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ÁÞANGA

Fab ry li ga – tai re ta, ge ne ti në, su X chro mo so ma su si ju si li -
ga. Fab ry li ga, kar tais dar va di na ma angiokeratoma
corporis diffusum, yra an tra pa gal daþ nu mà li zo so mi në
kau pi mo li ga (po Go ðë li gos). Jos me tu, dël ágim to fer men -
to al fa-ga lak to zi da zës A (ga mi na mo li zo so mo se) ak ty vu -
mo su ma þë ji mo, ávai rio se or ga niz mo làs te lë se pra de da
kaup tis mi në to fer men to ne su skal dy tos me dþia gos – gli -
ko s fin go li pi dai (dau giau sia glo bot ria o sil ce ra mi das) [1].
Al fa- ga lak to zi da zës A fer men tas yra uþ ko duo tas 12 ki lo -
ba ziø ge ne (GLA), ku ris lo ka li zuo ja si il ga ja me X chro mo -
so mos pe ty je (Xq22.1 re gio ne) [2]. Iki ðiol nu sta ty ta ke li
ðim tai ðio ge no mu ta ci jø, ku rios ga li su kel ti sun kes næ ar
leng ves næ Fab ry li gos ei gà. Pa to lo gið kai pa ki tu sio fer men -
to ne su skai do mi gli kos fin go li pi dai kau pia si ávai rio se kû no 
làs te lë se, ypaè krau ja gys liø en do te ly je, epi te ly je ir ly giø jø
rau me nø làs te lë se. Tai sà ly go ja krau ja gys liø ok liu zi jas,
dël ku riø vys to si ið emi jos ir in fark tai, o il gai niui ávyks ta
ne gráþ ta mi pa þei di mai, pir miau sia inks tø, ðir dies ir cen tri -
nës ner vø sis te mos [3].

Nors Fab ry li ga në ra daþ na (ávai riø au to riø duo me ni -
mis, jos daþ nis bal tø jø po pu lia ci jo je svy ruo ja nuo 17 iki
117 ser gan èiø jø 100 000 as me nø), ta èiau kai ku riø ty ri mø
re zul ta tai ro do, kad ge nø mu ta ci jos, le mian èios Fab ry li -
gos ið si vys ty mà, ga li bû ti daþ nes nës, nei ma ny ta, bû tent
jau niems as me nims, ku riems ávyks ta krip to ge ni nis gal vos
sme ge nø in fark tas [1, 4].

Fab ry li ga la bai ávai ria ly pë ir ga li pa si reikð ti ávai riais
simp to mais (tai sà ly go ja gli kos fin go li pi dø kau pi ma sis
ávai rio se or ga niz mo làs te lë se). Daþ niau sia Fab ry li gos ið -
raið ka (simp to mas pa si reið kia 79–84 % ser gan èiø jø Fab ry
li ga) – ne spe ci fi nis neu ro pa ti nis skaus mas, daþ niau siai
po li neu ro pa ti nio ti po. An trà pa gal daþ ná simp to mà – an -
gio ke ra to mas ant kû no, tu ri 50–78 % ser gan èiø jø.
33–44 % li go niø tu ri inks tø funk ci jos su tri ki mø. Kar dio lo -
gi nius simp to mus, áskai tant ðir dies arit mi jas, pa ti ria
65–69 % pa cien tø. Ce reb ro vas ku li næ li gos ið raið kà (gal -
vos sme ge nø in fark tà, pra ei nan tá gal vos sme ge nø ið emi jos 
prie puo lá) tu ri 12–27 % Fab ry li go niø [5]. Ce reb ro vas ku li -
në simp to ma ti ka – vie nas ið re èiau siø Fab ry li gos ma ni fes -
ta ci jos bû dø, ta èiau ap ta ria mu kli ni ki niu at ve ju Fab ry li ga
pa si reið kë bû tent pa si kar to jan èiais gal vos sme ge nø in -
fark tais.

