Maladie génétique, multisystémique

et progressive!(2:5:6)
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« Cornée verticillée sans diminution
de l'acuité visuelle
« Opacités cornéennes
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Alteinte du systéme
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nerveux central
* AIT, AVC précoces

* Hypoacousie
* Surdité
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Troubles digestits 11

* Douleurs abdominales
* Diarrhées
*Vomissements

[ ]
Atteinte cutanée 1T

* Angiokératomes

Alteinte du systeme g .
nerveux périphérique 'n\'ﬂ\'ll'

* Acroparesthésies

MANIFESTATIONS OBSERVEES GENERALEMENT CHEZ :

Adulte

Alteinte cardiaque

* Hypertrophie ventriculaire
gauche

* Troubles de la conduction
(ECG : PR court)

* Troubles de la repolarisation

* Atteinte valvulaire
(ex. : insuffisance mitrale)

[ ]
LAtteinte rénale

* Microalbuminurie
* Protéinurie
* Insuffisance rénale
- Dialyse
- Transplantation

T Avtres sympltomes

Adolescent

* Fievres récidivantes

* Hypohidrose / anhidrose

* Intolérance a la chaleur

* Intolérance a I'exercice physique

L

Enfant

Un diagnostic précoce favorise une prise en charge adaptée
avant 'apparition de lésions sévéres irréversibles
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12 Malac :

Cornée verticillée

Cataractes

Lésions angiomateuses des
vaisseaux de la conjonctive

Occlusion des vaisseaux
rétiniens



Des atteintes ophtalmologiques précoces
et évocatrices de la maladie!"

- Cornée verticillée

e Précoce : dés I'age de 6 mois - Quasi constante avec le temps

* Dépistage a la lampe a fente

* Disposition tourbillonnante, a partir d'un axe commun sur la
ligne médiane au 1/3 inférieur de la cornée diffusant dans
toutes les directions dans le méme plan

* Non spécifique : toxiques ou iatrogenes (amiodarone, APS, PUVA)

— Calaractes

e 2™ décade / 70% des hommes
» (ataracte "classique’
- Postérieure, sous capsulaire,
dendritique en dehors de I'axe
- Lignes blanchatres (translucides)
 (Cataracte "hélice"
- Sous la capsule cristalinienne
antérieure
- Dépots granuleux de couleur creme

¥

— Lésions angiomateuses

* Conjonctive
- Dés 4 ans chez les garcons et 13 ans chez les filles

° Rétine
- Plus sévere et fréquente chez I'homme (77% vs 19%)
-Des 11 ans chez les gargons et 13 ans chez les filles

Maladie de surcharge lysosomale, de transmission
liée a I'X, due a un déficit en a-galactosidase A(234

Maladie rare ...

* Incidence estimée entre 1/60 000 & 1/35 000 naissances

* Accumulation de globotriaosylcéramide (Gb,) dans les
lysosomes de |'organisme

... et sous diagnostiquée

* Maladie encore souvent diagnostiquée avec retard :
O Age moyen au diagnostic : 29 ans

O Retard diagnostic : 14 ans of

23 ans

ége médian
es premiers
13ans . symptomes

9ans

Age médian
du diagnostic

Diagnostic de certitude et prise en charge
de la maladie de Fabry?

Méthodes diagnostiques

Mise en évidence du 4
déficit de I'activité de aenotypage,

I'a-galactosidase A mutation du géne
dans les leucocytes GLA

et/ou sur une goutte
de sang séché

Place de I'enzymothérapie substitutive dans la prise
en charge thérapeutique

|i|Tout homme de plus de 18 ans méme
asymptomatique
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Toute femme hétérozygote présentant des atteintes
organiques évolutives : cardiomyopathie, maladie rénale
débutante, évolutive ou avérée, AIT* ou AVC**, atteinte
cochléaire sévére

Enfants de moins de 18 ans présentant certaines
situations cliniques : crises douloureuses réfractaires
a un traitement antalgique, atteinte rénale organique
débutante, atteinte cardiaque, atteinte  cochléo-
vestibulaire ou AVC**

*AIT : Accident Ischémique Transitoire
** AVC : Accident Vasculaire Cérébral



