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STRESZCZENIE

Choroba Fabry’ego jest rzadkim lizosomalnym schorzeniem spichrzeniowym, dziedziczonym w sposób recesywny 
sprzężony z chromosomem X, spowodowanym przez mutacje w genie kodującym a-galaktozydazę A. Niedobór tego 
enzymu skutkuje postępującym gromadzeniem glikosfingolipidów w komórkach różnych tkanek i narządów, zaburza-
jąc ich czynność. U kobiet, w zależności od wzoru inaktywacji chromosomu X, przebieg choroby może być bardzo 
zróżnicowany — od postaci bezobjawowych do ciężkich, zagrażających życiu.
Autorzy przedstawili przypadek kobiety z niedowładem czterokończynowym o nagłym początku, u której na podstawie 
złożonego obrazu klinicznego oraz badań pomocniczych rozpoznano chorobę Fabry’ego.
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WPROWADZENIE
Choroba Fabry’ego jest rzadkim lizosomalnym 

schorzeniem spichrzeniowym dziedziczonym 

w sposób recesywny sprzężony z chromosomem 

X. Nazwa choroby pochodzi od nazwiska nie-

mieckiego dermatologa Johannesa Fabry’ego, 

choć w tym samym roku (1898) objawy kliniczne 

opisał niezależnie angielski dermatolog William 

Anderson [1, 2]. Dotychczas opisano około 900 

mutacji w genie GLA (galactosidase alpha gene), 

które mogą powodować niedobór aktywności 

alfa-galaktozydazy (a-Gal A, a-galactosidase A) 

[3]. Ten lizosomalny enzym wiąże się z procesem 

degradacji glikosfingolipidów, co skutkuje odkła-

daniem się globotriaozyloceramidu (GL-3, Gb3, 

globotriaosylceramide) i jego pochodnej — globo-

triazylosfingozyny (lyso-GL-3, globotriaosylsphin-

gosine,) w komórkach różnych tkanek i narządów. 

Za istotne klinicznie uznaje się spichrzanie Gb3 

w śródbłonku i mięśniach gładkich naczyń, neu-

ronach zwojów rdzeniowych, komórkach mięśnia 

sercowego, kłębuszkach nerkowych, komórkach 

rogówki i soczewki oraz komórkach gruczołów 

potowych [4]. Niektóre mutacje powodują, że 

w obrazie klinicznym dominuje zajęcie jednego na-

rządu jako tak zwany wariant nerkowy lub sercowy 

[5]. U kobiet, w zależności od wzoru inaktywacji 

chromosomu X, przebieg choroby może być bar-

dzo zróżnicowany — od postaci bezobjawowych 

do ciężkich, zagrażających życiu. Zależnie od stop-

nia zachowanej resztkowej aktywności enzymu 

w chorobie Fabry’ego można wyróżnić dwa feno-

typy. Postać klasyczna, częściej spotykana wśród 

mężczyzn, charakteryzuje się całkowitym brakiem 

lub znacznym zmniejszeniem aktywności enzymu. 

Fenotyp z większą aktywnością enzymu wiąże się 

z pojawianiem się objawów choroby w później-

szym wieku [5, 6]. Według raportu Stowarzyszenia 

Rodzin z Chorobą Fabry’ego z 2018 roku w Polsce 

żyje 73 osób z tą chorobą [7].

OPIS PRZYPADKU
Kobieta w wieku 41 lat została przyjęta do Kliniki 

Neurologii Uniwersytetu Medycznego we Wroc-
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ławiu we wrześniu 2015 roku z powodu niedo-

