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Santrauka. Fabry liga - tai reta, genetiné, su X chromosoma susijusi liga. Nors Fabry liga
néra dazna, taciau kai kuriy tyrimy rezultatai rodo, kad geny mutacijos, lemiancios Fabry li-
gos iSsivystyma, gali buti daznesnés, nei manyta, asmenims, kuriems jauname amziuje
ivyksta kriptogeninis galvos smegeny infarktas. Straipsnyje pristatomas klinikinis Fabry liga
sirgusios pacientés, kuriai per kiek daugiau nei 11 m. jvyko 3 galvos smegeny infarktai, atve-
jis. Fabry ligos diagnozé buvo nustatyta tik ivykus antram galvos smegeny infarktui - pragjus
11 mety po pirmojo. Deja, efektyvaus gydymo, apsaugancio nuo cerebrovaskulinés Fabry li-
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gos israiskos, Siuo metu néra.
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IZANGA

Fabry liga - taireta, genetiné, su X chromosoma susijusi li-
ga. Fabry liga, kartais dar vadinama angiokeratoma
corporis diffusum, yra antra pagal daznumga lizosominé
kaupimo liga (po Gosé ligos). Jos metu, dél igimto fermen-
to alfa-galaktozidazés A (gaminamo lizosomose) aktyvu-
mo sumazejimo, jvairiose organizmo lastelése pradeda
kauptis minéto fermento nesuskaldytos medziagos - gli-
kosfingolipidai (daugiausia globotriaosilceramidas) [1].
Alfa-galaktozidazés A fermentas yra uzkoduotas 12 kilo-
baziy gene (GLA), kuris lokalizuojasi ilgajame X chromo-
somos petyje (Xq22.1 regione) [2]. Iki Siol nustatyta keli
Simtai Sio geno mutacijy, kurios gali sukelti sunkesng ar
lengvesng Fabry ligos eiga. Patologiskai pakitusio fermen-
to nesuskaidomi glikosfingolipidai kaupiasi jvairiose kiino
lastelése, ypac kraujagysliy endotelyje, epitelyje ir lygiyju
raumeny lastelése. Tai salygoja kraujagysliy okliuzijas,
dél kuriy vystosi iSemijos ir infarktai, o ilgainiui jvyksta
negriztami pazeidimai, pirmiausia inksty, Sirdies ir centri-
nés nervy sistemos [3].

Nors Fabry liga néra dazna (jvairiy autoriy duomeni-
mis, jos daznis baltyjy populiacijoje svyruoja nuo 17 iki
117 serganciyjy 100 000 asmeny), taciau kai kuriy tyrimy
rezultatai rodo, kad geny mutacijos, lemiancios Fabry li-
gos issivystyma, gali buiti daznesnés, nei manyta, biitent
jauniems asmenims, kuriems jvyksta kriptogeninis galvos
smegeny infarktas [1, 4].
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Fabry liga labai jvairialypé ir gali pasireiksti jvairiais
simptomais (tai salygoja glikosfingolipidy kaupimasis
ivairiose organizmo lastelése). Dazniausia Fabry ligos is-
raiska (simptomas pasireiskia 79-84 % serganciyjy Fabry
liga) - nespecifinis neuropatinis skausmas, dazniausiai
polineuropatinio tipo. Antra pagal dazni simptoma - an-
giokeratomas ant kiino, turi 50-78 % serganciyjy.
33-44 % ligoniy turi inksty funkcijos sutrikimy. Kardiolo-
ginius simptomus, iskaitant Sirdies aritmijas, patiria
65-69 % pacienty. Cerebrovaskuling ligos israiska (gal-
vos smegeny infarkta, praeinanti galvos smegeny iSemijos
priepuoli) turi 12-27 % Fabry ligoniy [5]. Cerebrovaskuli-
né simptomatika - vienas i$ re¢iausiy Fabry ligos manifes-
tacijos buidy, taciau aptariamu klinikiniu atveju Fabry liga
pasireiské butent pasikartojanciais galvos smegeny in-
farktais.