KLINIKINIS ATVEJIS

2006 m. ko vo 7 d. pa cien tei (tuo me tu jai bu vo 25 m.) dël
pre ek lamp si jos bu vo at lik ta Ce za rio pjû vio ope ra ci ja
(I nëð tu mas, 32 sa vai tës). Ko vo 17 d. pa cien të kë lë si ið lo -
vos ir stai ga su smu ko – ið si vys të kai rë he mip le gi ja. Pa -
cien të per veþ ta á VULSK Ner vø li gø sky riø. Sku bos tvar ka 
at lik tas gal vos sme ge nø kom piu te ri nës to mog ra fi jos ty ri -
mas, ku ria me ras ti pa ki ti mai, bû din gi gal vos sme ge nø in -
fark tui de ði nio sios vi du ri nës sme ge nø ar te ri jos ba sei ne
(1 pav.). At lik tuo se la bo ra to ri niuo se ir in stru men ti niuo se
ty ri muo se reikð min gø po ky èiø ne ste bë ta. Ner vø li gø sky -
riu je pa cien të bu vo gy dy ta 13 die nø. Simp to ma ti ka ið da -
lies re gre sa vo: kai rës ko jos jë ga pa ge rë jo nuo ple gi jos iki
3–4 ba lø, kai rës ran kos ple gi ja ið li ko. To liau pa cien të bu vo 
nu kreip ta re a bi li ta ci jai, po ku rios pa ge rë jo ir kai rës ran kos
jë ga. Spe ci fi nis gy dy mas ne re ko men duo tas.
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11 me tø po pir mo jo. De ja, efek ty vaus gy dy mo, ap sau gan èio nuo ce reb ro vas ku li nës Fab ry li -
gos ið raið kos, ðiuo me tu në ra.
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2007 m. ge gu þës më ne sá pa cien të at veþ ta á VULSK
Pri ëmi mo ir sku bios pa gal bos sky riø dël ávy ku sio trau ku -
liø prie puo lio. Prie puo lá ar ti mie ji api bû di no kaip kai rës
ran kos uþ si tæ su sá trûk èio ji mà, ku ris per ëjo á vi so kû no
trau ku lius (pa na ðus epi zo das bu vo ste bë tas prieð më ne sá).
Nau jos neu ro lo gi nës simp to ma ti kos ne ste bë ta. Pa kar to ti -
nai at lik to je gal vos sme ge nø kom piu te ri në je to mog ra fi jo je 
ûmiø pa ki ti mø tuo me tu ne ras ta. At lik to je elek tro en ce fa -
log ra fi jo je hi per ven ti lia ci jos me tu ið ryð kë jo epi lep si for -
mi nis ak ty vu mas de ði në je smil ki ni në je sri ty je. At lik ta me
gal vos sme ge nø mag ne ti nio re zo nan so to mog ra fi jos ty ri -
me ma ty tos po iðe mi nës en ce fa lo ma lia ci jos zo nos (2 pav.).
Pa cien tei nu sta ty ta diag no zë – struk tû ri në epi lep si ja: þi di -
ni niai klo ni niai trau ku liai su ið pli ti mu á bi la te ra li nius to ni -
nius- klo ni nius trau ku lius. Pa skir tas prieð trau ku li nis gy dy -
mas, pa cien të to liau gy dy tis ið leis ta á na mus.

Po 10 me tø, 2017 m. ko vo 1 d. pa cien të (36 m.) at veþ ta
á VULSK Pri ëmi mo ir sku bios pa gal bos sky riø po to, kai
bu vo ras ta dar be su klu pu si, be sà mo nës, ta èiau trau ku liø
ne bu vo ste bë ta. Neu ro lo gi nës ap þiû ros me tu pa cien të bu -
vo ne ra mi, blað kë si, nu ro dë gal vos skaus mà, kal ba bu vo
di zar trið ka, pa si kei tæs bal sas. Kai rës ko jos ir ran kos jë ga –
4 ba lai. Bu vo at lik ta gal vos sme ge nø kom piu te ri në to mog -
ra fi ja – ras ta pla ti po iðe mi në en ce fa lo ma lia ci jos zo na de ði -
nës vi du ri nës sme ge nø ar te ri jos ba sei ne, ûmi niø pa ki ti mø
ne ma ty ta. Hos pi ta li zuo ta á Ner vø li gø sky riø, kur pa cien tës 
bûk lë ver tin ta kaip po epi lep si jos prie puo lio. Sky riu je gy -
dy ta 2 die nas ir, ko re ga vus prieð trau ku li ná gy dy mà, ið leis ta 
gy dy tis á na mus, re ko men duo ta pla ni në am bu la to ri në neu -
ro lo go kon sul ta ci ja. 2017 m. ko vo 15 d. pa cien të at vy ko
pla ni nei neu ro lo go kon sul ta ci jai, ku rios me tu nu sta ty ta pa -