władu czterokończynowego, postępującego od 

godzin nocnych poprzedniej doby. Początkowo 

doszło do osłabienia siły prawych kończyn, co było 

poprzedzone dreszczami, wymiotami i biegunką 

oraz parestezjami palców prawej ręki i stopy, na-

stępnie w godzinach porannych w dniu przyjęcia 

dołączył się niedowład lewych kończyn. W wy-

wiadzie stwierdzono ponadto łuszczycę, refluks 

żołądkowo-przełykowy i przebyte cięcie cesar-

skie (w 2003 r.). W wywiadzie rodzinnym ustalo-

no zgon ojca z powodu udaru mózgu w 28. roku 

życia (podejrzenie choroby Fabry’ego) i łuszczycę 

u matki. W badaniu neurologicznym przy przy-

jęciu zaobserwowano zaznaczony objaw Kerni-

ga po lewej stronie, niewielką asymetrię ust na 

niekorzyść prawej strony, przeczulicę w obszarze 

unerwienia lewego nerwu V, głęboki niedowład 

czterech kończyn bardziej nasilony po prawej 

stronie z podwyższonym spastycznie napięciem 

mięśni (zwłaszcza w lewej kończynie dolnej) i wy-

górowanymi odruchami głębokimi, obustronnie 

objawy Jacobsohna, Babińskiego i Oppenheima, 

stopotrząs po lewej stronie, przeczulica okolicy 

szyi i lewej kończyny górnej, niewielka niedoczu-

lica tułowia, przy zachowanym czuciu głębokim. 

W badaniach tomografii komputerowej (CT, com-

puted tomography) i rezonansu magnetycznego 

(MRI, magnetic resonance imaging) mózgowia, 

wykonanych w Zakładzie Radiologii Ogólnej, 

Zabiegowej i Neuroradiologii Uniwersytetu Me-

dycznego we Wrocławiu, nie ujawniono niepra-

widłowości. W MRI odcinka szyjnego kręgosłupa 

w rdzeniu przedłużonym i szyjnym odcinku rdzenia 

kręgowego opisano ogniska budzące podejrzenie 

zmian demielinizacyjnych (stwardnienie rozsiane 

[MS, multiple sclerosis], ostre rozsiane zapalenie 

mózgu i rdzenia [ADEM, acute disseminated en-

cephalomyelitis]) lub zmian zapalnych o etiologii 

wirusowej (ryc. 1). W MRI odcinka piersiowego 

kręgosłupa nie stwierdzono zmian. W badaniu 

radiologicznym (RTG) klatki piersiowej uwidocz-

niono zmiany niedodmowe we wnęce prawego 

płuca. W ultrasonografii (USG) serca zobrazowa-

no nieistotne hemodynamicznie niedomykalności 

zastawek. Wyniki badań elektrofizjologicznych 

(wzrokowych potencjałów wywołanych [WPW], 

elektroencefalografii [EEG], elektroneurografii 

[ENG] były prawidłowe. W badaniach laborato-

ryjnych wykazano przejściowe przyspieszenie 

odczynu Biernackiego (OB) i zwiększenie stężenia 

białka C-reaktywnego (CRP, C-reactive protein), 

skrócenie czasu częściowej tromboplastyny po 

aktywacji (APTT, activated partial tromboplastic 

Rycina 1. Obrazowanie kręgosłupa szyjnego metodą rezonansu magnetycznego; obraz T2-zależny w projekcjach strzałkowej 
(A) i osiowej (B) oraz obraz T1-zależny po podaniu środka kontrastowego (C). W rdzeniu przedłużonym od strony brzusznej 
są widoczne słabo odgraniczone ogniska hiperintensywne (zaznaczono strzałką). Po podaniu środka kontrastowego jedno 
z ognisk ulega dyskretnemu wzmocnieniu (C)
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time), przejściową hiponatremię i hipokalcemię. 

Wyniki oznaczeń markerów układowych chorób 

tkanki łącznej (przeciwciała przeciwjądrowe [ANA, 

antinuclear antibodies], przeciw cytoplazmie neu-

trofilów [ANCA, anti-neutrophil cytoplasmic an-

tibodies] — typu cytoplazmatycznego [cANCA], 

typu okołojądrowego [pANCA], dsDNA [double 

strand deoxyribonucleic acid], przeciw beta2- 

-glikoproteinie, przeciwkardiolipinowe, czynnik 

reumatoidalny [RF, rheumatoid factor], antykoa-

gulant toczniowy, składowe dopełniacza (C3 i C4) 

oraz przeciwciała przeciwko wirusom [HSV, herpes 

simplex virus], enterowirusom, ludzkiemu wiruso-

wi nabytego niedoboru odporności [HIV, human 

immunodeficiency virus], zapalenia wątroby typu 

B [HBV, hepatitis B virus] i C [HCV, hepatitis C vi-

rus]) oraz bakteriom (Treponema pallidum, Borre-

lia burgdorferi) były ujemne. W posiewie moczu 

wyhodowano bakterie z gatunku Enterococcus 

faecalis, natomiast posiew krwi pozostawał jało-

wy. W badaniach ogólnym i cytologicznym płynu 

mózgowo-rdzeniowego (CSF, cerebrospinal fluid) 

