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Anderson-Fabryjeva bolest pripada u skupinu rijetkinh nasljednih, X-vezanih bolesti. Uzrokovana
je ili defektom ili potpunim nedostatkom enzima alfa galaktozidaze, s posljedi¢nim organskim i/ili
sustavnim nakupljanjem meduprodukta globotriaozilceramida u lizosomima. Bolest se manifestira
kao 1) klasi¢ni ili 2) late onset - fenotip. Postoje joS i benigni polimorfizmi te mutacije nepoznatog
znacenja.

Klasi¢ni fenotip Anderson-Fabryjeve bolesti karakterizira nedostatak enzima i poviSene vrijednosti
biomarkera lyso-GL-3, s tipicnom klinickom slikom hipertrofijske kardiomiopatije, poremecajima
ritma u uznapredovalim oblicima bolesti, oste¢enjem bubrezne funkcije i proteinurijom,
cerebrovaskularnim smetnjama koje se prezentiraju mozdanim udarom u mladoj odrasloj dobi,
te drugim prate¢im simptomima kao Sto su hipohidroza do anhidroze, senzorna neuropatija,
gastroenteropatija, promjene koze po tipu angikeratoma, poremedaji oka i sluha. Klasi¢ni oblik se
zbog nacin nasljedivanja uvijek javlja u muskog spola s vec prvim simptomima u ranoj mladenackoj
dobi. Late onset fenotip karakterizira dominantno zahvacanje jednog organskog sustava, ¢esto
kardiovaskularnog, sa sporijom progresijom i kasnijom prezentacijom bolesti, a uobiCajeno se javlja
kod zena heterozigota (1-4).

Manifestacija Anderson Fabryjeve bolesti na kardiovaskularnom sustavu primarno se prezentira
recidiviraju¢im simptomima zaduhe i anginoznim smetnjama. Ehokardiografski se u klasicnom obliku
bolesti nalazi neopstruktivha koncentricna hipertrofija stijenke lijeve (i desne) klijetke, uobi¢ajeno
u odsutnosti drugih uzroka hipertrofije. U uznapredovalim oblicima bolesti s progresijom udijela
fibroze u miokardu, ehokardiografski nalaz moze se prezentirati i restriktivhom kardiomiopatijom.
Zahvacenostiprovodnogsustavarezultiravarijabilnomsrcanomfrekvencijom,benignimporemecajima
ritma u pocetnoj fazi pa sve do atrijskih i ventrikularnih aritmija, kod nekih bolesnika s potrebom
implantacije trajnog elektrostimulatora, resinkronizacijskog uredaja i kardioverter-defibrilatora.
Promijene zalistaka po tipu zadebljanja mnogu rezultirati odredenim stupnjem regurgitacije i/ili
stenoze (5-7).

Glavni uzroci smrtnog ishoda u osoba oboljelih od Anderson-Fabryjeve bolesti upravo su
kardiovaskularni poremecdaji. Iz tog razloga vazno je pravodobno posumnjati na bolest i testirati
pacijente. Testiranje se provodi uzimanjem uzorka nekoliko kapi krvi na karticu za testiranje. |z suhe
kapi krvi moze se odrediti vrijednost enzima alfa galaktozidaze, biomarkera lyso-GL-3 i genetska
analiza. Kod muskaraca snizena vrijednost enzima potvrduje postavljenu sumnju na Anderson-
Fabryjevu bolest, dok se finalna dijagnoza postavlja genetskim testiranjem. Kod zena je potrebno
uz enzimatsku vrijednost odrediti i biomarker lyso-GL-3. Ukoliko su nalazi enzima i biomarkeri kod
zena negativni, a ipak postoji znacajna klinicka sumnja, potrebno je za definitivhu dijagnozu uciniti
i genetsko testiranje.

Testirati treba sve pacijente s ehokardiografskima nalazom hipertrofije stijenki LK (i DK) nepoznate
etiologije, osobito u odsutnosti arterijske hipertenzije, aortne stenoze ili nekog drugog uzroka
hipertrofijske kardiomiopatije. Dodatni alat za postavljanje sumnje je elektrokardiogram, te
povisene vrijednosti markera sréanog zatajivanja NTproBNP uz ehokardiografski nalaz hipertrofijske
kardiomiopatije. U slucaju pozitivhog nalaza neophodno je provesti obiteljski probir za sve krvne
srodnike (9).
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