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Хроническая почечная недостаточность  
при болезни Фабри: общая выживаемость  
при использовании различных методов  
заместительной почечной терапии  

Е.А. Тао, А.С. Моисеев, Н.М. Буланов, В.И. Шоломова, С.В. Моисеев 

Цель. Оценить выживаемость у пациентов с 

болезнью Фабри (БФ) в зависимости от вида 

заместительной почечной терапии, и опреде-

лить роль диализного скрининга в ранней диаг-

ностике БФ у родственников пробандов. 

Материал и методы. В исследование 

включали взрослых (старше 18 лет) пациентов 

с подтвержденным диагнозом БФ. 

Терминальную стадию хронической почечной 

недостаточности (тХПН) диагностировали в 

соответствии с рекомендациями Научного 

общества нефрологов России (2016) и KDIGO 

(2012). В семьях пробандов с тХПН проводили 

обследование родственников, которые могли 

унаследовать мутантный ген. 

Результаты. У 50 (24,9%) из 201 пациентов 

с БФ диагностирована тХПН, в том числе у 48 

(40.0%) из 120 мужчин и 2 (2,7%) из 81 жен-

щин. Кумулятивная частота регистрации тХПН, 

рассчитанная методом Каплана-Майера, уве-

личивалась к возрасту 20-30 лет, а к возрасту 

50 лет ожидаемая доля пациентов с тХПН 

составила 95%. Пяти из 50 больных с тХПН 

была выполнена трансплантация почки, в сред-

нем, через 17 мес (диапазон от 7 до 70 мес) 

после начала лечения гемодиализом. Умерли 

15 (33,3%) из 45 пациентов (все мужчины, 

медиана возраста на момент смерти 45 лет), 

получавших лечение диализом. Среди пациен-

тов, которым проведена трансплантация почки, 

летальных исходов зарегистрировано не было. 

У 44 (88%) из 50 пациентов диагноз БФ уста-

новлен, в среднем, через 1 год (диапазон от 0 

до 12 лет) после начала лечения программным 

гемодиализом при скрининге, проводившемся 

в российских диализных отделениях. У 89 

(57%) из 156 обследованных родственников 

пробандов с тХПН диагностирована БФ, в том 

числе у 18 детей и подростков в возрасте до 18 

лет. У 80,4% обследованных родственников 

пробандов с тХПН обнаружено поражение 

почек, преимущественно на ранних стадиях. 

Заключение. тХПН — нередкое осложне-

ние БФ, ассоциированное с неблагоприятным 

прогнозом. Скрининг в диализных отделениях 

–  эффективный способ выявления пробандов 

с БФ, открывающий возможность диагностики 

заболевания у их родственников на ранних 

стадиях, когда наиболее эффективна фермен-

тозаместительная терапия. 

Ключевые слова. Болезнь Фабри, терми-

нальная хроническая почечня недостаточ-

ность, заместительная почечная терапия, 

семейный скрининг. 

Болезнь Фабри (БФ) – это орфанная 
наследственная лизосомная болезнь 
накопления. В основе патогенеза БФ 

лежит снижение или полное отсутствие 
активности лизосомного фермента α-галак-
тозидазы А вследствие мутации гена GLA, 
расположенного на Х-хромосоме, что при-
водит к накоплению гликосфинголипидов, 
преимущественно деацитилированной фор -
мы глоботриаозилсфингозина (Lyso-GL3), в 
лизосомах клеток различных тканей и про-
грессирующей дисфункции внутренних 
органов [1,2]. Сфинголипиды откладывают-
ся во всех структурах нефрона: в подоцитах, 
проксимальных и дистальных канальцах, 
перитубулярных капиллярах, в интиме и 
медии сосудов, что ведет к формированию 
гиалиноза артерий, прогрессирующему скле-
розу клубочков и интерстициальному фиб-
розу [3]. У большинства пациентов с БФ 
нефропатия проявляется альбуминурией, 
уровень которой с возрастом постепенно 
нарастает [4,5]. Наличие нефротического 
синдрома для пациентов с БФ не характер-
но. Ранним признаком повреждения почек 
при БФ может быть гиперфильтрация [6], а 
к возрасту 35-40 лет у пациентов с БФ отме-
чают прогрессирующее снижение скорости 
клубочковой фильтрации (СКФ) с формиро-
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ванием терминальной стадии хронической почечной 
недостаточности (тХПН) [7].  