blo gë ju si pa cien tës neu ro lo gi në bûk lë. Pa ryð kë jo di zar tri -
ja – kal ba bu vo sun kiai su pran ta ma, at si ra do ri ji mo su tri ki -
mas, de ði niø jø ga lû niø atak si ja, pa blo gë jo ei se na. Dël to
2017 m. ko vo 27 d. pa skir tas pla ni nis gal vos sme ge nø
mag ne ti nio re zo nan so to mog ra fi jos ty ri mas, ku ria me ras ta 
po iðe mi niø pa ki ti mø de ði nia ja me sme ge në liø pus ru tu ly je
ir sme ge nø ka mie ne (3, 4 pav.).

2017 m. ko vo 28 d. pa cien të pla ni ne tvar ka pa gul dy ta á
Ner vø li gø sky riø dël ryð kë jan èios þi di ni nës neu ro lo gi nës
simp to ma ti kos ir di des niø po iðe mi niø pa ki ti mø gal vos
MRT ty ri me. Nu sta ty ta diag no zë – gal vos sme ge nø in fark -
tas kai ria ja me ver teb ro ba zi li nia me ba sei ne: di zar tri ja, dis -
fa gi ja, atak si nis, di plo pi nis sin dro mai: de ði nës akies VI ir
IV gal vi niø ner vø pa þei di mai. Pra dë tas ið ty ri mas pa gal
jau no þmo gaus gal vos sme ge nø in fark to pro to ko là, á la bo -
ra to ri jà Vo kie ti jo je ið siøs tas sau sas krau jo la ðas dël Fab ry
li gos. At li kus ðir dies trans to ra ka li næ echos ko pi jà, kaip vie -
nà ið jau no þmo gaus gal vos sme ge nø in fark to ið ty ri mo pro -
to ko lo da liø, pa cien tei nu sta ty tas ne aið kios kil mës pa pil -
do mas da ri nys ant prie ki nës mit ra li nio voþ tu vo bu rës. Pa -
tiks li ni mui at li kus ðir dies MRT, kar dio chi rur gø nu spræs ta
da ri ná pa ða lin ti.

Ba lan dþio 5 d. pa cien tei pa ða lin tas da ri nys nuo MV
prie ki nës bu rës (his to lo gi nis at sa ky mas: ne bak te ri nis
trom bi nis en do kar di tas). To liau pa cien të bu vo gy dy ta Re -
a ni ma ci jos ir in ten sy vios te ra pi jos sky riu je, kur po ope ra ci -
nës ei gos me tu ið si vys të kai rë pneu mo ni ja, kvë pa vi mo ne -
pa kan ka mu mas, prie ðir dþiø vir pë ji mo pa rok siz mas (at sta -
ty tas elek troim pul si ne te ra pi ja). Dël kvë pa vi mo ne pa kan -
ka mu mo tai ky ta dirb ti në plau èiø ven ti lia ci ja, dël pneu mo -
ni jos skir tas an ti bak te ri nis gy dy mas. Bûk lei pa ge rë jus,
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1 pav. 2006-03-18. Gal vos sme ge nø KT be k/m.

„Hi per den si nës VSA“ þen klas de ði në je – trom bas ar te ri jos spin -
dy je. De ði në tem po ra li në skil tis hi po den si në – ûmios ið emi jos
po þy mis.

2 pav. 2007-05-20. Gal vos sme ge nø MRT, T2 FLAIR se ka.

