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Symptomatik, Diagnostik und Therapie  
bei Morbus Fabry

M. Barang

	� Einleitung

Der Morbus Fabry ist eine Multisystem-
erkrankung aus der Gruppe der lysoso-
malen Speicherkrankheiten mit X-chro-
mosomalem Erbgang, die untherapiert 
multiple Organdysfunktionen zur Folge 
hat.

Eine frühe Diagnose und nachfolgende 
Therapie durch Enzymsubstitution er-
möglichen es, ein Fortschreiten der Er-
krankung zu verhindern [1].

	� Genetik und Pathophy-
siologie

Ätiologisch liegt der Erkrankung ein 
Mangel des Enzyms α-Galaktosidase A 
zugrunde. Der Enzymmangel bedingt 
eine Störung im Abbau intrazellulärer 
Lipide, was zu deren Ablagerung in Ly-
sosomen und in weiterer Folge zu Zell-
funktionsstörungen führt.

Durch die Affektion verschiedener Or-
gane wie Herz, Hirn, Niere, Haut, Auge, 
Gefäße kommt es zu einem heterogenen 
Symptomkomplex, wobei vor allem in 
der Frühphase auch oligo- und asymp-
tomatische Verläufe vorkommen.

	� Symptome

Zu den klassischen Symptomen im 
Frühstadium zählen schmerzende Miss-
empfindungen an den Extremitäten, 
gastrointestinale Beschwerden sowie 
Schwindel und Hörminderung. Eher im 
späteren Verlauf treten zerebrovaskuläre 
Komplikationen wie TIAs oder Insulte, 
kardiale Manifestationen wie Kardio-
myopathie und renale Funktionsstörun-
gen bis hin zur Dialysepflicht auf [2–4].

Die Vielfalt der Symptome lässt sich an-
schaulich anhand des im UK St. Pölten 
betreuten M. Fabry-Patientenkollektivs 
illustrieren: Sie reichen von schmerzhaf-
ten Akroparästhesien, Schwindel durch 
Dyshidrose beziehungsweise Hitzeinto-
leranz bis hin zu renalen und kardialen 
Spätmanifestationen, wie Kardiomyopa-
thie sowie inzipiente Niereninsuffizienz. 
Bei einer 18-jährigen Patientin trat eine 
TIA mit Aphasie und Hemiparese rechts 
auf.

	� Diagnostik

Zur Diagnostik zählen u.a. die echo-
kardiographische Darstellung der links-
ventrikulären Hypertrophie bzw. Kar-
diomyopathie, der ophthalmologische 
Nachweis der Cornea verticillata und 
die dermatologische Untersuchung hin-
sichtlich Angiokeratomen. Vaskuläre 
Veränderungen wie Wandverdickungen 
der extrakraniellen hirnversorgenden 
Gefäße können mittels Duplexsono-
graphie dargestellt werden, strukturelle 
zerebrale Veränderungen im MRT [4].

Die Diagnose wird bei Frauen mole-
kulargenetisch durch Nachweis der 
Genmutation gestellt. Bei Männern ist 
die molekulargenetische Untersuchung, 
aber auch der Nachweis der verminder-
ten Enzymaktivität zur Diagnosesiche-
rung möglich, beide Untersuchungen 
sind mit einfachen Trockenbluttests 
durchführbar [1].

	� Therapie

Ist die Diagnose gestellt, so sollte früh 
eine Enzymersatztherapie erfolgen, wo-
bei alle 2 Wochen eine intravenöse En-
zymsubstitution erfolgt. Ziel der Thera-

pie ist es, neben der Symptomreduktion 
vor allem das Fortschreiten der Organ-
dysfunktionen zu verhindern [5, 6].

Die über die neurologische Abteilung 
im UK St. Pölten betreuten Patientinnen 
und Patienten stehen allesamt unter seit 
geraumer Zeit komplikationslos verlau-
fender Enzymersatztherapie.

	� Zusammenfassung

Die Erkrankung Morbus Fabry stellt 
diagnostisch nach wie vor eine Heraus-
forderung dar. Die Schwere des Krank-
heitsverlaufs ohne Therapie sowie die 
gut verträgliche und hochwirksame En-
zymersatztherapie sollten aber Anlass 
zu breiterer Anwendung der diagnosti-
schen Abklärung sein.
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