Важность своевременной диагностики БФ обуслов-
лена возможностью ферментозаместительной терапии 
(ФЗТ) рекомбинантными препаратами α-галактозидазы 
А, которая позволяет задержать прогрессирующее 
повреждение органов [8]. По данным международного 
регистра Fabry Registry, средний срок от дебюта заболе-
вания до установления диагноза БФ составляет 14 лет 
среди мужчин и 19 лет среди женщин [9]. С одной сто-
роны, диагностика БФ затруднена наличием у части 
пациентов позднего фенотипа, характеризующегося 
отсутствием классических симптомов [9,10], с другой – 
многообразием клинических проявлений, что может 
создавать различные “маски” этого заболевания [11]. 
Пациенты с недиагностированной БФ могут быть 
выявлены путем скрининга в группах риска, например, 
среди больных с тХПН, получающих лечение диализом, 
гипертрофией левого желудочка неясного происхожде-
ния или инсультом, развившимся в молодом возрасте 
(до 60 лет). Подобные программы высоко затратны, так 
как частота диагностики БФ в указанных группах обыч-
но не превышает 1%, т.е. чтобы диагностировать БФ у 1 
больного, необходимо обследовать по крайней мере 
100-200 пациентов или более. Тем не менее, скрининг в 
группах высокого риска открывает возможность семей-
ного скрининга, позволяющего установить диагноз у 
родственников больных, в том числе детей, и своевре-
менно начать ФЗТ. 

Целью исследования было оценить выживаемость у 
пациентов с БФ в зависимости от вида заместительной 
почечной терапии (ЗПТ), и определить роль диализного 
скрининга в ранней диагностике БФ у родственников 
пробандов. 

Материал и методы 

В исследование включали взрослых (старше 18 лет) пациен-
тов с БФ, обследованных в клинике им. Е.М. Тареева. 
Диагноз болезни Фабри устанавливали на основании нали-
чия мутации гена GLA в сочетании с повышением концент-
рации Lyso-GL3 (у мужчин и женщин), снижением 
активности α-галактозидазы А в высушенных каплях крови 
(у мужчин), по крайней мере одним типичным проявлени-
ем БФ (нейропатическая боль, ангиокератомы, вихревид-
ная кератопатия) и/или наличием определенного диагноза 
БФ у родственника [12]. У родственников пробанда диагноз 
болезни Фабри устанавливали на основании наличия такой 
же мутации гена GLA. Всех пациентов опрашивали, чтобы 
установить индексного пациента (пробанда) и его родствен-
ников, которые могли унаследовать мутантный ген с учетом 
Х-сцепленного типа наследования. При необходимости 
связывались с родственниками больного, чтобы получить 
более подробную информацию о семье. На основании 
собранной информации строили и анализировали родо-
словные для каждого пробанда. 

Молекулярно-генетическое исследование и определение 
содержания α-галактозидазы А и Lyso-GL3 проводили в 
лабораториях Centogene AG (Росток, Германия), 
ARCHIMED Life Science GmbH (Вена, Австрия), Медико- 
генетического научного центра имени академика Н.П. 
Бочкова и/или Национального медицинского исследова-

тельского Центра Здоровья Детей. Активность α-галактози-
дазы А и уровень lyso-GL3 измеряли методом тандемной 
масс-спектрометрии в высушенных каплях крови. 
Нормальным считали содержание Lyso-GL3 менее 2,0 
нг/мл. При молекулярно-генетическом исследовании 
изучали все кодирующие экзоны (1-7) с прилегающими 
интронными областями гена GLA. Минорные варианты 
генома с частотой менее 0,5% в соответствии с информа-
ционной базой gnomAD19, в том числе нуклеотидные 
варианты, не описанные ранее, подвергались биоинформа-
тическому анализу в программе Alamut Visual (Interactive 
Biosoftware, Франция) и валидировались при помощи сек-
венирования по Сэнгеру. Последовательности нуклеотидов 
сравнивали с референсной базой данных GenBank 
Accession20 с использованием программы Geneious, версия 
R10 (Biomatters, Новая Зеландия). 

