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Ulevaade
Fabry tdbi on harvaesinev progresseeruv X-liiteline lisosomaalne ladestushaigus, mis on

pOhjustatud llisosomaalse ensliiimi a-galaktosidaas-A puudulikkusest. Nimetatud enstimi
puudulikkus pdhjustab gliikosfingolipiidide ladestumist vereplasmas, uriinis ja erinevate
rakutliipide lisosoomides, mille tulemusena tekivad mitmete organsiisteemide kahjustused.

Tekkepohjused

Inimese parilik informatsioon on kirja pandud ja kokku pakitud kromosoomidesse, mis asuvad
koikides keharakkudes. Geen on DNA 16ik kromosoomis, mis maarab pariliku tunnuse. Fabry
tébe podhjustavad haigusseoselised muutused a-galaktosidaas-A (GLA) geenis. Nimetatud
enstumi puudulikkus p&hjustab gliikosfingolipiidide, eelkdige globotriaostiltseramiidi (Gb3
vOi GL3) ja globotriaosiilsfingosiini (Lyso-Gb3) progresseeruvat ladestumist vereplasmas,
uriinis ja erinevate rakutlitipide ning kudede liisosoomides. Kdige sagedamini esineb ladestus
veresoonte endoteeli rakkudes, mis pohjustab suurte veresoonte seinte kahjustust.

Kliiniline pilt

Kdige varajasem ja tuntavam haigussiimptom on tavaliselt episoodiline valu, mis avaldub
sageli lapseeas ja vOib olla ebamaarase lokalisatsiooniga. Valulikkus vdib esineda lle kogu
keha, kuid kdige iseloomulikumad on akroparesteesiad (valu jasemetes) ja seedetrakti valud.
Taiskasvanueas véivad valuepisoodid taanduda.

Fabry tove simptomaatika hulgas on proteinuuriaga algav neerufunktsiooni sivenev
halvenemine (haiguse (ks tOsisem tlsistus), sidamehdired (hlipertroofia, mitraalklapi
prolaps, aordi tlve laienemine, aritmiad, stenokardia), neuropaatiline valu,
peaajuveresoonte haigused, kuulmishdired (tinnitus, kuulmislangus), depressioon, vasimus,
muutused silmades (nt vorteks-keratopaatia), gastrointestinaalsed ndhud, nahamuutused
(angiokeratoomid, mis klassikaliselt paiknevad ,,ujumistrikoo” alal) ja hiipohidroos ehk
vOimetus higistada.

Fabry tovega patsientidel avalduvate simptomite erisuse tottu on haiguse diagnoosimine
keerukas ja selle kliiniline kasitlus vajab valdkondade llest lahenemist, et maarata haigusest
haaratud patsiendi jaoks parim ravi. Lisaks on varieeruv ka Fabry tove raskusaste, mis soltub
o-galaktosidaas-A puudulikkuse ulatusest. Klassikalise alattitibi korral avalduvad siimptomid
lapseeas mitmes elundis, vorreldes hilisema algusega mitteklassikalise alatlilibiga, kui haigus
siiveneb aeglasemalt, simptomid tekivad hiljem ja haigus mdjutab vahem elundeid.



Pdrandumine

Tulenevalt GLA geeni paiknemisest X-kromosoomil, parandub Fabry tdbi edasi X-liiteliselt.
Naistel on kaks X-kromosoomi, meestel on ks X- ja Uiks Y-kromosoom, mistottu moéjutavad X-
kromosoomil paiknevate geenide muutused oluliselt rohkem poiste tervist, kuna naistel on
nende geenide "varukoopia" teisel X-kromosoomil. Naiste hulgas leidub tdiesti
aslimptomaatilisi kuni raskekujuliste slimptomitega patsiente. Harvem vG&ib haigus olla
pOhjustatud de novo ehk uustekkelisest haigusseoselisest muutusest. Antud
parandumismustri jargi annab X-liitelise haigusega mees muutusega geeni edasi oma
tutardele, kuid poegadele haigus paranduda ei saa. Naissoost geenikandja parandab GLA
geeni muutuse oma lastele 50% tdendosusega.

All oleval joonisel on ndidatud X-liitelise parandumise skeem.

X-liiteline retsessiivne

Kandja ema Haige isa Terve ema
‘l |i | ]
XX Xy XX
9 0
s 'L"\ b L
Il |I III.-_"l Wlll
@l () |
i LR
'\.II IJ | i |
R I
l
AT L RN L i | i
. Lo oxx [ xvy UW xx & KK
Terve poeg KE{”dla Haige poeg  Terve |[Terve poeg KE'_I”dlE' Terve poeg Kandja
Wtar_ 1opye titar tWar Terve titar
FKandja M Kandja
u Haige | Haige

Joonis 1. X-liiteline retsessiivne pdrandumine. Modifitseeritud. Wikipedia, 2023

Jalgimine ja ravi

Fabry tdve ravis kasutatakse ensliimasendusravi inimese alfa- vdi beeta-agalsidaasiga, mis
aeglustab oluliselt organkahjustuste teket. Eestis on ensltlimasendusravi 100%
kompenseeritud Tervisekassa poolt. Lisaks enstiimasendusravile rakendatakse elukvaliteedi
parandamiseks ja tusistuste valtimiseks toetavat ravi vastavalt Kkliinilisele pildile.
Ensliimasendusravi juhib Fabry tdvega patsientide ravis kogenud arst.



Prognoos
Fabry t6bi halvendab tuntavalt patsientide elukvaliteeti, sest neerufunktsioonihaired voivad

ilmneda juba varases eas. Neerufunktsiooni progresseeruv halvenemine viib kroonilise
neeruhaiguse ning |8ppstaadiumi neerupuudulikkuse kujunemiseni. Neerufunktsiooni,
sidame- ja ajuverevarustuse hdireid seostatakse suurenenud suremusega. Prognoosi
mdojutavad individuaalne haiguse kulg ja simptomaatika, varajane diagnoosimine ja
Oigeaegselt alustatud ravi.
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