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Митохондриальные заболевания считаются одними 

из наиболее распространённых генетических наруше-

ний обмена веществ. Особую группу составляют лизо-

сомальные болезни накопления, одной из форм данной 

группы является болезнь Фабри (БФ). Это прогресси-

рующее орфанное наследственное заболевание обмена 

веществ, сцепленное с Х-хромосомой, мутация которой 

происходит в GLA гене, кодирующем фермент αGalA, как 

следствие наблюдается уменьшение активности или 

отсутствие данного фермента, что приводит к аномаль-

ному накоплению гликофосфолипидов и  нарушению 

обмена веществ.

Цель обзорной статьи —  рассмотрение современных 

литературных представлений о патогенезе, факторах, 
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играющих важную роль в патогенезе заболевания, ал-

горитмах диагностики и лечения БФ.

Материалы и методы. В обзорной статье были исполь-

зованы работы российских и  зарубежных авторов, 

опубликованных на интернет–платформах и в печатном 

виде за последние 10 лет.

Результаты. В обзорной статье рассматриваются со-

временные литературные представления о  клиниче-

ских проявлениях, факторах, играющих важную роль 

в  диагностике заболевания, современных аспектах 

диагностики и принципах лечения БФ. Последние ис-

следования дополнили также информацию об эпиде-

миологии БФ.

Заключение. Диагностика и лечение БФ значительно 

эволюционировали в последние годы за счет совер-

шенствования алгоритмов отбора пациентов, прогресса 

в лабораторной и инструментальной диагностике пато-

логии, повышения доступности данных методов для 

своевременного выявления данных клинических слу-

чаев. Однако, до сих пор не достигнуто исчерпывающе-

го понимания этиологии, патогенеза и соответственно 

клинических проявлений заболевания, что приводит 

к поздней диагностике заболевания и отсутствию свое-

временной патогенетической терапии, поэтому необхо-

димы дальнейшие исследования для выяснения фак-

торов, участвующих в ранней диагностике заболевания 

у пациентов с БФ.

Ключевые слова: наследственное заболевание обме-

на веществ, лизосомные болезни накопления, болезнь 

Фабри, эпидемиология, α галактозидаза А, ферментная 

заместительная терапия.
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Mitochondrial diseases are considered among the most 

common genetic metabolic disorders. A special group 

consists of lysosomal storage diseases, one form of 

which is Fabry disease (FD). This is a progressive orphan 
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hereditary metabolic disorder linked to the X  chromo-

some, with a mutation occurring in the GLA gene encod-

ing the enzyme α-galactosidase A, resulting in decreased 

or absent activity of this enzyme, leading to abnormal 

accumulation of glycophospholipids and metabolic dis-

turbance.

Objective of this review article is to examine current liter-

ature on the pathogenesis, factors playing an important 

role in the disease pathogenesis, diagnostic algorithms 

and treatment of FD.

Materials and methods.  This review article used works 

by Russian and foreign authors published on internet 

platforms and in print over the past 10 years.

Results.  The review article discusses current literature 

on clinical manifestations, factors important in disease 

diagnosis, modern aspects of diagnosis and principles of 

FD treatment. Recent studies have also added informa-

tion on the epidemiology of FD.

Conclusion. Diagnosis and treatment of FD have evolved 

significantly in recent years due to improved patient se-

lection algorithms, progress in laboratory and instru-

mental diagnostics of the pathology, and increased acces-

sibility of these methods for timely identification of clin-

ical cases. However, a comprehensive understanding of 

the etiology, pathogenesis and consequently the clinical 

manifestations of the disease has still not been achieved, 

leading to late diagnosis and lack of timely pathogenetic 

therapy. Therefore, further research is needed to eluci-

date the factors involved in early diagnosis of the disease 

in patients with FD.