У всех больных определяли суточную альбуминурию тур-
бидиметрическим методом, протеинурию стандартным 
методом, сывороточный уровень креатинина и рассчи -
тывали СКФ по формуле CKD-EPI. Экскрецию альбуми-
на/белка с мочой и функцию почек оценивали на 
основании рекомендаций KDIGO 2012 года и Научного 
общества нефрологов России 2016 года [13,14]. Почечным 
исходом считали наличие тХПН, требующей проведения 
ЗПТ в течение 6 и более месяцев. Очаговые изменения в 
белом вещества головного мозга и признаки перенесенного 
инсульта определяли при МРТ головного мозга (Siemens 
Magnetom Skyra 3 Тесла). МРТ сердца выполняли на маг-
нитно-резонансных томографах с напряженностью поля 1,5 
Тл Магнетом Аванто (Siemens Healthcare, Germany) или 
Оптима 450 (GE Healthcare, USA). 

Статистический анализ проводили с использованием 
языка Python версии 3.9.12 (PSF, США) в среде разработки 
Jupyter Notebook. Нормальность распределения определяли 
с помощью критерия Шапиро-Уилка. Учитывая, что боль-
шинство признаков имели распределение, отличное от нор-
мального, данные для количественных показателей, 
приведены в виде медианы и межквартильного размаха или 
диапазона. Данные для качественных переменных пред-
ставлены в виде абсолютных частот и доли в процентах. 
Анализ выживаемости проводили с использованием метода 
Каплана-Майера (KaplanMeierFitter из библиотеки lifelines). 
Сравнение выживаемости по группам проводили с помо-
щью лог-рангового теста. Различия считали значимыми при 
величине p<0,05. 

Результаты 

Клинико-демографическая характеристика пациентов. За 
период с 2010 по 2023 год в Клинике им. Е.М. Тареева 
обследовано 201 взрослых пациентов с БФ. Диализ -
зависимая тХПН диагностирована у 50 (24,9%) из 201 
больных, в том числе у 48 (40%) из 120 мужчин и 2 
(2,7%) из 81 женщин. У 42 (84%) из 50 пациентов 
почечный исход наступил раньше других тяжелых 
органных осложнений, таких как инсульт или клиниче-
ски значимое нарушение ритма сердца. У остальных 8 
(16%) пациентов первым зарегистрированным неблаго-
приятным исходом был инсульт. Медиана возраста 
начала ЗПТ составила 39 (33,8; 47,3) лет. Оценка куму-
лятивной частоты методом Каплана-Майера демон-
стрирует выраженное увеличение частоты регистрации 
тХПН к возрасту 20-30 лет, а к возрасту 50 лет ожидае-
мая доля пациентов с тХПН составляет 95% (рис. 1). 

 Пяти из 50 больных с тХПН была выполнена транс-
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плантация почки, остальные 45 пациентов получали 
лечение программным гемодиализом. От инициации 
лечения гемодиализом до проведения трансплантации 
почки проходило, в среднем, 17 мес (диапазон от 7 до 
70 мес). Срок наблюдения пациентов с БФ после транс-
плантации почки составил от 1 до 40 месяцев, уровень 
сывороточного креатинина после трансплантации – от 
95 до 134 мкмоль/л.  

Умерли 15 (33,3%) из 45 пациентов, получавших 
лечение гемодиализом. Все умершие пациенты были 
мужского пола. Медиана возраста на момент летального 
исхода составила 45 (39; 58) лет. Среди пациентов, 
которым проведена трансплантация почки, летальных 
исходов зарегистрировано не было (рис. 2). 