stwierdzono niewielką hiperglikemię, a z posiewu 

CSF wyhodowano bakterie z gatunku Micrococcus 

luteus. Nie wykazano obecności prążków oligoklo-

nalnych. Wysłano materiał na badania w kierunku 

zmian enzymatycznych i mutacji charakterystycz-

nych dla choroby Fabry’ego. Nie uzyskano wyni-

ków badań ze względu na zniszczenie materiału 

podczas transportu. Chora nie zgłosiła się ponow-

nie z powodu prawie całkowitego ustąpienia ob-

jawów klinicznych.

W leczeniu zastosowano metyloprednizolon we 

wlewach dożylnych w dawce dobowej 1 g przez 

kolejne 5 dni, uzyskując poprawę w zakresie funk-

cji ruchowych kończyn górnych i dolnych, ponadto 

wdrożono antybiotykoterapię, leczenie przeciw-

wirusowe, inhibitorami pompy protonowej (PPI, 

proton pump inhibitors), alfa-adrenolitykami oraz 

suplementację elektrolitów i płynoterapię.

W diagnostyce różnicowej brano pod uwagę 

podłoże zapalne, demielinizacyjne, naczyniopo-

chodne oraz chorobę Fabry’ego. W trakcie hospi-

talizacji po kilkukrotnych nieudanych próbach roz-

cewnikowania ostatecznie uzyskano fizjologiczną 

mikcję. Pacjentka została przekazana na oddział 

rehabilitacyjny w celu prowadzenia dalszego le-

czenia usprawniającego.

W lutym 2018 roku pacjentkę ponownie hospi-

talizowano w klinice neurologii z powodu skarg 

na nawracające uciskowe bóle głowy (początkowo 

sklepienia, później obejmujący całą głowę), krótko-

trwałe zaburzenia widzenia pod postacią dwojenia 

i nieostrego obrazu, zawroty głowy i zaburzenia rów-

nowagi. W badaniu przedmiotowym przy przyjęciu 

stwierdzono drżenie powiek, diplopię przy patrze-

niu skrajnie w prawo oraz w górę, bez niedowładu 

kończyn, miernie podwyższone napięcie mięśniowe 

w kończynach dolnych, kurczowe z przewagą po 

lewej stronie, wygórowane odruchy głębokie we 

wszystkich kończynach, obustronnie obecne objawy 

Jacobsohna, Babińskiego i Rossolimo, próbę Romber-

ga z padaniem w prawo oraz zmiany skórne o charak-

terze angiokeratoma w okolicy pachwin i podbrzusza.

W badaniach CT i MRI obraz mózgowia i we-

wnątrzczaszkowych przestrzeni płynowych pozo-

stawał w granicach normy. W badaniu MRI odcinka 

szyjnego kręgosłupa uwidoczniono stabilny obraz 

zmian — w brzusznej części rdzenia przedłużonego 

dyskretnie hiperintensywne ognisko w obrazach 

T2-zależnych (ryc. 1). W USG tętnic dogłowowych 

zobrazowano prawidłowy przebieg i morfologię 

naczyń, a wyniki prób czynnościowych przy skręcie 

głowy w bok były ujemne. Wynik badania USG ser-

ca okazał się porównywalny z poprzednim z 2015 

roku. W badaniu elektrokardiograficznym metodą 

Holtera wykazano 3 incydenty tachyarytmii nad-

komorowej oraz pojedyncze dodatkowe pobudze-

nia nadkomorowe i komorowe. Wynik badania 

WPW, podobnie jak poprzednio, był prawidłowy. 

W badaniu okulistycznym stwierdzono keratopa-

tię wirowatą; wykluczono okulistyczne przyczyny 

dwojenia. Badanie laryngologiczne (elektronystag-

mografia, audiometria tonalna i impedancyjna) 

nie ujawniło nieprawidłowości w zakresie układu 

ślimakowo-przedsionkowego. Ponownie pobra-

no materiał na badania i wykazano obniżoną ak-

tywność a-Gal A oraz zwiększone gromadzenie  

lyso-GL-3. W badaniach genetycznych stwierdzono 

mutację zmiany sensu w genie GLA (c.101A>G).