Keywords:  hereditary metabolic disorder, lysosomal 

storage diseases, Fabry disease, epidemiology, α-galac-

tosidase A, enzyme replacement therapy.
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Список сокращений
АГАЛ  —  альфа галактозидаза А

БФ  —  болезнь Фабри

ГЛЖ  —  гипертрофия левого желудочка

ГКМП  —  гипертрофическая кардиомиопатия

ЖКТ  —  желудочно-кишечный тракт

ЛБН  —  лизосомные болезни накопления

ХПН  —  хроническая почечная недостаточность

ХСН  —  хроническая сердечная недостаточность

Введение
В последнее годы возрос интерес к новым нозологи-

ческим формам наследственной моногенной пато-

логии, относящейся к группе лизосомных болезней 

накопления (ЛБН), а именно все чаще приходится 

слышать о болезни Фабри (БФ), известной также 

как болезнь Андерсона-Фабри.

БФ —  редкое прогрессирующее наследствен-

ное заболевание обмена веществ, опосредованное 

мутацией гена GLA, сцепленного с  Х-хромосомой, 

кодирующего фермент α GalA, как следствие 

наблюдается отсутствие или недостаточная его 

активность, которая приводит к  аномальному на-

коплению фосфолипидов двух видов: глоботриао-

зилцерамида в большей мере и его производного 

глоботриаозилсфингозина в  лизосомах клеток 

различных тканей организма (эндотелии сосудов, 

почках, сердце, центральной нервной системе, 

периферической нервной системе и  др.), а  также 

в серозных жидкостях организма [1].

Данные изменения приводят к  мультисистем-

ному проявлению заболевания, влекущему за со-

бой прогрессирующее поражение органов и  как 

следствие снижение качества и  продолжительно-

сти жизни. При отсутствии надлежащего лечения 

летальный исход может наступить в  возрасте 40–

50  лет от сердечно-сосудистых, цереброваскуляр-

ных осложнений и почечной недостаточности.

В то же время этот диагноз устанавливается не 

всегда своевременно, что приводит к поздней диа-

гностике заболевания и отсутствию патогенетиче-

ской терапии. Принимая во внимание имеющийся 

большой объем информации, в  настоящее время 

по проблеме БФ и  множество дискуссионных во-

просов, возникла необходимость проанализиро-

вать данные литературы.

Цель работы —  обобщить современные данные 

касающихся механизмов возникновения заболе-

вания, клинических проявлениях, диагностиче-

ских критериях, особенностях течения и  лечения 

БФ, выполненных за последние годы.

Материалы и  методы. В  обзорной статье были 

использованы работы российских и  зарубежных 

авторов, а также проведен систематический поиск 
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в базе данных PubMed, e-library на интернет-плат-

формах и  в  печатном виде по следующим ключе-

вым словам: «Болезнь Фабри», «альфа-галакто-

зидаза А», «лизосомальная болезнь накопления», 

«Глоботриазилцерамид», «болезнь Андерсона-

Фабри», «диффузная ангиокератома туловища» 

за период с 1 января 2015 г. по 1 января 2026 г. По 

результатам поиска было проанализированы со-

гласительные документы, метаанализы, научные 

статьи, клинические случаи. Материалы, иссле-

дования или статьи, которые не соответствовали 

стандартам качества, были исключены.

Результаты
Эпидемиология. По распространенности БФ зани-

мает второе место среди ЛБН после болезни Гоше. 

Показатели распространенности данного заболе-

вания варьируют в широких пределах и напрямую 

зависят от фенотипа заболевания. Так, зарубежные 

авторы указывают следующие показатели у паци-

ентов с классическим фенотипом в пределах от 1 

на 117 000 до 1 на 476 000 среди населения в целом 

[2]. При этом, наблюдается преобладание распро-

страненности у мужчин: 1 на 40 000 и 1 на 60 000 [3]. 

С учетом фенотипов с поздним началом очевидно 

предполагается более высокая фактическая рас-

пространенность данной патологии. Так, по дан-

ным европейского многоцентрового исследования, 

проведенного Эллиотом и соавт. из 1386 пациентов 

с гипертрофической кардиомиопатией (ГКМП) у 0,5 % 

были выявлены патогенные мутации галактозидазы. 