Hi poin ten si nës zo nos su ap lin ki ne aukð to sig na lo zo na – po iðe -
mi nës en ce fa lo ma lia ci jos zo nos su ap lin ki ne glio ze de ði nio sios
vi du ri nës sme ge nø ar te ri jos ba sei ne.



per kel ta á Ðir dies chi rur gi jos sky riø. Sky riu je pa cien tei po
ope ra ci jos ir dël pa si kar to ju siø rit mo su tri ki mø pra dë tas
skir ti an ti ko a gu lia ci nis gy dy mas var fa ri nu, ku ris vë liau
bu vo pa keis tas á da bi gat ra nà. To li mes niam gy dy mui per -
kel ta á Sta cio na ri nës re a bi li ta ci jos sky riø.

2017 m. ge gu þës më ne sá ið la bo ra to ri jos Vo kie ti jo je
gau tas at sa ky mas: pa tvir tin ta, kad pa cien të tu ri ge no, le -
mian èio Fab ry li gos ið si vys ty mà (GLA ge no pa to ge ni nis
va rian tas C.376A>G (p.Ser126Gly) he te ro zi go ti në je bûk -
lë je), mu ta ci jà. Ini ci juo tas am bu la to ri nis dau gia profilinis
pa cien tës ið ty ri mas dël ga li mø ki tø Fab ry li gos pa si reið ki -
mø, taip pat pa cien tës sû naus ge ne ti nis ið ty ri mas dël Fab ry
li gos.

2017 m. lie pos 23 d. va ka re pa cien të nu kri to na muo se – 
ar ti mie ji ste bë jo kai riø jø ga lû niø trau ku lius, po ku riø pa -
cien të ne be kal bë jo, bu vo stip riai pri slo pin ta. To kios bûk -
lës at veþ ta á VULSK Pri ëmi mo ir sku bios pa gal bos sky riø.
Pa cien tës neu ro lo gi në ap þiû ra: sà mo nin ga, neð ne ka, pa lie -
pi mø ne vyk do, ob jek tø aki mis ne se ka, pa ly gin ta kai rio ji
na zo la bia li në raukð lë, kai riø jø ga lû niø ple gi ja, gi li de ði -
niø jø pa re zë (1 ba las), re flek sai kai rë je aukð tes ni nei de ði -
në je, pa to lo gi nis Ba bins kio re flek sas kai rë je. Dël ûmiai at -
si ra du sios nau jos þi di ni nës simp to ma ti kos, pra dë tas vyk -
dy ti trom bo li zës pro to ko las. At lik ta gal vos sme ge nø kom -
piu te ri nës to mog ra fi jos an giog ra fi ja su per fu zi ja, ku rio je
nu sta ty ta kai rio sios vi du ri nës sme ge nø ar te ri jos M2 ða kos
ok liu zi ja (5 pav.). Per fu zi jos vaiz duo se ste bë ta su per -
ûmios ið emi jos zo na (be ið emi jos ðer dies). Ka dan gi bu vo
þi no ma, kad pa cien të ry te bu vo ið gë ru si da bi gat ra no tab le -
tæ, nuo trom bo li zës bu vo su si lai ky ta, ta èiau, ap ta rus su in -
ter ven ci niu ra dio lo gu, pri im tas spren di mas at lik ti trom -
bek to mi jà. Trom bek to mi ja at lik ta be kom pli ka ci jø, ta èiau

efek tas bu vo da li nis – neu ro lo gi në bûk lë, pra ëjus 24 va lan -
doms po trom bek to mi jos: ne ra mi, blað ko si, pa lie pi mø ne -
vyk do, ne kal ba, gal va ir akys nu kreip tos á kai ræ pu sæ. De ði -
nës ko jos ir ran kos jë ga pa ge rë jo nuo 1 iki 3 ba lø. Gal vos
sme ge nø kom piu te ri në je to mog ra fi jo je, at lik to je pra ëjus
24 va lan doms po trom bek to mi jos, bu vo ma to ma su si for -
ma vu si ið emi jos zo na kai rio sios vi du ri nës sme ge nø ar te ri -
jos ba sei ne (6 pav.).

