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A MALADIE DE FABRY

La maladie de Fabry est une maladie genetique liee au chro-
mosome X due 3 un deficit enzymatique en a-galactosidase A.

Elle consiste en une accumulation de glycosphingolipides au
niveau cellulaire (Gb;) et plasmatique (lyso-Gbs).

Cette accumulation, qui débute dés le plus jeune age,
engendre des atteintes multisysteémiques et irreversibles.

Ces derniéres sont responsables d'une morbi-mortalite elevee
a I'age adulte en I'absence de traitement’.
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La maladie de Fabry doit étre envisagée dés I'enfance, chez les gargons et les
filles, devant un ou plusieurs des signes cliniques &vocateurs suivants™® :

Difficultés d'adaptation a': = = =

« |'exercice physique N
(fatigue et intolérance a l'effort) N

 |'exposition solaire \

* la chaleur J

P
nhidrose/hypohidrose’®
Diminution ou absence
de sudation

# Signes cornéens'”"°
I Cornée verticillée sans
1 diminution de l'acuité
~  visuelle (signe quasi
pathognomonique a
rechercher a la lampe

Problémes auditifs’
* Perte auditive
* Acouphénes

* Vertiges a fente)

Symptomes . .
gastro-intestinaux® » = Des signes cardiaques®’

» Nausées « Anomalies de la conduction

« Dysfonctionnement valvulaire
¢ Arythmies

e VVomissements
¢ Douleurs abdominales
non spécifiques ¢
* Constipation LN
» Diarrhées ~ = Des signes rénaux’
» Hyperfiltration glomérulaire
« Albuminurie pathologique

* Protéinurie

croparesthésies aigués

ou chroniques'®

Dysesthésie / Crises Episodiques

de fourmillements ou picotements

\ au niveau des mains et/ou des pieds,
\  pouvantirradier vers d'autres parties
I du corps et exacerbées par la fievre
I ou l'exercice physique

ngiokératomes?®® t"
Petites taches
rougeatres, violacées
ou noires, en relief et
essentiellement au
niveau du calegon



Un interrogatoire complet du patient et de ses parents est
essentiel pour ne pas passer a c6té d'une maladie de Fabry
et doit comprendre la recherche des

ntecédents Familiaux'.

Le patient (ou ses parents dans le cas d'un mineur) a-t-il connaissance d'un ou
plusieurs de ces événements au sein de sa famille* ?

Maladie rénale ayant conduit & une dialyse ou une greffe ?

Atteinte cardiaque : troubles du rythme ou de la conduction cardiaque, insuffisance cardiaque,

cardiomyopathie hypertrophique (CMH) ou hypertrophie du ventricule gauche (HVG), crise
d'angor ou infarctus du myocarde ?

Décés inexpliqué avant I'age de S0 ans ?

Accident Vasculaire Cérébral (AVC) et/ou Accident Ischémigue Transitoire (AIT) ?

*L.a maladie de Fabry étant liee au chromosome X :
Pour un gargon, rechercher les antécédents familiaux maternels.
Pour une fille, rechercher les antécédents familiaux paternels et maternels.

(Lj'a [;rgzznce A’nhidroselhgpohidrose PERMET
u -
A’ngiokératomes D'EVOQUER
A’croparesthésies LA MALADIE

A’ntécédents familiaux DE FABRY

Diagnostiquée trop tard, la maladie de Fabry occasionne des Iésions
irréversibles pouvant conduire a un décés précoce'.

O

Insuffisance rénale terminale

AIT*, AVC**
précoces et
récidivants

Atteinte

Atteinte rénale cardiaque

* Hypertrophie

*AIT : Accident Ischémique Ventriollaie gatche

Transitoire

Troubles de la
conduction et du rythme
Atteinte valvulaire

*xA\/C : Accident Vasculaire (dialyse, transplantation)

Cérebral
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La maladie de Fabry peut étre
diagnostiquée a tout age grace a
une simple prise de sang'.

Dosage de I'activite
de l'a-galactosidase A'.

MENT DEPISTER

Chez les filles, I'activite de
I'a-galactosidase A pouvant
étre normale, le dosage du
lyso-Gb; permet d'orienter le
diagnostic.

Seul le génotypage du géne
GLA permet de confirmer la
présence dun variant
pathogéne de la maladie de
Fabry'".

Il existe des traitements spécifiques permettant
d'@viter la survenue de lésions irréversibles pour
les patients présentant un diagnostic confirmé
de la maladie de Fabry. Dol I'importance d'un

diagnostic précoce’.

¢



La maladie de Fabry
chez I'enfant et I'adolescent

La présence
d'un des

permet d'evoquer
la maladie de Fabry.

lf A’nhidroselhgpohidrose
A’ngiokératomes

A’croparesthésies

ntécédents familiaux
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Si vous avez des questions sur un de nos produits, contactez-nous a I'adresse
suivante : infomed.mco@sanofi.com ou par téléphone au 00212 522 66 90 00.

Pour signaler un cas de pharmacovigilance : pharmacovigilance.maroc@sanofi.com
ou contactez-nous au : 00212 522 66 90 00.
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