По данным Петрухиной А.А. и соавт. на 2024 год 

в России зарегистрировано 230 клинических слу-

чаев с БФ [4]. В другом исследовании, проведенном 

Eng C.M., Germain D.P. и соавт. частота патогенных 

мутации во время скринига составила 1 % [5]. Кроме 

того, интересные данные получены по результатам 

скрининговых исследований в Италии, так частота 

мутации гена GLA достигла 1 случая на 8800 но-

ворожденных [6]. В Тайване в ходе аналогичного 

исследования был выявлен 1 случай на 1600 ново-

рожденных мальчиков. Установлено, что средний 

возраст постановки диагноза у мужчин и женщин 

составляет 24 и 31 год соответственно. В то же время 

не диагностированный или не леченый типичный 

вариант БФ может сократить продолжительность 

жизни до 15 лет у мужчин и до 20 лет у женщин [7].

По данным литературы была проанализирова-

на частота БФ при различных заболеваниях. Так, 

у  больных с  ранним мозговым инсультом в  4,2 % 

у мужчин и 2, 15 % у женщин случаях, у пациентов 

с  ГКМП неясного происхождения в  0,9 % и  3,9 % 

случаях, а у мужчин и женщин с терминальной по-

чечной недостаточностью 0,33 % и 0,10 % выявлена 

БФ [8].

Классификация болезни. Выделяют две фор-

мы заболевания: классическая, иными словами 

типичная форма и  неклассическая форма, также 

известная как форма заболевания с поздним нача-

лом [4, 8].

В  первом случае, у  пациентов с  классическим 

фенотипом, признаки и симптомы БФ могут наблю-

даться с  раннего детства и  носят полиорганный 

характер. К  таким признакам относят: невропати-

ческую боль, вертициллярную роговицу, желудоч-

но-кишечные симптомы, гипогидроз и ангиокера-

тому. К  отсроченным проявлениям болезни отно-

сят: хроническую болезнь почек (ХБП) с почечной 

недостаточностью, ГКМП, нарушения ритма сердца 

и  проводимости, тугоухость (брадиакузию или  ги-

поакузию), нарушения мозгового кровообращения. 

В данном варианте характерно отсутствие или зна-

чимое снижение (менее 3 % от ожидаемого значе-

ния) от αGalA.

Во втором варианте, признаки и  симптомы 

БФ формируются в  более позднем возрасте, это 

более легкий вариант течения заболевания. 

Одномоментное поражение всех выше указанных 

органов-мишеней может быть незначительным 

или отсутствовать вовсе, но при этом наблюдается 

преимущественное поражение одного органа и, 

как правило, тяжелое. При неклассическом вари-

анте БФ чаще идет поражение головного мозга, 

сердца или почек. В  данном варианте харак-

терно не значительное снижение уровня αGalA. 

Однако  же поражение сердца является одной из 

самых распространенных клинических проявле-

ний у пациентов с обоими вариантами БФ.

Клинические проявления при болезни 
Фабри
БФ «многолика» и имеет разнообразные проявления 

даже у членов одной семьи, то есть клиническая кар-

тина варьирует от полного отсутствия симптомов или 

легкой формы до тяжелой (рис. 1). Спектр возмож-

ных жалоб весьма разнообразен и зависит от ряда 

таких причин, как например, форма заболевания, 

индивидуальных особенностей течения заболевания, 

гендерной принадлежности и др.

Заболевание носит прогрессирующий харак-

тер, и, как правило, без специфического лечения 

летальный исход наступает на 4–5 десятилетии 

жизни от почечной недостаточности или сердечно-

сосудистых осложнений [9].