Результаты семейного скрининга. У 44 (88,0%) из 50 

пациентов диагноз БФ установлен после начала лече-
ния программным гемодиализом в процессе скрининга, 
проводившегося в российских диализных отделениях, в 
том числе у одного пациента – после трансплантации 
почки. Медиана срока от первых симптомов БФ до 
установки диагноза составила 24 (18; 36) года, а от 
начала лечения гемодиализом до установки диагноза 
БФ – 1 год (диапазон от 0 до 12 лет). У большинства 
пациентов (87%) с раннего возраста имелись классиче-
ские проявления БФ, а на момент установки диагноза у 
большей части пациентов было выявлено поражение 
сердца и головного мозга (табл. 1). 

При опросе 44 пробандов с тХПН было установлено 
наличие 348 родственников (в 1-4 поколениях), кото-
рые могли быть носителями мутантного гена (рис. 3). 
Количество родственников на каждого пробанда соста-
вило, в среднем, 7 человек и варьировалось от 1 до 26 
человек. У 156 (44,8%) родственников проведено обсле-
дование на БФ, включившее определение активности 
α-галактозидазы А у мужчин, содержаниия Lyso-GL3 и 
молекулярно-генетическое исследование у мужчин и 
женщин. В остальных случаях исследования не прово-
дили в связи с отсутствием контактов внутри семьи 
(n=138) или отказом от тестирования (n=21). БФ диаг-
ностирована у 89 (57%) из 156 обследованных родствен-
ников, из которых 18 пациентов были детьми в возрасте 
до 18 лет. Среднее количество родственников на 1 про-
банда составило 1,6 человек. 

У 37 (80,4%) из 46  обследованных родственников 
диализных пробандов отмечено поражение почек. 
Медиана сывороточного креатинина у родственников 
составила 84,0 (65,5; 104,6) мкмоль/л, медиана суточной 
альбуминурии – 72,0 (33,6; 256,0) мг. У 82,6% родствен-
ников с нефропатией расчетная СКФ превышала 60 
мл/мин/1,73 м2. 

Обсуждение 

тХПН является неизбежным исходом прогрессирующе-
го поражения почек при естественном течении БФ. В 
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Рис. 1. Кумулятивная частота развития тХПН у пациентов с 

БФ в зависимости от возраста
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Рис. 2. Выживаемость пациентов с тХПН в зависимости от 

вида заместительной почечной терапии
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ТАБЛИЦА 1. Клиническая и демографическая характери-

стика 44 пациентов БФ, диагностированной при скринин-

ге в диализных отделениях

Параметры Значения

Возраст, лет 
Мужчины, n (%) 
Lyso-Gl3, нг/мл 
Снижение активности α-галакатозидазы, n (%) 
Тип мутации, n (%) 
   Миссенс 
   Нонсенс 
   Другие 
Классический фенотип, n (%) 
Ранние симптомы, n (%) 
   Нейропатическая боль 
   Ангиокератомы 
   Гипо-/ангидроз 
Желудочно-кишечные проявления, n (%) 
Поражение органа зрения, n (%) 
   Вихревидная кератопатия 
   Катаракта Фабри 
Поражение сердца, n (%) 
   Гипертрофия миокарда 
   Нарушения ритма 
Поражение головного мозга, n (%) 
   Очаги на МРТ головного мозга 
   Инсульт 

44,5 (35,0;52,0) 
42 (95,5) 
70,1 (41,9;94,4) 
42/44 (95,5) 
 
24 (54,5) 
8 (18,2) 
12 (27,3) 
41 (87,2) 
 
30 (68,2) 
15 (34,1) 
31 (70,5) 
9 (20,5) 
 
16/29 (55,2) 
6/29 (20,7) 
 
40/43 (93,0) 
5 (11,4) 
 