Zgłaszane przez chorą objawy w postaci bólu i za-

wrotów głowy, podwójnego widzenia oraz zaburzeń 
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równowagi stopniowo się wycofywały. Zastosowano 

leczenie przeciwbólowe i antyarytmiczne.

U 43-letniej pacjentki na podstawie wywiadu 

(także rodzinnego), obrazu klinicznego oraz wy-

ników badań obrazowych, laboratoryjnych i gene-

tycznych rozpoznano chorobę Fabry’ego.

OMÓWIENIE
Z danych epidemiologicznych prezentowanych do-

tychczas przypadków wynika, że częstość wystę-

powania choroby Fabry’ego jest różna w poszcze-

gólnych regionach geograficznych [8]. Klasyczna 

postać tego schorzenia dotyka jednego na 40 tys. 

mężczyzn. Fenotyp typu 2 o późniejszym począt-

ku występuje 3–10 razy częściej niż fenotyp typu 

1, a w niektórych populacjach może występować 

u 1 na 1500 do 1 na 4000 mężczyzn [9–11]. Ze 

względu na trudności diagnostyczne wynikające 

ze złożonej symptomatologii powyższe dane naj-

prawdopodobniej nie oddają rzeczywistej liczby 

chorych. W przypadku 366 europejskich pacjentów 

z chorobą Fabry’ego uczestniczących w badaniu 

Fabry Outcome Survey średni czas od pojawienia 

się objawów do rozpoznania schorzenia wynosił 

13,7 roku u mężczyzn i 16,3 roku u kobiet [12]. 

W przypadku chorej opisywanej w niniejszej pracy 

czas do ustalenia rozpoznania był znacznie krótszy.

Jednym z wielu czynników opóźniających roz-

poznanie jest zmienność obrazu klinicznego wraz 

z postępem choroby. W dzieciństwie i okresie doj-

rzewania dominują napady silnego, palącego bólu 

w dystalnych częściach kończyn, nasilające się przy 

zmęczeniu, wysiłku fizycznym czy zmianach tempe-

ratury (tzw. akroparestezje). U niektórych chorych 

mogą być główną przyczyną niesprawności. Podło-

że zaburzenia stanowią zmiany w cienkich zmielini-

zowanych i niezmielinizowanych włóknach nerwo-

wych powstające w wyniku uszkodzenia neuronów 

zwojów rdzeniowych, niedokrwienia i/lub działania 

toksycznego Gb3. Istotnym uzupełnieniem obrazu 

klinicznego są również punktowate, ciemnoczer-

wone lub sine skupiska spowodowane miejscowym 

poszerzeniem naczyń krwionośnych w powierz-

chownych warstwach skóry (angiokeratoma). 

Najczęściej lokalizują się w zakresie podbrzusza, 

bioder, ud i okolicy krocza, ale można je również 

zaobserwować na pograniczu czerwieni wargowej, 

w zakresie błony śluzowej jamy ustnej i na spojów-

kach. Istotną wskazówką diagnostyczną są także 

zmiany oczne dotyczące rogówki, między innymi 

keratopatia wirowata. W badaniu okulistycznym 

u około 75% pacjentów z chorobą Fabry’ego wi-

doczna jest jako białawe lub złoto-brązowe smugi 

i wiry. Podobne zmiany mogą mieć jednak także 

podłoże polekowe. Ponadto można zaobserwować 

zmętnienie soczewki (zaćma podtorebkowa) oraz 

poszerzenie i kręty przebieg naczyń spojówki i siat-

kówki [13, 14]. Dodatkowo do charakterystycz-

nych cech choroby Fabry’ego pojawiających się od 

najmłodszych lat, głównie u pacjentów z klasyczną 

postacią choroby, należą zaburzenia termoregu-

lacji [6, 15]. W późniejszym okresie życia obraz 

kliniczny uzupełniają mniej swoiste objawy, mające 

w niektórych przypadkach decydujący wpływ na 

rokowanie chorego (tab. 1) [16].