Сердечно-сосудистые проявления. Установлено, 

что повреждение миокарда является прогностиче-
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ски неблагоприятным и  частым проявлением БФ 

[11]. Согласно данным статистики, у  34 % мужчин 

и 57 % женщин именно поражение сердца стоит на 

первом месте среди причин летального исхода [8, 

11]. Механизмы поражения сердечно-сосудистой 

системы являются следствием отложения глико-

сфинголипидов в  кардиомиоцитах, эндотелиаль-

ных и гладкомышечных сосудов, клетках эндокар-

да и  проводящей ткани, фибробластах клапанов. 

Все это приводит к  формированию гипертрофии 

левого желудочка (ГЛЖ), диастолической дисфунк-

ции, ишемии миокарда и возникновению наруше-

ний ритма сердца и проводимости [8, 12].

Согласно данным исследований, при скринин-

ге на БФ среди более 5400 пациентов с  ГЛЖ и/

или ГКМП неясной этиологии частота патогенных 

мутации составила 0,93 % и  0,90 %. [13]. Другими 

проявлениями данного заболевания являются на-

рушения ритма и проводимости. Проявление ише-

мической болезни сердца в  виде инфаркта мио-

карда встречается у 2 % пациентов с БФ, а в виде 

стенокардии у 13–20 % пациентов и чаще в сочета-

нии с ГЛЖ [8, 13]. Поражение клапанного аппарата 

при БФ также наблюдается часто, но не имеет осо-

бого клинического значения. И, как было указанно 

выше, при неклассической форме с моносимптом-

ным течением поражение сердца является един-

ственным проявлением БФ.

Поражение почек. Возможно, как изолированное 

поражение почек при неклассическом варианте 

БФ, так и  в  совокупности с  другими синдромами 

при классическом его варианте. Чаще всего пора-

жение почек формируется в подростковом периоде 

пациента и манифестирует нефритическим вариан-

том мочевого синдрома с последующим переходом 

в  нефротический синдром, снижением функции 

почек вплоть до терминальной хронической почеч-

ной недостаточности (ХПН), которая служит одной 

из основных причин летального исхода пациен-

тов [14].

Проявления со стороны желудочно-кишечного 

тракта (ЖКТ). Клиническими проявлениями вовле-

чения в  патологический процесс ЖКТ являются 

такие мало специфичные симптомы как: сниже-

ние аппетита, снижение массы тела, периоди-

ческие схваткообразные боли в  животе, взду-

тие живота, неустойчивый стул, тошнота, рвота. 

Манифестациягастроэнтерологических проявле-

Рис. 1. Клинические проявления и результаты лабораторных и инструментальных исследований, которые могут указывать на БФ [10]. 
Более темным цветом обозначены более характерные признаки заболевания.
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ний БФ наблюдается чаще в детском и юношеском 

возрасте [8, 15].

Поражение нервной системы. Возможны пора-

жения периферической и  центральной нервной 

системы. Полиневропатии проявляются, как ре-

зультат повреждения периферической нервной 

системы и относятся к сравнительно частым кли-

ническим синдромам при БФ. Встречается у паци-

ентов в 60–80 % случаев в виде хронически выра-

женного, порой изнуряющего невропатического 

болевого синдрома в  конечностях, проявляется 

акропарастезиями, аллодинией, гиперпатией. По 

характеру длительного болевого синдрома раз-

личают следующие варианты: жгучая, стреляю-

щая, пронзающая. В  патогенезе невропатии вы-

деляют два механизма невропатической боли: 

центральный, периферический. В  первом слу-

чае происходит повреждение таламуса при БФ за 

счет кальцификации. В  случае с  формированием 

периферической невропатической боли проис-

ходит накопление глоботриаозилцерамида в аксо-

нах нервов, ганглиях задних корешков и в сосудах 

нервов. Поражение центральной нервной системы 

проявляется такими сосудистыми катастрофами 

как транзиторная ишемическая атака, ишемиче-

ский или геморрагический инсульт в  возрасте от 

20 до 50 лет. Мозговой инсульт может быть одной 

из форм моносимптомного варианта атипичной 

формы БФ. Распространенность инсульта при 

этом около 6,9 % и 4,3 % у мужчин и женщин соот-

ветственно. Последствием хронической ишемии 

мозга является сосудистая деменция, включающая 

снижение памяти, концентрации внимания и пове-

денческие нарушения [8, 16].