KLINIKINIS ATVEJIS

2006 m. kovo 7 d. pacientei (tuo metu jai buvo 25 m.) dél
preeklampsijos buvo atlikta Cezario pjavio operacija
(I néstumas, 32 savaités). Kovo 17 d. pacienté kélési i$ lo-
vos ir staiga susmuko - iSsivysté kairé hemiplegija. Pa-
cienté perveztai VULSK Nervy ligy skyriy. Skubos tvarka
atliktas galvos smegeny kompiuterinés tomografijos tyri-
mas, kuriame rasti pakitimai, budingi galvos smegeny in-
farktui desiniosios vidurinés smegeny arterijos baseine
(1 pav.). Atliktuose laboratoriniuose ir instrumentiniuose
tyrimuose reikSmingy pokyciy nestebéta. Nervy ligy sky-
riuje pacienté buvo gydyta 13 dieny. Simptomatika i§ da-
lies regresavo: kairés kojos jéga pageréjo nuo plegijos iki
3-4 baly, kairés rankos plegija isliko. Toliau pacienté buvo
nukreipta reabilitacijai, po kurios pageréjo ir kairés rankos
jéga. Specifinis gydymas nerekomenduotas.
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1 pav. 2006-03-18. Galvos smegenu KT be k/m.
~Hiperdensinés VSA* Zenklas desinéje - trombas arterijos spin-
dyje. Desiné temporaliné skiltis hipodensiné - Gimios iSemijos
pozymis.

2007 m. geguzés ménesi pacienté atvezta i VULSK
Priémimo ir skubios pagalbos skyriy dél ivykusio trauku-
liy priepuolio. Priepuolj artimieji apibudino kaip kairés
rankos uzsitesusj trukc¢iojima, kuris peréjo i viso kiino
traukulius (panasus epizodas buvo stebétas prieS ménesj).
Naujos neurologinés simptomatikos nestebéta. Pakartoti-
nai atliktoje galvos smegeny kompiuterinéje tomografijoje
amiy pakitimy tuo metu nerasta. Atliktoje elektroencefa-
lografijoje hiperventiliacijos metu isryskéjo epilepsifor-
minis aktyvumas desinéje smilkininéje srityje. Atliktame
galvos smegeny magnetinio rezonanso tomografijos tyri-
me matytos poiSeminés encefalomaliacijos zonos (2 pav.).
Pacientei nustatyta diagnozé - struktiiriné epilepsija: zidi-
niniai kloniniai traukuliai su iSplitimu i bilateralinius toni-
nius-kloninius traukulius. Paskirtas priestraukulinis gydy-
mas, pacienté toliau gydytis isleista { namus.

Po 10 mety, 2017 m. kovo 1 d. pacienté (36 m.) atvezta
i VULSK Priémimo ir skubios pagalbos skyriy po to, kai
buvo rasta darbe suklupusi, be samonés, taciau traukuliy
nebuvo stebéta. Neurologinés apziiiros metu pacienté bu-
vo nerami, blaskési, nurodé galvos skausma, kalba buvo
dizartriska, pasikeites balsas. Kairés kojos ir rankos jéga -
4 balai. Buvo atlikta galvos smegeny kompiuteriné tomog-
rafija - rasta plati poiSeminé encefalomaliacijos zona desi-
nés vidurinés smegeny arterijos baseine, iminiy pakitimy
nematyta. Hospitalizuota i Nervy ligy skyriy, kur pacientés
bukle vertinta kaip po epilepsijos priepuolio. Skyriuje gy-
dyta 2 dienas ir, koregavus priestraukulinj gydyma, isleista
gydytis i namus, rekomenduota planiné ambulatoriné neu-
rologo konsultacija. 2017 m. kovo 15 d. pacienté atvyko
planinei neurologo konsultacijai, kurios metu nustatyta pa-

2 pav. 2007-05-20. Galvos smegenu MRT, T2 FLAIR seka.

