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Хвороба Фабрі (ХФ) є лізосомною хво-
робою накопичення, що успадковується  
за Х-зчепленим типом. Захворювання по- 
в’язано з мутаціями в гені GLA, що при-
зводить до дефіциту ферменту α-галакто
зидази А (α-Gal A) і накопичення гліко
сфінголіпідів у різних клітинах організму,  
у першу чергу глоботріаозилцераміду та гло- 
ботріаозилсфінгозину [1, 2]. Поширеність 
ХФ в США складає 1 хворий на 40–60 ти-
сяч відповідного населення [3]. При пере-
рахунку цих цифр на чоловіче населення 
України станом на 01.01.2017 — розрахун-
кова кількість пацієнтів з ХФ становить 
від 778 до 1166 осіб [4]. Згідно з даними 
Громадської спілки «Орфаннi захворюван-
ня України» в Україні станом на червень 
2023 року діагностовано 25 осіб з ХФ [5]. 
Клінічні прояви включають: акропаресте-
зії; помутніння рогівки; гіпо- або ангідроз, 
ангіокератоми; болі в животі, нудоту, блю-
вання, діарею, закреп; протеїнурію, хро-
нічну хворобу нирок; депресію, тривогу; 
гіпертрофію лівого шлуночка, серцеву не-
достатність, аномалії клапанів, транзитор-

ні ішемічні атаки, ішемічні інсульти [6–9]. 
Однак, деякі дослідження повідомляють 
про ознаки ураження ендокринної системи 
у вигляді гіпотиреозу (часто субклінічного), 
вторинного гіперпаратиреозу, надниркової 
недостатності, дефіциту вітаміну D, дис-
функції гіпофіза [10-13].

Алгоритм діагностики у чоловіків вклю- 
чає вимірювання активності α-Gal A час-
то в поєднанні з генетичним мутаційним 
аналізом гена GLA (при активності 3–35%); 
у жінок — генетичне тестування і в рідких 
випадках біопсію ураженого органу чи тка-
нини. Основний метод лікування полягає 
в проведенні ферментозамісної терапії 
(ФЗТ) рекомбінантною людською альфа-га-
лактозидазою А. В Україні зареєстровано 
два лікарські засоби для проведення ФЗТ: 
агалсидаза альфа (Replagal®) та агалсида-
за бета (Fabrazyme®) [4]. 

Клінічний випадок: У серпні 2023  р. 
до неврологічного відділення з метою про-
ведення ФЗТ препаратом агалсидаза бета 
було госпіталізовано пацієнтку А. (34 років) 
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та її доньку, пацієнтку Б. (19 років). Обидві 
пацієнтки скаржились на періодичне від-
чуття печіння в пальцях рук і ніг; напади 
болю в суглобах, більше колінних і ліктьо-
вих (часто провокуються змінами погоди, 
полегшуються при прийомі ванн з прохо-
лодною водою); важкість у перенесенні під-
вищеної температури тіла та навколишньо-
го середовища; ангідроз; періодичну появу 
на шкірі ангіокератом; виражену загальну 
слабість; труднощі при ходьбі на великі 
дистанції. Пацієнтка А. вважає себе хворою 
з дитинства, коли вперше виникли пору-
шення функції нирок у вигляді хронічного 
пієлонефриту. Пацієнтка Б. — з 8–10 років, 
коли відмітила появу висипань на шкірі 
по типу ангіокератом. Результати огляду 
та додаткових обстежень обох пацієнток: 
у  неврологічному статусі  — без патологіч-
них змін; загальний аналіз крові  — не-
значне підвищення кількості лімфоцитів; 
біохімічний аналіз крові  — дещо зниже-
на фракція альбумінів; загальний аналіз 
сечі  — без патологічних змін; аналіз сечі 
на мікроальбумінурію (+); ЕХО-КГ (у паці-
єнтки А.) — розширення лівого передсердя; 

ЕКГ (у пацієнтки Б.)  — синусова аритмія; 
при огляді шкіри — поодинокі ангіокерато-
ми, ангідроз; ТТГ, Т3, Т4 вільний, АТ-ТПО, 
паратгормон, кальцій — у межах норми. 