Нарушение потоотделения. Накопление глобо-

триаозилцерамида в  потовых железах, в  сосудах, 

вегетативных нервных волокнах приводит к гипо-

гидрозу или ангидрозу в большинстве случаев.

Поражение лимфатической системы. В  некоторых 

случаях может наблюдаться лимфедема (патологи-

ческое накопление богатой белком жидкости в ин-

терстициальном пространстве, которое происходит 

из-за нарушения транспорта лимфы и сопровожда-

ется увеличением объёма поражённого органа). 

Лимфедема может быть следствием врождённого 

или приобретённого нарушения транспорта лимфы 

по лимфатическим сосудам за счет отложения гли-

колипидов в стенках лимфатических сосудов [8, 17]. 

В научной литературе описаны случаи осложнения 

лимфедемы с  развитием трофических нарушений, 

и как следствие, изъязвлением кожных покровов.

Оториноларингологические проявления. Прояв-

лениями вовлечения в  патологический процесс 

органов слуха и вестибулярного аппарата являют-

ся шум и/или звон в ушах (одно- или двухсторон-

ний), нейросенсорная тугоухость, головокружение 

[8, 18].

Кожные проявления. Ангиокератомы являются 

проявлением поражения кожи у  пациентов БФ. 

Это четко окантованные папулы красного, темно-

красного, бордового, лилового или сине-черного 

цвета в размере 0,2–1,0 см, преимущественно рас-

положенныена симметричных участках в  паховой 

области, на ягодицах, бедрах, в  области пупка, 

на ладонях. На начальном этапе ангиокератомы 

появляются в  детском возрасте более светлые, 

плоские, легче поддаются сжатию, но с возрастом 

увеличивается их количество, размеры и они ста-

новятся темнее, тверже, более возвышены над по-

верхностью кожи. Описаны случаи развития ангио-

эктазий в  слизистой рта и  конъюнктиве. Кожные 

проявления не относятся к обязательным клиниче-

ским признакам.

Офтальмологические проявления. Поражение хру-

сталика и роговицы встречается в более чем 50 % 

у пациентов с БФ. Типичным симптомом является 

помутнение роговицы в  виде завитков (70–90 % 

больных). Иногда встречается помутнение хруста-

лика в  виде радиальной задней субкапсулярной 

катаракты, так называемой «катаракты Фабри» 

и двусторонней передней капсулярной и подкапсу-

лярной катаракты, однако они не относятся к пато-

гномоничным признакам [19].

Внешние проявления. Внешние признаки сходные 

с  признаками акромегалии —  выступающие над-

бровные дуги и лобные бугры выступающая нижняя 

челюсть увеличенные губы и запавшая переносица 

часто наблюдаются гемизиготных мужчин.

Особенности клинической картины в  детском 

и  подростковом возрасте. По большей части сим-

птомы БФ встречаются в  подростковом и  юноше-

ском возрасте, и в то же время верификация диа-

гноза БФ у детей затруднительна в силу неспеци-

фичности синдромов заболевания. Так, например, 

проявления со стороны ЖКТ при этом заболевании 

могут служить лишь косвенным маркером в  силу 

своей малой специфичности. Ангиокератомы 

в  детском возрасте чаще единичные и  могут на-

блюдаться в  нетипичной локализации на грудной 

клетке, слизистых полости рта, ушах.

Также мало специфичны проявления поражения 

сердечно-сосудистой системы в  виде периоди-

ческого не значительного снижения и/или повы-

шения уровня артериального давления, бессим-

птомные или малосимптомные формы аритмий 

по типу вегетативных нарушений. Затруднительна 
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своевременная диагностика поражения почек 

при БФ, так это состояние может проявляться 

лишь транзиторной микроальбуминурией [8, 20]. 