Hipointensinés zonos su aplinkine auksto signalo zona - poise-
minés encefalomaliacijos zonos su aplinkine glioze desiniosios
vidurinés smegeny arterijos baseine.

blogéjusi pacientés neurologiné buklé. Paryskéjo dizartri-
ja - kalba buvo sunkiai suprantama, atsirado rijimo sutriki-
mas, desiniyjy galtiniy ataksija, pablogéjo eisena. Dél to
2017 m. kovo 27 d. paskirtas planinis galvos smegeny
magnetinio rezonanso tomografijos tyrimas, kuriame rasta
poiseminiy pakitimy desiniajame smegenéliy pusrutulyje
ir smegeny kamiene (3, 4 pav.).

2017 m. kovo 28 d. pacienté planine tvarka paguldyta i
Nervy ligy skyriy dél ryskéjancios zidininés neurologinés
simptomatikos ir didesniy poiSeminiy pakitimy galvos
MRT tyrime. Nustatyta diagnoz¢ - galvos smegeny infark-
tas kairiajame vertebrobaziliniame baseine: dizartrija, dis-
fagija, ataksinis, diplopinis sindromai: desinés akies VI ir
IV galviniy nervy pazeidimai. Pradétas istyrimas pagal
jauno zmogaus galvos smegeny infarkto protokola, i labo-
ratorija Vokietijoje iSsiystas sausas kraujo lasas dél Fabry
ligos. Atlikus Sirdies transtorakaling echoskopija, kaip vie-
na i$ jauno Zmogaus galvos smegeny infarkto iStyrimo pro-
tokolo daliy, pacientei nustatytas neaiSkios kilmés papil-
domas darinys ant priekinés mitralinio voztuvo burés. Pa-
tikslinimui atlikus Sirdies MRT, kardiochirurgy nuspresta
darinj pasalinti.

Balandzio 5 d. pacientei pasalintas darinys nuo MV
priekinés burés (histologinis atsakymas: nebakterinis
trombinis endokarditas). Toliau pacienté buvo gydyta Re-
animacijos ir intensyvios terapijos skyriuje, kur pooperaci-
nés eigos metu iSsivysté kairé pneumonija, kvépavimo ne-
pakankamumas, priesirdziy virpéjimo paroksizmas (atsta-
tytas elektroimpulsine terapija). Dél kvépavimo nepakan-
kamumo taikyta dirbtiné plauciy ventiliacija, dél pneumo-
nijos skirtas antibakterinis gydymas. Biklei pageréjus,
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3 pav. 2017-03-27. Galvos smegeny MRT, T2 FLAIR seka.
Sustipréjusio signalo zona desiniojo smegenéliy pusrutulio vir-
Sutinéje medialinéje dalyje - poiSeminiai pakitimai.

perkelta j Sirdies chirurgijos skyriy. Skyriuje pacientei po
operacijos ir dél pasikartojusiy ritmo sutrikimy pradétas
skirti antikoaguliacinis gydymas varfarinu, kuris véliau
buvo pakeistas i dabigatrana. Tolimesniam gydymui per-
kelta i Stacionarinés reabilitacijos skyriy.

2017 m. geguzés ménesi iS laboratorijos Vokietijoje
gautas atsakymas: patvirtinta, kad pacienté turi geno, le-
miancio Fabry ligos iSsivystyma (GLA geno patogeninis
variantas C.376A>G (p.Ser126Gly) heterozigotinéje biuk-
Iéje), mutacija. Inicijuotas ambulatorinis daugiaprofilinis
pacientés istyrimas dél galimy kity Fabry ligos pasireiski-
mu, taip pat pacientés stinaus genetinis iStyrimas dél Fabry
ligos.

