U NpeHaTasHo, Co
3ematrbe NPUMEpPOLM Of XOPUOHCKU PECUYKM MU CO aMMHOLLEHTE3a, HO OBME NpOoLLeAypy HocaT PU3KK
0/, CNOHTaH abopTyc UK NpeaBPEMEHO parakbe.

Kako ce Tpetupa 6onecta Ha ®abpu?

HeopmamHa e BoBegeHa 1 cneumduyHa Tepanuja 3a oBaa 6osecT (Tepanuja co 3ameHa Ha eH3umuTe,
OZHOCHO co ynoTtpeba Ha MH BUTPO U3paboTeHa anda-ranakrosnaasa A). HejsMHMOT A4oATOpOYEH UCXoA,
e Bo $asa Ha UCTparKyBakbe, HO ZiBaTa AOCTanHKU npenapaTu BeTyBaart. MoaobpyBakeTo Ha eH3UMOT CO
$bapMaKoOWKM HOCaAuYM BO MOMEHTOT € Mo UCTpara Ha KAMHUYKUTE UCMUTYBarba. KOHBEHLMOHANHUOT
TpeTmaH ce cocTou o ybnaxyBarbe Ha 60/1KaTa co aHanreTuum, HedbponpoTekuuja (Kopucrere Ha
MHXNMOUTOPU Ha aHTMOTEH3UH-KOHBEPTUPAYKM €H3MM, KaKo M 6/10KaTopu Ha peuenTtopuTe 3a
aHIMOTEH3MH), aHTUAPUTMUYKK areHcu, NnejcMmejkep an nmnaaHTabuneH kapamoseptep aedubpunarop,
Anjannsa v TpaHcnaaHTauuja Ha bybper.
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