К  более редким малоспецифичным проявлениям 

БФ в указанном возрасте можно отнести: глоссит, 

гранулематозный хейлит, остеопению, остеопороз, 

гипотиреоз, утолщение концевых фаланг, анемию, 

нарушение дыхания и т. д.

Диагностика заболевания. В  постановке диа-

гноза БФ имеют значение данные анамнеза и кли-

нико-лабораторных (молекулярно-генетические 

и биохимические) методов исследования. Для ве-

рификации классического варианта БФ имеет зна-

чение совокупность поражения различных орга-

нов, при этом верификация атипичных вариантов 

возможна при скрининге групп риска. Важно отме-

тить, что у всех пациентов с инсультом в молодом 

возрасте и  ГЛЖ неясной этиологии необходимо 

предположить БФ.

Лабораторные диагностические 
исследования

1) Ферментный тест: определение активности 

альфа галактозидазы А (АГАЛ) в пятнах крови, вы-

сушенных на фильтровальной бумаге или в лейко-

цитах крови всем пациентам мужского и женского 

пола, однако у трети пациенток с БФ данный пока-

затель может оказаться в пределах нормы.

2) Выявление мутации в  гене, кодирующим 

АГАЛ для мужчин со сниженной активностью фер-

мента и для женщин с клиническими признаками 

БФ с  применением секвенирования всех экзо-

нов и приэкзонных участков интронов по Сенгеру. 

Данный метод также необходим для выявления 

семейной мутации гена GLA у родственников про-

банда, с целью пренатальной и преимплантацион-

ной диагностики, а  также для выявления гетеро-

зиготных носительниц БФ.

3) Количественное определение глоботриаозил-

сфингозина в пятнах высушенной крови или плаз-

ме крови проводится всем пациентам, как с целью 

биохимического подтверждения диагноза БФ, так 

и  целью биохимического мониторинга терапии 

с учетом того, что данный метаболит не достигает 

нормальных значений у пациентов с ФБ.

4) Проведение лабораторных исследований, 

согласно клиническим рекомендациям, поведе-

ния пациентов с ХПН (не реже 1 раза в 6 месяцев), 

ГКМП при наличии клинических появлении пора-

жении почек и сердца.

5) Всем пациентам с  целью выявления пато-

логии почек рекомендуется регулярное (не реже 

1  раза в  6 месяцев) определение уровня белка 

и  альбумина в  моче и  определение скорости клу-

бочковой фильтрации.

6) Проведение биопсии и  патолого-анатомиче-

ского исследования тканей почек и  сердца реко-

мендуется только лишь в  сложных дифференци-

ально-диагностических случаях [8, 21].

Инструментальные диагностические 
исследования
С целью выявления ГЛЖ показано проведение элек-

трокардиографии, эхокардиографии и допплер ЭхоКГ, 

МРТ. Также рекомендуется проведение МРТ голов-

ного мозга для выявления возможного поражения 

белого вещества головного мозга (лейкоареоз), 

серого вещества (кальцификация заднего таламуса), 

ишемических очагов, внутримозговых гематом, сосу-

дистые мальформации. Дополнительно рекомендо-

вано проведение тональной аудиометрии каждые 3 

года для обнаружения снижения слуха.

В  план обследования пациента также входит 

консультации кардиолога (не реже 1 раза в 6 меся-

цев) и окулиста (не реже 1 раза в 3 года) [8].

Принципы лечения
Выделяют патогенетическое, симптоматическое 

и хирургическое лечение. К нему относят фермен-

тозаместительную терапию, шаперонотерапию. На 

стадии клинических испытаний разрабатываются 

другие методы лечения, такие как: субстратная тера-

пия, другие ферментозаместительные средства, 

генная терапия.