29/38 (76,3) 
13 (29,5) 
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нашем исследовании тХПН выявлена у 50 (24,9%) из 
201 пациентов с БФ, в том числе у 40,0% мужчин и 
2,7% женщин. Высокая распространенность тХПН в 
нашей выборке отчасти обусловлена тем, что у 88% из 
50 больных диагноз БФ был установлен в результате 
скрининга, проводившегося в российских гемодиализ-
ных отделениях [15]. Несмотря на преобладание в 
нашей выборке пациентов (87%) с ранними классиче-
скими симптомами БФ, диагноз был установлен, в 
среднем, только через 24 года от дебюта болезни и через 
1 год после начала заместительной почечной терапии. 
Поздняя диагностика демонстрирует существующие 
трудности первичного выявления пациентов с БФ. В 
связи с этим, для выявления пробандов остается 
необходимым скрининг в группах риска, в частности 
среди пациентов с тХПН неустановленной этиологии. 
Более того, при инициации лечения гемодиализом 
скрининг на БФ необходимо проводить в ранние сроки, 
учитывая высокую смертность пациентов. Ранее мы 
показали, что срок наступления летального исхода у 
пациентов с БФ после начала лечения гемодиализом 
составляет 32 мес [16]. К настоящему моменту в нашей 
выборке летальный исход зарегистрирован у 33,3%  
пациентов с БФ, получавших лечение гемодиализом, в 
то время как среди пациентов, которым проведена 
трансплантация почки, летальных исходов не было. 
Отсутствие статистических различий в смертности 
между двумя группами обусловлено небольшим количе-
ством пациентов, перенесших трансплантацию почки.  

В настоящее время трансплантация почки является 
оптимальным методом ЗПТ, обеспечивая наилучшую 
выживаемость пациентов, при этом прогноз улучшается 
при выполнении ранней трансплантации [17]. В отече-
ственном исследовании, включившем 1197 пациентов c 
различными заболеваниями, находившихся в листе 
ожидания трансплантации почки, продемонстрировано 
увеличение смертности реципиентов почки при сроке 
ожидания трансплантации более 6 лет [18]. Срок ожи-
дания трансплантации почки в нашей выборке пациен-

тов с БФ не превышал 6 лет. К настоящему времени 
накоплен достаточно большой опыт трансплантации 
почки у пациентов с БФ. По данным Fabry Registry 
трансплантация почки была выполнена у 116 (62%) 
пациентов с БФ, нуждающихся в проведении ЗПТ [7]. 
Отдаленные результаты трансплантации почки у паци-
ентов с БФ удовлетворительные. В исследовании 
T. Shah и соавт. пятилетняя выживаемость почечного 
трансплантата была выше среди 197 пациентов с БФ, 
чем среди более 200 тыс. пациентов с другими причина-
ми тХПН (74% и 69%, соответственно, р=0,03) [19]. По 
данным метаанализа, включившего 424 реципиента 
почки с БФ, частота возврата заболевания в трансплан-
тате составила 11,1%, а риск смерти от всех причин был 
сопоставим среди пациентов с БФ и пациентов с други-
ми причинами тХПН [20].  По мнению экспертов, 
наличие тХПН или почечного трансплантата не являет-
ся основанием для отказа от начала или продолжения 
ФЗТ, учитывая ее благоприятное влияние на другие 
проявления заболевания, такие как нейропатическую 
боль или гипертрофию миокарда левого желудочка, а 
также общий прогноз заболевания [8,21–23]. Кроме 
того, иммуносупрессивная терапия, назначаемая после 
трансплантации, может оказывать протективное влия-
ние в отношении формирования антител к рекомби-
нантной агалсидазе А, которое может сопровождаться 
снижением эффективности ФЗТ [24]. В исследовании, 
включившем 24 реципиента почки с БФ со средним 
сроком наблюдения после трансплантации 80 мес и 
средним сроком лечения ФЗТ 9,8 лет, продемонстриро-
ван благоприятный эффект иммуносупрессивной тера-
пии на формирование антител к ФЗТ, что 
потенциально может повышать ее эффективность [25]. 