W chorobie Fabry’ego mogą wystąpić epizody 

przemijającego niedokrwienia lub udaru niedo-

krwiennego mózgu. Odnotowano również przy-

padki krwotoku śródmózgowego i podpajęczynów-

kowego, mikrokrwawień, zakrzepicy zatok żylnych 

mózgowia oraz rozwarstwienia tętnic szyjnych  

[17, 18]. Analiza obrazów MRI u chorych z roz-

poznaniem ostrego niedokrwienia mózgu u więk-

szości badanych wskazuje na przebyte wcześniej 

incydenty bezobjawowe w postaci tak zwanych 

niemych zawałów mózgu (SBI, silent brain infarcts) 

czy zmian hiperintensywnych istoty białej (CWMH, 

cerebral white matter hyperintensities).

W związku z różnorodnym obrazem klinicz-

nym oraz CWMH stwierdzanymi w MRI choroba 

Fabry’ego może zostać błędnie rozpoznana jako 

SM, co potwierdzono w kilku badaniach obserwa-

cyjnych [19–24]. W publikacji Lidove’a i wsp. [20] 

u 4 spośród 58 osób z chorobą Fabry’ego wysu-

nięto podejrzenie SM. Podobnie w pracy Böttchera 

i wsp. [21] w kohorcie liczącej 187 pacjentów z cho-

robą Fabry’ego u 11 osób wstępnie podejrzewano 

SM. Uważa się, że pomocnym elementem w diag-

nostyce różnicowej SM może być brak w chorobie 

Fabry’ego zmian w zakresie rdzenia kręgowego, 

charakterystycznych dla SM. Jednak opisany w ni-

niejszej pracy przypadek oraz inne doniesienia nie 
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potwierdziły tej zależności [25]. Z jednej strony 

niedostateczna identyfikacja zmian w rdzeniu krę-

gowym może wynikać z faktu, że u opisywanych 

w literaturze pacjentów rzadko wykonywano ba-

dania MRI rdzenia kręgowego. Z drugiej strony do 

określania typowych zmian chorobowych należy 

podchodzić z pewną ostrożnością. Dotychczas ob-

jawem uznawanym za patognomiczny w chorobie 

Fabry’ego był tak zwany objaw poduszki (z ang. 

pulvinar sign), natomiast według danych epide-

miologicznych występuje on jedynie u 3% przypad-

ków [26] i może występować w przebiegu infekcji 

ośrodkowego układu nerwowego, fakomatoz oraz 

chemio- i radioterapii [17]. U opisywanej pacjentki 

nie uwidoczniono opisanych wyżej zmian. Wielo-

narządowy charakter schorzenia oraz jego zmienny 

przebieg kliniczny wciąż sprawiają trudności w róż-

nicowaniu z innymi chorobami (tab. 2) [27].

PODSUMOWANIE
Podstawowym narzędziem diagnostycznym w cho-

robie Fabry’ego u mężczyzn jest ocena aktywno-

ści a-Gal A w osoczu (metodą suchej kropli krwi), 

w leukocytach lub fibroblastach. W przypadku 

stwierdzenia deficytu enzymatycznego badanie 

genetyczne może być przydatne do określenia fe-

notypu choroby, polimorfizmów genu GLA, a także 

może pomóc w ustaleniu diagnozy u innych człon-

ków rodziny. U kobiet podstawą potwierdzenia 

rozpoznania jest przede wszystkim ocena gene-

tyczna, gdyż aktywność enzymu może nie odbie-

gać od wartości referencyjnych [4].

Zgodnie z aktualnym obwieszczeniem mini-

stra zdrowia od 1 września 2019 roku w Polsce 

objęto refundacją dwie postaci enzymatycznej 

terapii zastępczej (EZT) — stosowanie agalzydazy 

beta oraz agalzydazy alfa [28–30]. W dotychczas 

przeprowadzonych badaniach obserwacyjnych 

wykazano skuteczność rekombinowanej agalzy-

dazy w zmniejszaniu depozytów Gb3, co zapo-

biega zagrażającym życiu powikłaniom narządo-

wym choroby [4, 13, 31]. W okresie kilkunastu lat 

stosowania tego leczenia we wszystkich innych 

krajach Unii Europejskiej nie przeprowadzono ran-

domizowanego badania służącego porównaniu 

EZT i placebo u dużej liczby pacjentów, natomiast 

ze względu na korzyści płynące ze stosowanego 

leczenia przygotowanie takiego badania wiązało-

by się z wątpliwościami etycznymi [32]. W przed-

stawionym przez autorów przypadku obecnie nie 

stwierdza się istotnego klinicznie uszkodzenia 

narządowego, co daje chorej większe szanse na 

spowolnienie postępu choroby w przypadku wdro-

żenia enzymatycznej terapii zastępczej.