Патогенетическая терапия. В  рамках патогенети-

ческой терапии рассматривается ферментная за-

местительная терапия, которая представлена дву-

мя препаратами на российском фармацевтическом 

рынке на данный период времени: агалсидаза-α 

и  агалсидаза-ϐ. Эффективность терапии оценива-

лась в  более чем 48 проспективных исследовани-

ях, в результате которых отмечался с положитель-

ный эффект на фоне лечения в  виде уменьшение 

массы миокарда, снижение уровня Cb3 в  тканях 

почек, уменьшение невропатической боли, улуч-

шение слуха и  качества жизни. Также рассматри-

вается применение шаперона (мигаластат), кото-

рый в Российской Федерации на данный момент не 

зарегистрирован. К новым вариантам лечения суб-

страт-редуцирующей терапии относятся луцерастат 

и венглустат, которые проходят 2–3 фазы исследо-

вания. В настоящее время также разрабатываются 

новые пегилированные формы α-Гал-А (пегунигал-

сидаза-α) препараты для генной терапии [9, 22]. 

Успешность терапии напрямую зависит от формы 

заболевания, сроков начала терапии, дозы препа-
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ратов, возможного развития антител к  компонен-

там препарата и ряда других факторов.

Симптоматическая терапия. Симптоматическая 

терапия включает купирование болевого синдро-

ма и  лечение мультисистемой патологии соглас-

но действующим клиническим рекомендациям. 

Симптоматическая терапия может быть назначена 

по решению врачебной комиссии [23]. Так, напри-

мер, для лечения болевого синдрома рекомендует-

ся применение анальгетиков, а  также устранение 

или ограничение провоцирующих факторов, таких 

как например, интенсивных физических нагрузок, 

колебаний температурного режима (холодной и/

или жаркой погоды) и  т. д. При наличии у  паци-

ентов осложнений со стороны сердечно-сосуди-

стой системы рекомендуется назначение анти-

агрегантов, антикоагулянтной, антиаритмической, 

гипотензивной терапии. У пациентов с развитием 

осложнений со стороны желудочно-кишечного 

тракта допускается применение ингибиторов про-

тонной помпы или Н₂-гистаминовых рецепторов. 

При наличии протеинурии и  синдрома артери-

альной гипертензии рекомендуется подключение 

с  нефропротективной целью ингибиторов ангио-

тензипреврающего фермента или блокаторов ан-

гиотензина II.

Хирургическое лечение. В  случае формирования 

терминальной почечной недостаточности необ-

ходима терапия гемодиализом и/или трансплан-

тация почки согласно стандартам и  клиническим 

рекомендациям по ведению данной патологии.

При регистрации у  пациентов атриовентрику-

лярной блокады в  соответствии с  действующими 

клиническими стандартами и  рекомендациями 

проводится имплантация водителя ритма, а  при 

наличии жизнеугрожающих аритмий —  имплан-

тация кардиовертера-дефибриллятора соответ-

ственно [8, 24]. При наличии кожных проявлений 

по согласованию с пациентом рекомендуется уда-

ление ангиокератом.

Заключение
Результаты проведенного анализа литературы сви-

детельствуют, что за последние годы благодаря 

более глубокому изучению данной патологии, зна-

чительно усовершенствовались алгоритмы диагно-

стики, в том числе генетический скрининг членов 

семей пациента, а также внедрены новые методы 

патогенетического лечению БФ. Однако, остаются 

проблемы поздней диагностики БФ и, как след-

ствие, поздняя инициация специфической терапии, 

что влияет на прогноз и качество жизни пациен-

тов. Дальнейшее углубленное изучение сложных 

вопросов патофизиологии заболевания позволит 

усовершенствовать и улучшить этапы диагностики 

и лечения данной патологии и соответственно опти-

мизировать индивидуальный подход ведения дан-

ной категории пациентов в реальной клинической 

практике.

Конфликт интересов. Авторы заявляют об отсутствии 

потенциального конфликта интересов, требующего 

раскрытия в данной статье.
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