Prepoznavanje Fabryjeve bolesti
u nefroloskoj ambulanti
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Europska najbolja praksa za bubrezne bolesti (European Renal Best Practice, ERBP, engl.) sluzbena je
smjernica krovnog Europskog nefroloskog drustva (European Renal Association/European Dialysis
and Transplant Association, ERA/EDTA, engl). Misija ERBP za cilj ima poboljsanje ishoda lije¢enja
nefroloskih bolesnika povecdanjem dostupnosti znanja o skrbi za bolesnike, a u formatu koji potic¢e
njegovu primjenu u kliniCkoj praksi. U skladu s ovom misijom savjetodavni odbor ERBP-a smatrao je
korisnim razviti smjernice u podrucju rijetkih bolesti koje zahvacaju i bubreg. Za ove bolesti tipican je
mali broj ispitanika te posljedi¢no nedostatak velikih randomiziranih klini¢kih studija. Kao posljedica
toga, primjena medicine temeljene na dokazima predstavlja izazov. lpak, nefrolozi trebaju smjernice
o tome kako pristupiti bolesnicima s ovim bolestima. Stoga se ERBP odlucio koristiti kombinacijom
formalnih sustavnih pregleda literature i zaklju¢cima konsenzusnih sastanaka s medunarodnim
panelom strucnjaka iz navedenog podrucja. (1)

lako ne postoje studije u populaciji kroni¢nih bubreznih bolesnika (KBB) koji se ne lijeCe
nadomjestanjem bubrezne funkcije, probir na Fabryjevu bolest (FB) preporuca se u onih bez jasno
utvrdene osnovne bubrezne bolesti, po mogucénosti potvrdene biopsijom bubrega.

U klasicnom obliku FB, vecina neprepoznatih i nelijeCenih muskaraca dosegne 5. stadij KBB ili
umru prije 50. godine zivota (2). Zbog navedenog, preporuca se probir u muskoj KBB populaciji u
svih bolesnika s nejasnom osnovnom bubreznom bolesti. To bi trebalo uciniti i u slu¢aju negativne
obiteljske anamneze buducdi da je moguca pojava i de novo mutacija za FB. Arterijska hipertenzija
takoder bi trebala biti kriterij za probir bududi da vise od 50% bolesnika s FB ima blagu do umjerenu
hipertenziju, osobito kada je procijenjena brzina glomerularne filtracije (¢eGFR) <60 mL/min/1,73 m2
(3). U zena pocetak bolesti moze biti kasnije pa je u njih indiciran probir na FB u slu¢aju nejasnog
uzroka bubreznog ostecenja bez obzira na dob.

Bubrezni intracelularni Gb-3 depoziti mogu biti prisutni ¢ak i u male djece s normalnom eGFR i
minimalnom ili odsutnom proteinurijom. Tendel i sur. otkrili su segmentno brisanje procesa nozica
podocita u svih mladih Fabry bolesnika, unatoC cinjenici da su bili normo-albuminuri¢ni (ispod
30 mg/dan) (4). Stoga, svaku albuminuriju, ¢ak i ako je u rasponu ‘normalnih’, treba smatrati
sumnjivom. Proteinurija napreduje i korelira s pogorSanjem bubrezne funkcije. Muski Fabry bolesnici
s proteinurijom >1 g/24 h imaju veéi godi$nji pad bubrezne funkcije (-6,9 mL/min/1,73 m2) nego
bolesnici s proteinurijom izmedu 0,1i1g9/24 h (-2,2 mL/min/1,73 m2).

U osoba muskog spola dijagnoza Fabryjeve bolesti postavlja se utvrdivanjem snizene aktivnosti
a-galaktozidaze A u leukocitima periferne krvi, a isto se Cini putem testa ,.suhe kapi“. Dijagnoza
se potvrduje analizom GLA gena te detekcijom patoloSke mutacije. U Zena se aktivhost enzima
nije pokazala dovoljno osjetljivom dijagnostickom pretragom te je za dijagnozu Fabryjeve bolesti
potrebno uciniti direktno gensku analizu te odrediti vrijednosti globotriaozilsfingozina (LysoGb3) u
krvnoj plazmi.

Bududi da je FB X-vezana bolest s varijabilnim, ali znacajnim pobolom i u muskaraca i u zena,
dijagnoza bi mogla imati duboke posljedice za novootkrivenog bolesnika i njegove rodake. Nakon
Sto se dijagnoza postavi, vazno je napraviti obiteljsko stablo kako bi se identificirali svi srodnici s
patoloskom mutacijom.
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