
Depression, Fatigue

Hörverlust, Tinnitus, 
Schwindel

Dyspnoe bei Belastung, 
chronisch obstruktive 
Lungenerkrankung

Nausea, Emesis,
Diarrhö, Obstipati-
on, Bauchkrämpfe,
Bauchschmerzen

Angiokeratome,
Hypohidrose

Transitorische ischäm-
ische Attacke, Apoplex, 
Marklagerläsionen

Mikroalbuminurie, 
Proteinurie,

Niereninsuffizienz

Neuropathische  
Schmerzen als Brennschmerz 

in Händen und Füßen, 
episodische Schmerzkrisen, 

Parästhesien, 
Temperaturintoleranz

Hypertrophe
Kardiomyopathie,

Myokardinfarkt
Arrhythmien,

Herzinsuffizienz 

Cornea verticillata
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MORBUS FABRY
Eine Krankheit - Viele Manifestationen



Wichtige Informationen in Kürze
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VERDACHT
Beschwerden bei Morbus Fabry sind oft unspezifisch!  
Patientenanamnese und/oder Familienanamnese positiv  
auf Fabry-Symptomatik:
Weiterführende Diagnostik erforderlich!

ACHTUNG
Nur bei 10 % der Frauen mit krankheitsverursachenden Muta-
tionen liegt die α-Galaktosidase A Enzymaktivität im pathologi-
schen Bereich (≤ 24 % des Normwertes).

Daher schließt eine normale Enzymaktivität bei einer Frau 
das Vorliegen eines Morbus Fabry nicht aus!

DIAGNOSE
Diagnostik bei Verdacht auf Morbus Fabry:

01. Basisuntersuchung

02. Bei Männern mit pathologisch erniedrigter Enzymaktivität

 EDTA-Blut, Trockenblut

Bestimmung der α-Galaktosidase A Enzymaktivität in den  
Leukozyten bei Männern
Mutationsanalyse des GLA-Gens bei Frauen

Mutationsanalyse
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