Skuteczne leczenie enzymatyczne tego scho-

rzenia ma jednak pewne ograniczenia wynikające 

między innymi ze zbyt późnego rozpoczęcia terapii 

lub powstawania przeciwciał przeciwko agalzyda-

zie, co skłania badaczy do poszukiwania innych, 

doskonalszych metod postępowania [13].

Tabela 1.

Objawy kliniczne choroby Fabry’ego w zależności  
od wieku (zmodyfikowano na podstawie [16])

Okres dzieciństwa i dojrzewania (≤ 16 lat)

Akroparestezje/przełomy bólowe

Angiokeratoma

Nieprawidłowości okulistyczne

Niedosłuch odbiorczy

Hipohydroza/anhydroza

Mikroalbuminuria

Niespecyficzne dolegliwości jelitowe w wywiadzie

Zmęczenie w wywiadzie

Okres wczesnej dorosłości (17–30 lat)

Nasilone zmiany o charakterze angiokeratoma

Albuminuria (> 1 g/24 h)

Obrzęk uogólniony lub obrzęk limfatyczny

Gorączka

Hipohydroza/anhydroza

Limfadenopatia

Zaburzenia termoregulacji

Biegunka, ból brzucha

Skrócenie odstępu PR, przerost lewej komory serca,  
bradykardia i zaburzenia przewodzenia

Okres średniej i późnej dorosłości (> 30 lat)

Włóknienie mięśnia sercowego, przerost lewej i prawej  
komory, wady zastawek serca, zaburzenia rytmu serca,  
nagła śmierć sercowa, dławica piersiowa, rozkurczowa  
niewydolność serca

Przewlekła choroba nerek, w tym schyłkowa niewydolność 
nerek wymagająca leczenia nerkozastępczego

Udar mózgu lub przemijające niedokrwienie

Głuchota o nagłym początku lub przewlekle postępujące  
zaburzenia słuchu
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Tabela 2.

Diagnostyka różnicowa choroby Fabry’ego (zmodyfikowano na podstawie [27])

Objawy choroby

Dermatologiczne Angiokeratoma Wybroczyny w meningokokowym zapaleniu opon mózgowo-rdzeniowych  
(w przebiegu przełomu Fabry’ego)
Choroba Rendu-Oslera-Webera (wrodzona naczyniakowatość krwotoczna)
Toczeń rumieniowaty układowy
Plamki Fordyce’a
Choroby metaboliczne (choroba Schindlera, fukozydoza, sialidoza)

Hipohydroza/anhydroza Zespół Hornera
Powikłanie leczenia topiramatem
Zespół cholinergiczny
Hipohydrotyczna dysplazja ektodermalna

Hiperhydroza Nadpotliwość pierwotna

Obrzęk limfatyczny Przewlekła niewydolność żylna
Choroby układowe tkanki łącznej

Neurologiczne:

•	związane z uszko-
dzeniem obwo-
dowego układu 
nerwowego

Ból neuropatyczny Fibromialgia
Choroby układowe tkanki łącznej
Zespoły gorączek nawrotowych (np.: zespół TRAPS)
Porfiria
Zespół Guillaina-Barrégo
Polineuropatia mocznicowa
Polineuropatia cukrzycowa
Polineuropatie dziedziczne

•	związane z uszko-
dzeniem ośrod-
kowego układu 
nerwowego

Objawy ogniskowe  
uszkodzenia ośrodkowego 
układu nerwowego

Udar mózgu/przemijające niedokrwienie mózgu
Choroby demielinizacyjne (stwardnienie rozsiane, ostre rozsiane zapalenie 
mózgu i rdzenia [ADEM])
Choroby mitochondrialne
CADASIL

