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Was ist Morbus Fabry

Symptome

Fabry-Zentrum

Therapie

Morbus Fabry ist eine seltene angeborene
monogenetische Erberkrankung, die durch ein
teilweises oder vollstindiges Fehlen des Enzyms
Alpha-Galaktosidase  gekennzeichnet ist.  Sie
wurde erstmals von Johannes Fabry und William
Anderson 1898 beschrieben. Das Enzym regelt
den  Abbau

substanzen

bestimmter  Fettstoffwechsel-
(Glykosphingolipide) in den
Lysosomen, den fUr den Abbau zustdndige Zell-
organellen. Die Folge ist ein Anstieg der
Glykosphingolipide in den Zellen der BlutgefdBe,
der Nieren, des Gehirns, des Herzens und anderer
Organe, wodurch deren normale Funktion
beeintrichtigt wird. Morbus Fabry wird daher
auch als Speicherkrankheit bezeichnet. Die
Erkrankung betrifft vor allem das mdannliche
Geschlecht. Bei Frauen verlduft die Erkrankung
normalerweise milder mit manifesten klinischen

Symptomen erst im mittleren Lebensalter.

In der Regel macht sich die Krankheit bereits im

Kindesalter bemerkbar, allerdings mit
unspezifischen Beschwerden wie allgemeiner
Abgeschlagenheit, gelegentlichen Fieberschu-
ben, Schmerzen oder Empfindungsstdérungen an
den Armen oder Beinen. Unbehandelt schreitet

Morbus Fabry immer weiter fort.

Morbus Fabry ist eine Multi-Organ-Erkrankung.
Demzufolge kénnen die Beschwerden sehr
vielfdltig sein. Wann und in welcher Ausprdgung
die Symptome auftreten ist von Patient zu Patient

unterschiedlich.

= Nieren: Proteinurie, progrediente Nieren-

insuffizienz, Dialysepflichtigkeit

= Herz: LinksventrikulGre Hypertrophie, Herz-

infarkt, Herzrhythmusstérungen

= Nervensystem: brennende Schmerzen der
Honde und FUBe, zerebrale Ischdmie
(fluchtige und manifeste Schlaganfdlle sowie

stumme Hirninfarkte)

* Haut: verminderte Fdahigkeit zu schwitzen
(Hypohidrose), rotliche runde  Hautflecke
(Angiokeratome) vor allem im "Badehosen-
bereich"

= Augen: Hornhautablagerungen, Linsen-

tfrobungen (Fabry-Katarakt)

* Magen-Darm-Trakt: BlGhungen, Véllegefunhl,

Durchfall, krampfartige Bauchschmerzen

= HNO: Horminderung, Horsturz, Tinnitus

Das  Fabry-Zentrum  der  UniversitGtsmedizin
Gottingen ist ein interdisziplindres Diagnostik-,
Therapie- und  wissenschaftliches Zentrum fOr

Menschen mit Morbus Fabry.

Die exzellente interdisziplinGre Zusammenarbeit
der Fabry-Experten aus den Kliniken Nephrologie,
Kardiologie, Neurologie, Padiafrie und anderen
Fachdisziplinen  ermdéglicht die DurchfUhrung

eines umfassenden Untersuchungsprogramms.
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Mit der Enzymersatztherapie ist die Erkrankung seit
dem Jahr 2001 kausal behandelbar, wodurch die
Krankheitsprogression deutlich verzégert und die
Lebenserwartung verbessert werden kann. Bereits
aufgetretene Organschdden kann die Therapie
nur bedingt ruockgdngig machen. Aus diesem
Grund sollte die Behandlung méglichst frihzeitig
beginnen. Die Enzymersatztherapie muss fUr das

gesamte weitere Leben durchgefUhrt werden.

In unserem Zenfrum stehen alle zugelassenen
Enzymersatz-Therapien (Infusionen und Tabletten)
zur Verfigung. Die durch die umfassende
Diagnostik gewonnenen klinischen und
laborchemischen  Parameter stellen  die
Grundlage fUr die Einleitung einer individuell
zugeschnittenen Therapie der Fabry-Krankheit

dar.

RegelmdaBige Kontrolluntersuchungen in unserem
Fabry-Zentrum sind die Basis fUr ein individuell
angepasstes Therapiemanagement. AuBerdem
bieten  wir UnferstGfzung bei  krankheits-
begleitenden sozialen oder beruflichen

Problemen.