2017 m. liepos 23 d. vakare pacienté nukrito namuose -
artimieji stebéjo kairiyjy galainiy traukulius, po kuriy pa-
cienté nebekalbéjo, buvo stipriai prislopinta. Tokios buk-
lés atvezta i VULSK Priémimo ir skubios pagalbos skyriy.
Pacientés neurologiné apzitira: samoninga, nesneka, palie-
pimy nevykdo, objekty akimis neseka, palyginta kairioji
nazolabialiné rauksle, kairiyjy galiniy plegija, gili desi-
niyjy parezeé (1 balas), refleksai kairéje aukstesni nei desi-
néje, patologinis Babinskio refleksas kairéje. Dél imiai at-
siradusios naujos zidininés simptomatikos, pradétas vyk-
dyti trombolizés protokolas. Atlikta galvos smegeny kom-
piuterinés tomografijos angiografija su perfuzija, kurioje
nustatyta kairiosios vidurinés smegeny arterijos M2 Sakos
okliuzija (5 pav.). Perfuzijos vaizduose stebéta super-
amios iSemijos zona (be iSemijos Serdies). Kadangi buvo
zinoma, kad pacienté ryte buvo iSgérusi dabigatrano table-
te, nuo trombolizés buvo susilaikyta, taciau, aptarus su in-
tervenciniu radiologu, priimtas sprendimas atlikti trom-
bektomija. Trombektomija atlikta be komplikacijy, taciau
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4 pav. 2017-03-27. Galvos smegeny MRT, T2 FLAIR seka.
Hiperintensinis zidinys pailgyjy smegeny kairéje priekinéje da-
lyje - poiSeminiai pakitimai.

efektas buvo dalinis - neurologiné buklé, praéjus 24 valan-
doms po trombektomijos: nerami, blaskosi, paliepimy ne-
vykdo, nekalba, galva ir akys nukreiptos i kaire puse. Desi-
nés kojos ir rankos jéga pageréjo nuo 1 iki 3 baly. Galvos
smegeny kompiuteringje tomografijoje, atliktoje praéjus
24 valandoms po trombektomijos, buvo matoma susifor-
mavusi iSemijos zona kairiosios vidurinés smegeny arteri-
jos baseine (6 pav.).

5 dienas pacienté gydyta Reanimacijos ir intensyvios
terapijos skyriuje, kur dél negaléjimo nuryti pradéta enteri-

5 pav. 2017-07-23. Galvos smegenu KT angiografija, MIP,
vainikiné plokstuma.

Kairiosios vidurinés smegeny arterijos M2 virsutinés Sakos ok-
liuzija.
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6 pav. 2017-07-24. 24 valandos po trombektomijos. Galvos
smegeny KT be k/m.

Hipodensiné imios iSemijos zona kairiosios vidurinés smegeny
arterijos baseine. Desiniajame galvos smegeny pusrutulyje mato-
mi seni poiSeminiai pakitimai.

né mityba. ISsivysté kvépavimo nepakankamumas, dél to
intubuota, pradéta dirbtiné plauciy ventiliacija, véliau at-
likta tracheostomijos operacija, numatant ilgalaike venti-
liacija. Buklei pageréjus, iSnykus kvépavimo nepakanka-
mumui, atjungta nuo dirbtinés plauciy ventiliacijos ir per-
kelta i Nervy ligy skyriy. Pacientei Nervy ligy skyriuje
rugpjucio 5 d. atnaujintas dabigatranas. Rugpjucio 7 d.
diagnozuota kairés klubinés iSorinés venos ir kairés pusés
bendrosios §launinés venos poimé trombozé. Rugpjicio
8 d. nakti pacienté dél imaus kardialinio nepakankamumo
(Sirdies ritmo sutrikimo) miré, gaivinimas buvo neefekty-
vus.

APTARIMAS

Galvos smegeny infarktas néra pati dazniausia Fabry ligos
iSraiska. Tyrimo, analizavusio Fabry ligos registro duome-
nis, i§vados - tik4 % motery ir 6 % vyry, serganciy Sia liga,
patiria galvos smegeny infarkta jauname amziuje. Viduti-
nis serganciyjy Sia liga galvos smegeny infarkto issivysty-
mo amzius yra 39-45,7 mety. Taigi, Sioje amziaus grupéje
Zmonéms, sergantiems Fabry liga, iSeminio insulto tiki-
mybé padidéja 10 karty [6].

