
心ファブリー病の診断と治療に関して

心ファブリー病も治療薬のある遺伝性の心筋症です(X連鎖性遺伝形式)。α-ガラクトシダーゼ(α-

GLA)の欠損あるいは著明な活性低下により発症します。

当院では、病歴聴取、身体診察後に、一般的な検査に加えて、尿中マルベリー小体の評価、乾燥血

液中のα-ガラクトシダーゼ活性の測定、GLA遺伝子解析を行い診断します。遺伝学的検査を行うこ

とで、治療薬の選択や適応を判断し、スムーズに治療介入を行っています。

ファブリー病は、年代により様々な臓器に病変を認めます。四肢疼痛、腎症状、脳血管症状、心症

状を認めますので、病歴の聴取がとても大切です。

簡易問診票を以下に示しますので、該当する場合には、お気軽に当院へご紹介下さい。



あてはまる場合
ご紹介下さい

頻繁な頭痛、原因不明のめまいやふらつき、一時的
な手足の感覚低下、しびれ、脳卒中の既往

問診
(問診票をご利用下さい)

ファブリー病スクリーニングのための問診票 

50歳未満の発症に
ご留意下さい
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