Несмотря на высокие затраты, необходимость прове-
дения скрининга в группах высокого риска обоснована 
возможностью не только выявления пациентов с БФ с 
тяжелым поражением внутренних органов, но и диагно-
стики заболевания у родственников пробандов, в том 
числе детей, на ранних стадиях заболевания. По дан-
ным нашего исследования, более половины из обследо-
ванных родственников пробандов с тХПН были 
носителями мутантного гена, а клинические проявле-
ния БФ имелись у трети из них. На каждого пробанда 
приходилось в среднем почти два новых пациентов с 
БФ. Следует отметить, что около половины родствен-
ников в нашей выборке не были обследованы. 
Основной причиной были плохие внутрисемейные 
связи и отсутствие общения, что часто было связано с 
географическим фактором. По данным семейного скри-
нинга, проведенного в других странах, количество род-
ственников с БФ, выявляемых на каждого пробанда, 
было выше и достигало 10 человек [26,27]. При этом у 
большинства родственников отмечались малосимптом-
ное течение БФ и отсутствие тяжелых органных пора-
жений. По нашим данным у 80,4% родственников 
пробандов с тХПН подтверждено вовлечение почек, 
однако у большей части – на ранних стадиях заболева-
ния.  
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Пробанды с тХПН — 44

Родственники — 348

Обследованы — 156

Диагностирована БФ — 89

Старше 18 лет — 71 18 лет и менее — 18

Рис. 3. Семейный скрининг у 44 пробандов с тХПН (среди 

родственников обследовали только потенциальных носителей 

мутантного гена с учетом типа наследования)
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Кроме групп пациентов с тяжелыми органными 
поражениями, такими как тХПН, инсульт и гипертро-
фическая кардиомиопатия, развившимися в молодом 
возрасте, другой возможной группой риска могут быть 
пациенты с нефропатией неясной этиологии [28]. Так, в 
Турции были обследованы 53 пациента с нефропатией 
неустановленной этиологии без нефротического син-
дрома, у которых при биопсии почки со световой мик-
роскопией нефробиоптатов, наблюдались вакуолизация 
клеток, фокальный и/или сегментарный гломеруло-
склероз и тубулоинтерстициальный фиброз [29]. 
Снижение активности α-галактозидазы А и патогенную 
мутацию в гене GLA выявили у 2 (5,4%) из 37 мужчин, в 
то время как у женщин патогенные варианты гена 
отсутствовали. У обоих мужчин с БФ при биопсии 
почки был диагностирован фокальный сегментарный 
гломерулосклероз. Среди всех пациентов, перенесших 
биопсию почки, распространенность БФ оказалась 
ниже – 5 (0,83%) из 600 пациентов [30], хотя она была 
сопоставимой с таковой в других группах риска, напри-
мер, в отделениях гемодиализа – 20 (0,36%) из 5572 
пациентов [15]. Достоверно установить морфологиче-
ский диагноз БФ можно только с помощью электрон-
ной микроскопии нефробиоптатов, позволяющей 
выявить “зебровидные” включения и “миелиновые” 
тельца в цитоплазме всех клеток почки. Однако в рос-
сийских нефрологических отделениях электронная 
микроскопия биоптатов почки проводится далеко не 
всегда. Исходя из вышесказанного, представляется 
целесообразным проведение скрининга на БФ среди 
пациентов с морфологически верифицированным 
фокальным сегментарным гломерулосклерозом неуста-
новленной этиологии без нефротического синдрома. 

Важность своевременной диагностики БФ обуслов-
лена возможностью проведения ФЗТ, которая позво-
ляет задержать прогрессирующее повреждение органов. 
В нашей выборке с учетом задержки в диагностике 
средний возраст пациентов на момент инициации ФЗТ 
составил 38 лет, а у части пациентов к моменту начала 
лечения уже имелись необратимые изменения внутрен-
них органов [31]. При естественном течении БФ темп 
снижения СКФ у пациентов с высокой протеинурией 
достигает 5 мл/мин/1,73 м2 в год [7,32]. ФЗТ замедляет 
темп снижения СКФ, особенно если лечение начинают 
в молодом возрасте [8]. По нашим ранее опубликован-
ным данным, среди пациентов с БФ, получавших ФЗТ 
(медиана длительности наблюдения – 5 лет), темп сни-
жения СКФ составил, в среднем, 3 мл/мин/1,73 м2 в 
год. У мужчин он был выше, чем у женщин: 4,5 и 2,4 
мл/мин/1,73 м2 в год, соответственно [31]. D. Germain и 
соавт. проанализировали частоту неблагоприятных 
исходов БФ, в том числе тХПН, у 52 пациентов, полу-
чавших ФЗТ агалсидазой бета в течение 10 лет. В этом 
исследовании выживаемость составила 94%, а у 81% 
больных в течение указанного срока не были зареги-
стрированы какие-либо тяжелые клинические исходы 
[33]. Эффективность ФЗТ в значительной степени зави-
сит от срока ее назначения после появления первых 