Син пацієнтки А. має ознаки класич-
ної ХФ. Вважає себе хворим з 4 років, коли 
вперше виник висип по типу ангіокератом, 
що супроводжувався підвищенням тем-
ператури тіла (рис. 1). Саме поява даних 
симптомів у сина пацієнтки А. змусила 
звернутись за допомогою з метою пошуку 
причини. Зокрема батько пацієнтки А. мав 
схожі симптоми і помер у віці 52 років від 
хронічної ниркової недостатності (ХНН) 
(рис. 2). 

Спочатку діагноз було встановлено сину 
пацієнтки А. у 2017 р.: активність α-Gal A 
0,3 мкмоль/л/год; ідентифіковано мутацію 
гену GLA с.1025G > A (p.Arg342Gln). Потім 
у батька пацієнтки А. в 2018 р. було підтвер-
джено наявність мутації гену GLA та вста-
новлено діагноз ХФ (раніше виставляли 
хворобу Рандю–Ослера–Вебера). У  2019 р.  
в пацієнтки А. та в 2021 р. в пацієнтки Б. 
було виявлено ту саму мутацію. У 2019 р. 
син пацієнтки А. отримав першу інфузію 

Рис. 1. Множинні ангіокератоми.  
Ангіокератоми — це доброякісні некласифіковані судинні утворення у вигляді темно-червоних  

або чорних папул, вузликів або бляшок, що асоційовані з епідермальною гіперплазією  
(акантозом або гіперкератозом) [14]. 
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ФЗТ препаратом агалсидаза бета. Станом 
на 2023 р. відмічає зниження частоти на-
падів нейропатичного болю, результати 
останніх обстежень в межах норми. Паці
єнтки А. і Б. наразі продовжують лікуван-
ня ФЗТ кожні 2 тижні та відмічають появу 
потовиділення.

Обговорення: При ХФ дефіцит α-Gal A 
призводить до прогресуючого накопичення 
глікосфінголіпідів практично у всіх клі-
тинах організму. Хоча випадки даного за-
хворювання серед населення України до-
сить рідкісні, пацієнти можуть мати високу 
варіабельність клінічних проявів. Зокрема, 
деякі дослідження доводять, що при ХФ 

здатні виникати ендокринні дисфункції, 
такі як субклінічна надниркова недостат-
ність, субклінічний первинний гіпотиреоз,  
вторинний гіперпаратиреоз, дефіцит віта-
міну D, гіпопітуїтаризм, порушення спер-
матогенезу в чоловіків та менструально-
го циклу в жінок [10-13]. Ураження залоз 
внутрішньої секреції, зокрема гіпофізу, 
щитовидної залози, надниркових залоз, 
ймовірно, залежить від відносно високої 
васкуляризації та низької швидкості про-
ліферації [11, 13]. Описаний випадок роз-
витку пангіпопітуїтаризму та синдрому 
«порожнього» турецького сідла на магніт-
но-резонансній томографії головного моз-
ку в пацієнтки з ХФ [13]. Повідомлялося 

Рис. 2. Родинне дерево пацієнтки А.  
Син пацієнтки А. (V, 1) та донька (V, 2) мають встановлений діагноз ХФ; друга донька (V, 3) здорова. 

Батько пацієнтки А. (ІІІ, 6) помер у віці 52 р. від ХНН, переніс інсульт. Дядько (ІІІ, 5) помер  
у віці 32 р. від ХНН. Дядько (ІІІ, 4) помер у віці 49 р. від ХНН. Дядько (ІІІ, 3) помер у віці 45 р. —  
причина невідома. Дядько (ІІІ, 2) живий, хворіє хронічною хворобою нирок, має висип у вигляді  
ангіокератом. Тітка (ІІІ, 1) — померла немовлям, причина смерті невідома. Бабуся (ІІ, 2) померла 

молодою, мала висип у вигляді ангіокератом. Прадідусь (І, 1) мав схожі симптоми. 



