FABRIJEVA BOLEST

U Fabrijevoj bolesti, smanjena aktivnost lizozomalnog
* enzima alfa-galaktozidaze A prouzrokuje nakupljanje

globotriaozilkeramida (Gb-3), $to dovodi do progresivnog

ostecenja tkiva i organa. Usled nespecificnih simptoma,
postavljanje dijagnoze Fabrijeve bolesti je ¢esto odloZeno. Potrebno je u
proseku 13,7 godina kod muskaraca i 16,3 godina kod Zena od pojave prvih
simptoma do dijagnoze. Kako bi se skratio put pacijenta do adekvatne
dijagnoze, lista simptomai znakova koji se nalaze na poledini mogu da Vam
sugeriSu da pacijent moZda boluje od Fabrijeve bolesti i da bi trebalo da
bude poslat na testiranje.
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CORNEA VERTICILLATA
(degenerativne promene na roznjaci)

PSIHOLOSKI PROBLEMI
«depresija
*promene raspoloZenja

CNS

« tranziotni ishemijski atak
* mozdani udar

* vrtoglavica

KARDIOVASKULARNE KOMPLIKACIJE
« hipertrofija leve komore

« aritmije i poremecaji sprovodenja

« valvularne mane

« ishemija i srcana i

* SLABLJENJE ILI GUBITAK SLUHA
* TINITUS

OPSTI SIMPTOMI

« akroparestezije

« iscrpljenost, hroni¢ni umor

« preosetljivost na toplotu i hladnocéu

BUBREZNE KOMPLIKACIJE

* Proteinurija

* Eritrociturija

* Progresivna bubrezna slabost
* Parapijelicne ciste

HIPOHIDROZA
(smanjeno znojenje ili
potpuni izostanak znojenja)

GASTROINTESTINALNI SIMPTOMI
*Abdominalni bol *Mucnina

*Povraéanje +Konstipacija i dijareja
*Nadimanje posle jela i bolovi osecaj rane sitosti

ANGIOKERATOMI NA KOZI
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Lista simptoma nije u celosti navedena