5 die nas pa cien të gy dy ta Re a ni ma ci jos ir in ten sy vios
te ra pi jos sky riu je, kur dël ne ga lë ji mo nu ry ti pra dë ta en te ri -
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3 pav. 2017-03-27. Gal vos sme ge nø MRT, T2 FLAIR se ka.

Su stip rë ju sio sig na lo zo na de ði nio jo sme ge në liø pus ru tu lio vir -
ðu ti në je me dia li në je da ly je – po iðe mi niai pa ki ti mai.

4 pav. 2017-03-27. Gal vos sme ge nø MRT, T2 FLAIR se ka.

Hi pe rin ten si nis þi di nys pail gø jø sme ge nø kairëje prie ki në je da -
ly je – po iðe mi niai pa ki ti mai.

5 pav. 2017-07-23. Galvos smegenø KT angiografija, MIP,
vainikinë plokðtuma.

Kairiosios vidurinës smegenø arterijos M2 virðutinës ðakos ok -
liu zi ja.



në mi ty ba. Ið si vys të kvë pa vi mo ne pa kan ka mu mas, dël to
in tu buo ta, pra dë ta dirb ti në plau èiø ven ti lia ci ja, vë liau at -
lik ta tra che os to mi jos ope ra ci ja, nu ma tant il ga lai kæ ven ti -
lia ci jà. Bûk lei pa ge rë jus, ið ny kus kvë pa vi mo ne pa kan ka -
mu mui, at jung ta nuo dirb ti nës plau èiø ven ti lia ci jos ir per -
kel ta á Ner vø li gø sky riø. Pa cien tei Ner vø li gø sky riu je
rug pjû èio 5 d. at nau jin tas da bi gat ra nas. Rug pjû èio 7 d.
diag no zuo ta kai rës klu bi nës ið ori nës ve nos ir kai rës pu sës
ben dro sios ðlau ni nës ve nos po ûmë trom bo zë. Rug pjû èio
8 d. nak tá pa cien të dël ûmaus kar dia li nio ne pa kan ka mu mo
(ðir dies rit mo su tri ki mo) mi rë, gai vi ni mas bu vo ne efek ty -
vus.

APTARIMAS

Gal vos sme ge nø in fark tas në ra pa ti daþ niau sia Fab ry li gos
ið raið ka. Ty ri mo, ana li za vu sio Fab ry li gos re gist ro duo me -
nis, ið va dos – tik 4 % mo te rø ir 6 % vy rø, ser gan èiø ðia li ga, 
pa ti ria gal vos sme ge nø in fark tà jau na me am þiu je. Vi du ti -
nis ser gan èiø jø ðia li ga gal vos sme ge nø in fark to ið si vys ty -
mo am þius yra 39–45,7 me tø. Tai gi, ðio je am þiaus gru pë je
þmo nëms, ser gan tiems Fab ry li ga, ið emi nio in sul to ti ki -
my bë pa di dë ja 10 kar tø [6].

Vie na ið daþ niau siø ir anks ty viau siø Fab ry li gos ið raið -
kø yra inks tø funk ci jos su tri ki mas, ið si vys tan tis apie 26 %
jau nø su au gu siø jø, ser gan èiø ðia li ga, ki tø ty ri mø duo me -
ni mis – apie 50 % pa cien tø, su lau ku siø 35 me tø, o vie nos
stu di jos duo me ni mis – net 100 % su lau ku siø 55 m. [7, 8].

Daþ niau siai Fab ry li gos diag no zë nu sta to ma at si ra dus ne -
aið kios kil mës inks tø funk ci jos ne pa kan ka mu mui, ta èiau
net 70,9 % vy rø ir 76,9 % mo te rø pa ti ria ið emi ná in sul tà,
nu lem tà Fab ry li gos, ne sant fik suo tø inks tø funk ci jos pa ki -
ti mø. Bû tent dël ðios prie þas ties 50 % vy rø ir 38,3 % mo te -
rø pa ti ria pir mà já sa vo gal vos sme ge nø in fark tà anks èiau,
ne gu jiems nu sta to ma Fab ry li gos diag no zë [6]. Dël to pa -
cien tams ne pra de da mas skir ti anks ty vas pro fi lak ti nis gy -
dy mas.