99Проблеми ендокринної патології № 1, 2024

Практикуючому ендокринологу

про накопичення глікосфінголіпідів у тка-
нинах щитовидної залози та гонад [15, 16], 
а також про рідкісні стани, подібні до акро-
мегалії [17]. Хоча наші пацієнтки не мають 
доказів ендокринної дисфункції внаслідок 
ХФ, розгляд даного захворювання заслу-
говує уваги, оскільки такі рідкісні прояви 
хвороби (як наприклад, гіпотиреоз) можуть 
також бути спричинені саме накопичен-
ням глікосфінголіпідів і регресувати після 
тривалої ФЗТ [18]. А нейропатичні болі мо-
жуть імітувати полінейропатії при інших 
захворюваннях, наприклад при цукровому 
діабеті. ХФ пропускається або не діагнос-
тується вчасно, що може негативно впли-

нути на початок та успішність лікування. 
Точний діагноз дозволить провести раннє 
втручання за допомогою ФЗТ, щоб запобіг-
ти прогресуванню до органної недостатнос-
ті та передчасної смерті, а також покращи-
ти якість життя пацієнтів. Тому необхідно 
підвищувати загальну обізнаність про ХФ 
серед лікарів різних спеціальностей (ендо-
кринологів, неврологів, дерматологів, неф- 
рологів, ревматологів, кардіологів, сімей-
них лікарів). А функцію ендокринної, нер-
вової, серцево-судинної, ниркової та інших 
систем у даних пацієнтів слід уважно моні-
торувати. 
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Хвороба Фабрі — це X-зчеплена лізосомна хвороба накопичення, яка викликається мутаціями 

в гені GLA, що призводить до дефіциту α-галактозидази А і прогресуючого накопичення глікосфін-
голіпідів у різних клітинах організму. Типовими клінічними проявами є акропарестезії, помутнін-
ня рогівки, гіпертрофічна кардіоміопатія, гіпогідроз, інсульти, протеїнурія та хронічна ниркова 
недостатність. Проте відомо і про рідкісні ознаки ендокринної дисфункції. Діагностика відносно 
проста у чоловіків, проте у жінок вона складніша через високу варіабельність ферментної активності 
α-галактозидази А. Тому важливо розширювати коло спеціалістів, обізнаних про ознаки даного захво-
рювання, оскільки підвищення клінічної настороженості, якісний огляд та збір сімейного анамнезу 
є основою раннього виявлення хвороби Фабрі. Лікування на сьогоднішній день полягає в проведенні 
ферментозамісної терапії рекомбінантною людською α-галактозидазою А. Ми повідомляємо про випа-
док хвороби Фабрі в пацієнтки 34 років і двох її дітей: сина (16 років) та доньки (19 років). 

К л ю ч о в і  с л о в а :  хвороба Фабрі, альфа-галактозидаза А, ферментозамісна терапія, інсульт, хро-
нічна ниркова недостатність, ангіокератоми. 
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Fabry disease is an X-linked lysosomal storage disease caused by mutations in the GLA gene, resulting 

in α-galactosidase A deficiency and progressive accumulation of glycosphingolipids in various cellular sub-
stances. Typical clinical manifestations are acroparesthesia, corneal opacities, hypertrophic cardiomyopathy, 
hypohidrosis, strokes, proteinuria, and chronic renal failure. However, rare signs of endocrine dysfunction are 
also known. Diagnosis is quite simple in men, but in women it is more difficult due to the high variability of 
α-galactosidase A enzyme activity. Therefore, it is important to expand the circle of specialists familiar with 
the signs of this disease, to worsen the increase in clinical alertness, a qualitative examination and collection of 
family history are the basis for early detection of Fabry disease. Today, treatment involves enzyme replacement 
therapy with recombinant human α-galactosidase. We report a case of Fabry disease in a 34-year-old female 
patient and her two children: a son (16 years old) and a daughter (19 years old).  

K ey wor d s :  Fabry disease, alpha-galactosidase A, enzyme replacement therapy, stroke, chronic renal 
failure, angiokeratomas.