Gastroenterologiczne Ból brzucha, biegunka,  
zaparcia, wydłużenie czasu 
pasażu jelitowego

Zapalenie błony śluzowej żołądka
Wrzód dwunastnicy
Zapalenie wyrostka robaczkowego
Przewlekłe zapalenie trzustki
Krwawienie z przewodu pokarmowego
Celiakia
Choroba Leśniowskiego-Crohna
Wrzodziejące zapalenie jelita grubego
Zapalenie uchyłków
Dyspepsja czynnościowa
Zespół jelita drażliwego
Rodzinna gorączka śródziemnomorska

Okulistyczne Keratopatia wirowata Polekowa (amiodaron, flekainid, tamoksyfen)
Fukozydoza

Zmiany w naczyniach  
siatkówki

Cukrzyca
Nadciśnienie tętnicze
Zespół nerczycowy
Nerwiakowłókniakowatość typu 1
Dysplazja włóknisto-mięśniowa
Choroba Rendu-Oslera-Webera
Zespół DiGeorge’a

Zapalenie błony  
naczyniowej oka

Młodzieńcze idiopatyczne zapalenie stawów, zesztywniające zapalenie 
stawów kręgosłupa, zespół cewkowo-śródmiąższowego zapalenia nerek  
i zapalenia błony naczyniowej oka (TINU)
Choroba Behçeta
Sarkoidoza
Choroba Leśniowskiego-Crohna

Æ
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Tabela 2. (cd).

Diagnostyka różnicowa choroby Fabry’ego (zmodyfikowano na podstawie [27])

Objawy choroby

Zmiany w naczyniach 
spojówki

Cukrzyca
Choroba Kawasaki

Laryngologiczne Niedosłuch odbiorczy Uszkodzenie naczyniopochodne
Choroba Ménière’a
Stwardnienie rozsiane
Zespół Leopard

Szum uszny Otoskleroza
Nagła głuchota
Choroba Ménière’a
Nerwiak nerwu słuchowego
Borelioza

Zawroty głowy Łagodne położeniowe zawroty głowy
Choroba Ménière’a
Zapalenie nerwu przedsionkowego
Udar pnia mózgu i móżdżku

Kardiologiczne Zaburzenia rytmu serca Migotanie przedsionków
Zespół Wolfa-Parkinsona-White’a
Nadczynność tarczycy
Polekowe
Wypadanie płatka zastawki mitralnej
Zespół Sjögrena
Zespół MELAS
Obturacyjny bezdech senny

Wady zastawkowe Zapalenie wsierdzia
Choroby układowe tkanki łącznej
Mukopolisacharydozy

Kardiomiopatia Choroby mitochondrialne
Zespół wydłużonego odstępu QT
Zapalenie mięśnia sercowego
Choroba Pompego
Choroba Niemanna-Picka
Hemochromatoza
Dystrofia mięśniowa Duchenne’a/Beckera
Nerwiakowłókniakowatość typu 1
Toczeń rumieniowaty układowy
Reumatoidalne zapalenie stawów
Zapalenie skórno-mięśniowe

Nefrologiczne Albuminuria/objawy 
przewlekłej choroby 
nerek

Cukrzyca
Nadciśnienie tętnicze
Kłębuszkowe zapalenie nerek
Toczeń rumieniowaty układowy
Zespół hemolityczno-mocznicowy
Dna moczanowa
Amyloidoza
Plamica Schönleina-Henocha

TRAPS (TNF [tumor necrosis factor]-receptor-associated periodic fever) — zespół nawracającej gorączki związany z receptorem czyn-
nika martwicy nowotworów; ADEM — acute disseminated encephalomyelitis; CADASIL (cerebral autosomal dominant arteriopathy 
with subcortical infarcts and leucoencephalopathy) — arteriopatia z podkorowymi zawałami i leukoencefalopatią dziedziczącą się 
autosomalnie dominująco; TINU — tubulointerstitial nephritis and uveitis; MELAS (mitochondrial encephalopathy, lactic acidosis, 
stroke-like symptoms) — mitochondrialna encefalomiopatia z kwasicą mleczanową oraz podwyższeniem stężenia kwasu mlekowego 
w płynie mózgowo-rdzeniowym
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