Mû sø pa cien tës at ve jis ne bu vo ið skir ti nis – pa cien tës
ty ri mø duo me nys ro dë, kad ji ne tu rë jo inks tø funk ci jos su -
tri ki mo ar ki tø neu ro lo gi niø simp to mø, bû din gø Fab ry li -
gai. Li ga ma ni fes ta vo gal vos sme ge nø in fark tu ypaè jau -
na me am þiu je (jau nas am þius net tarp Fab ry li ga ser gan èiø
as me nø). Ka dan gi pa cien tei pir ma sis gal vos sme ge nø in -
fark tas ávy ko 26 m. am þiaus, pe ri na ta li niu lai ko tar piu, taip
pat po Ce za rio pjû vio ope ra ci jos, bu vo ma ny ta, kad gal vos
sme ge nø in fark tà lë më lai ki na hi per ko a gu lia ci në bûk lë,
su si ju si su nëð tu mu. Dël ðios prie þas ties, po pir mo jo ið emi -
nio in sul to, pa cien tei ne bu vo skir tas pro fi lak ti nis an ti ag re -
ga ci nis gy dy mas. De ja, tik ro ji gal vos sme ge nø in fark tø
prie þas tis nu sta ty ta tik po 11 me tø, t. y. ávy kus ant ra jam ið -
emi niam ávy kiui.

Di de lës ap im ties gy dy mo, esant neu ro lo gi nëms Fab ry
li gos kom pli ka ci joms, ty ri mø në ra at lik ta. Pa grin di nis ir
svar biau sias ak cen tas, sie kiant ið veng ti gal vos sme ge nø
in fark to, – an ti ag re ga ci ja. Pa vie niai ty ri mai ro do, kad klo -
pi dog re lis ar ba as pi ri no ir di pi ri da mo lio de ri nys yra efek -
ty ves nis uþ an ti ag re ga ci jà vien as pi ri nu [9].

Pa kai ti në fer men tø te ra pi ja gal vos sme ge nø in fark tø
ri zi kos, ser gant Fab ry li ga, ne su ma þi na, o kai ku rios stu di -
jos net gi tei gia, kad pa di di na. Ver ta pa mi në ti, kad pa kai ti -
në fer men tø te ra pi ja su ma þi na ki tos neu ro lo gi nës Fab ry
li gos kom pli ka ci jos – neu ro pa ti nio skaus mo – daþ ná
[10–13].

Ap tar tas kli ni ki nis at ve jis mus pa mo ko, kad, jau nam
þmo gui pa ty rus gal vos sme ge nø in fark tà ir tam ne sant aki -
vaiz dþiø prie þas èiø, rei kë tø ne pa mirð ti at lik ti ty ri mo dël
Fab ry li gos. Taip pat, net ir áta riant ti kë ti nà ri zi kos fak to riø
(ap tar tu at ve ju átar ta hi per ko a gu lia ci në bûk lë pe ri na ta li -
nia me pe ri ode), rei kë tø ne dve jo ti ir ið siøs ti ge ne ti ná ty ri mà
dël li gos. Anks èiau diag no za vus li gà, ga li ma pra dë ti ant ri -
næ gal vos sme ge nø in fark to pro fi lak ti kà.
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G. Motiejûnas, L. Gumbys, R. Masaitienë

RE CUR RENT ISCHAEMIC STROKES AS
A MAN I FES TA TION OF FABRY DIS EASE:
A CLIN I CAL CASE

Sum mary

Fabry dis ease is a rare ge netic dis or der associated with X chro -
mo some. Re search stud ies show that young pa tients who have
suf fered from ischaemic stroke have Fabry dis ease more of ten
than pre vi ously thought. We pres ent a clin i cal case of a fe male
pa tient with Fabry dis ease who has suf fered 3 ischaemic strokes
in 11 years. Cor rect di ag no sis was con firmed only 11 years af ter
the first stroke. Un for tu nately, cur rently there is no ef fec tive
treat ment to pro tect against cerebrovascular events in Fabry dis -
ease.

Keywords: Fabry, Fabry dis ease, ischaemic stroke, pa re sis,
plegia, trombectomy.
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