симптомов и исходного состояния почек. Более позд-
няя терапия, особенно у пациентов с протеинурией 
и/или снижением СКФ, в меньшей степени влияет на 
течение нефропатии Фабри [34]. 

Ограничением нашего исследования является 
небольшая выборка пациентов, перенесших трансплан-
тацию почки и короткий срок наблюдения за ними, что 
не позволило достоверно оценить выживаемость этих 
пациентов. Тем не менее, мы изучили выживаемость 
пациентов у достаточно большой группы диализных 
больных, а также провели семейный скрининг у всех 
пробандов с тХПН и оценили выраженность вовлече-
ния почек у их родственников с подтвержденной БФ. 

Заключение 

тХПН – нередкое осложнение БФ, ассоциированное с 
неблагоприятным прогнозом. Улучшение прогноза у 
этих пациентов возможно при ранней диагностике БФ 
и проведении трансплантации почки с одновременным 
назначением патогенетической ФЗТ. Скрининг в груп-
пах высокого риска, таких как пациенты диализных 
отделений или с морфологически верифицированным 
фокальным сегментарным гломерулосклерозом неуста-
новленной этиологии без нефротического синдрома, 
по-прежнему остается эффективным способом выявле-
ния пробандов с БФ. Более того, скрининг в группах 
риска открывает возможность семейного скрининга, 
позволяющего установить диагноз у родственников 
пробандов на ранних стадиях, когда лечение наиболее 
эффективно. Обследование родственников повышает 
эффективность затрат на скрининг в группах риска. 
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Chronic renal failure in Fabry disease:  
the long-term survival on renal replacement therapy 

E. Tao, A. Moiseev, N. Bulanov, V. Sholomova, S. Moiseev 

Tareev Clinic of Internal Diseases, Sechenov First Moscow State Medical 

University, Moscow, Russia 

Aim. To evaluate survival among patients with Fabry disease 

(FD) depending on the type of renal replacement therapy and 

to investigate the efficacy of dialysis screening in the early 

diagnosis of FD in relatives of probands. 

Material and methods. We conducted a study among 

adult patients with a definite diagnosis of FD. End-stage renal 

disease (ESRD) was defined according to KDIGO guidelines 

(2012). In each family we identified an index patient and his 

relatives who could inherit a mutant gene. 

Results. ESRD was found in 50 (24.9%) of 201 patients 

with FD, including 48 (40.0%) of 120 males and 2 (2.7%) of 81 

females. Kaplan-Meier cumulative incidence revealed rapidly 

increasing number of ESRD at the age of 20-30 years. Five 

patients received kidney transplant within 17 months (range 7-

70 months) from initiation of dialysis treatment. Fifteen 

(33.3%) of 45 dialysis patients died at the median age of 45 

(39; 58) years (all males). Nobody of kidney recipients has 

died. In 44 (88%) of 50 patients, FD was diagnosed during 

screening in the Russian dialysis units within 1 year after initi-

ation of dialysis treatment, including one patient after kidney 

transplantation. Genetic testing showed FD in 89 (57%) of 

156 family members (including 18 children) of probands with 

ESRD. 80.4% relatives had early signs of kidney involvement. 

Conclusion. ESRD is a frequent complication among 

patients with FD and is associated with worse prognosis. 

Dialysis screening remains an effective way to identify 

probands with FD and opens an opportunity for identifying 

relatives with early stages of FD. 

Key words: Fabry disease, end-stage renal disease, 

renal replacement therapy, survival, family screening. 
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