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Choroba Anderson-Fabry’ego (Anderson-Fabry Disease) to rzadkie,
sprzezone z chromosomem X lizosomalne schorzenie spichrzeniowe. Powodowane jest
przez wariant w genie GLA, ktory prowadzi do niedoboru lub dysfunkcji enzymu alfa-
galaktozydazy A (o-Gal A). Deficyt wyzej wymienionego enzymu powoduje
gromadzenie sie globotriaozyloceramidu (Gb3) oraz pochodnych sfingolipidow w

roznych tkankach (Rye. 1) (1).
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Manifestacja kliniczna w chorobie Anderson’a-Fabry’ego (AFD) zalezy od stopnia
resztkowej aktywno$ci enzymu, czesto objawy sa nieswoiste, stad u kazdego pacjenta z
rozpoznang kardiomiopatia przerostowa w diagnostyce roznicowej nalezy uwzglednic
te chorobe. Co wiecej wiemy juz, ze AFD wystepuje u 0.5-1% wszystkich pacjentéw z

rozpoznang kardiomiopatia przerostowa,



Dlaczego rola kardiologa jest tak wazna w tej chorobie? Zajecie serca odpowiada za
gloéwny powod zachorowalnosci oraz Smiertelno$ci w AFD, stad specjalista kardiolog
powinien stanowi¢ centralng role w multidyscyplinarnym zespole specjalistow (2).

Pierwsze objawy choroby pojawiaja sie juz w dziecinstwie, natomiast bardzo czesto
dochodzi do opoznienia diagnozy, prowadzac do rozwoju kardiomiopatii oraz
zachorowalno$ci na choroby sercowo-naczyniowe u co raz mlodszych os6b. Wezesna
terapia enzymatyczna jest kluczowa w stabilizacji progresji choroby i jednocze$nie

zapobieganiu nieodwracalnego uszkodzenia narzadow (3,4).

Jakich powiktan kardiologicznych mozna sie spodziewaé¢ w AFD?

Gromadzenie sie sfingolipidow w kardiomiocytach, komorkach $roédblonka i mie$ni
gladkich naczyn wewnatrzsercowych i wsierdzia, fibroblastach zastawek i tkance
przewodzgcej, wraz z procesem zapalnym przyczynia sie do koncentrycznego przerostu
miesnia lewej komory serca oraz wloknienia.

W badaniu elektrokardiograficznym mozna zaobserwowac:

e Skrocenie zalamka P

e Skroécenie odstepu PQ

e Odwrobcenie zalamka T

e Bradykardie

e Zaburzenia przewodzenia przedsionkowo-komorowego i srédkomorowego

e Powiekszenie serca

Ponadto u wielu chorych rozwija sie niewydolno$¢ serca z zachowanag frakcja
wyrzutowa. Autorzy (2) podkres$laja, iz subkliniczna dysfunkcja rozkurczowa moze
wystapi¢ przy braku lub minimalnym przeroscie lewej komory. Do wystapienia
objawow kardiologicznych przyczynia sie rowniez zwezenie drogi odplywu lewej
komory i uszkodzenie zastawek. Czestym i wezesnym objawem kardiomiopatii AFD
jest dlawica piersiowa i zawal mie$nia sercowego z prawidlowymi naczyniami
wiencowymi.

Komponenta kardiologiczna jest widoczna juz u dzieci jako subtelne, lecz postepujace
zmiany, najczeSciej w postaci inwersji zalamka T w odprowadzeniach bocznych oraz

wydluzenia odstepu PQ.



Zachecamy Panstwa do zapoznania sie z publikacjami i wykladami, a zwlaszcza z
publikacja Maurizio Pieroni i wsp. (2), ktéra prezentuje nowe spojrzenie na
multidyscyplinarng opieke nad pacjentami z choroba Anderson’a-Fabry’ego z

kluczowa rola kardiologa.
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