Viena i§ dazniausiy ir ankstyviausiy Fabry ligos israis-
ky yra inksty funkcijos sutrikimas, i$sivystantis apie 26 %
jauny suaugusiyjy, serganciy sia liga, kity tyrimy duome-
nimis - apie 50 % pacienty, sulaukusiy 35 mety, o vienos
studijos duomenimis - net 100 % sulaukusiy 55 m. [7, 8].

Dazniausiai Fabry ligos diagnozé nustatoma atsiradus ne-
aiskios kilmés inksty funkcijos nepakankamumui, taciau
net 70,9 % vyry ir 76,9 % motery patiria iSeminj insulta,
nulemta Fabry ligos, nesant fiksuoty inksty funkcijos paki-
timy. Butent dél Sios priezasties 50 % vyry ir 38,3 % mote-
ry patiria pirmaji savo galvos smegeny infarkta anksciau,
negu jiems nustatoma Fabry ligos diagnozé [6]. Dél to pa-
cientams nepradedamas skirti ankstyvas profilaktinis gy-
dymas.

Misy pacientés atvejis nebuvo i$skirtinis - pacientés
tyrimy duomenys rodé, kad ji neturéjo inksty funkcijos su-
trikimo ar kity neurologiniy simptomy, biidingy Fabry li-
gai. Liga manifestavo galvos smegeny infarktu ypac jau-
name amziuje (jaunas amzius net tarp Fabry liga serganciy
asmeny). Kadangi pacientei pirmasis galvos smegeny in-
farktas jvyko 26 m. amziaus, perinataliniu laikotarpiu, taip
pat po Cezario pjuivio operacijos, buvo manyta, kad galvos
smegeny infarkta 1émé laikina hiperkoaguliaciné biklé,
susijusi su néstumu. Dél Sios priezasties, po pirmojo iSemi-
nio insulto, pacientei nebuvo skirtas profilaktinis antiagre-
gacinis gydymas. Deja, tikroji galvos smegeny infarkty
priezastis nustatyta tik po 11 mety, t. y. ivykus antrajam is-
eminiam jvykiui.

Didelés apimties gydymo, esant neurologinéms Fabry
ligos komplikacijoms, tyrimy néra atlikta. Pagrindinis ir
svarbiausias akcentas, siekiant iSvengti galvos smegeny
infarkto, - antiagregacija. Pavieniai tyrimai rodo, kad klo-
pidogrelis arba aspirino ir dipiridamolio derinys yra efek-
tyvesnis uz antiagregacija vien aspirinu [9].

Pakaitiné fermenty terapija galvos smegeny infarkty
rizikos, sergant Fabry liga, nesumazina, o kai kurios studi-
jos netgi teigia, kad padidina. Verta paminéti, kad pakaiti-
né fermenty terapija sumazina kitos neurologinés Fabry
ligos komplikacijos - neuropatinio skausmo - dazni
[10-13].

Aptartas klinikinis atvejis mus pamoko, kad, jaunam
Zmogui patyrus galvos smegeny infarkta ir tam nesant aki-
vaizdziy priezasciy, reikéty nepamirsti atlikti tyrimo dél
Fabry ligos. Taip pat, net ir itariant tikétina rizikos faktoriy
(aptartu atveju jtarta hiperkoaguliaciné buklé perinatali-
niame periode), reikéty nedvejoti ir iSsiysti genetinj tyrima
dél ligos. Anksciau diagnozavus liga, galima pradéti antri-
ne¢ galvos smegeny infarkto profilaktika.
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RECURRENT ISCHAEMIC STROKES AS
A MANIFESTATION OF FABRY DISEASE:
A CLINICAL CASE

Summary

Fabry disease is a rare genetic disorder associated with X chro-
mosome. Research studies show that young patients who have
suffered from ischaemic stroke have Fabry disease more often
than previously thought. We present a clinical case of a female
patient with Fabry disease who has suffered 3 ischaemic strokes
in 11 years. Correct diagnosis was confirmed only 11 years after
the first stroke. Unfortunately, currently there is no effective
treatment to protect against cerebrovascular events in Fabry dis-
ease.

Keywords: Fabry, Fabry disease, ischaemic stroke, paresis,
plegia, trombectomy.
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