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РЕЗЮМЕ

Актуальность. Болезнь Фабри (БФ) – это  генетически обусловленное 
заболевание, при котором формируется дефицит или полное отсутствие 
активности α-галактозидазы  А (GLA/AGAL, galactosidase alpha/alpha-
galactosidase). Диагностика данного заболевания сопряжена с  определён-
ными сложностями, особенно при позднем дебюте, с преимущественным 
поражением сердца.
Цель исследования. Оценка специально разработанных алгоритмов скри-
нинга болезни Фабри в реальной клинической практике.
Материалы и  методы. Анализ проводился ретроспективно на  основе 
медицинской документации. Было проанализировано 91  848  медицинских 
заключений. Сформированы два алгоритма для формирования базы данных. 
Первый алгоритм включал пациентов 25–60  лет с  утолщением стенки 
левого желудочка (ЛЖ) до 13 мм и более по данным эхокардиографии (ЭхоКГ) 
и магнитно-резонансной томографии (МРТ), имеющих нарушения ритма, 
проводимости сердца или укорочение интервала PQ. Критериями исклю-
чения являлись гипертоническая болезнь или артериальная гипертензия, 
амилоидоз сердца, болезнь Гоше. Второй алгоритм включал пациентов 
25–60 лет с утолщением стенки ЛЖ до 13 мм и более по данным ЭхоКГ и МРТ 
в  сочетании с  артериальной гипертензией, нарушениями ритма, прово-
димости сердца или укорочением интервала PQ. Критериями исключения 
являлись амилоидоз сердца и болезнь Гоше.
Результаты. В  результате применения двух алгоритмов были сфор-
мированы группы: 1-я группа – 46 пациентов, из них 17 пациентов с нару-
шением ритма или проводимости сердца; 2-я группа – 31 пациент, из них 
24  пациента с  нарушением ритма или  проводимости сердца. Пациенты 
были приглашены на  приём для  проведения генетического исследования 
и измерения активности α-D-галактозы. У всех обследованных пациентов 
уровень активности фермента α-D-галактозы был в пределах нормальных 
значений, а генетический тест показал отрицательный результат.
Вывод. Частота встречаемости БФ в кардиологической популяции являет-
ся низкой. Однако применение специализированных алгоритмов для скринин-
га пациентов с данной патологией позволит выявлять пациентов на ранних 
стадиях заболевания для своевременного начала терапии.
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фическая кардиомиопатия, диагноз
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ABSTRACT

Background. Fabry disease is a genetically determined disease in which deficiency 
or complete absence of α-galactosidase A (GLA/AGAL) activity is formed. Diagno-
sis of this pathology is difficult, especially in late onset, with predominant cardiac 
involvement.
The aim. Evaluation of specially designed screening algorithms for Fabry disease 
in real clinical practice.
Materials and methods. The analysis was conducted retrospectively on the basis 
of medical documentation. 91 848 medical reports were analyzed. Two algorithms 
have been developed for the creation of the database. The first algorithm included 
patients aged 25–60  years with a  left ventricle wall thickness of  13  mm or  more, 
as indicated by echocardiography and magnetic resonance imaging, and exhibiting 
disturbances in cardiac rhythm, cardiac conduction, or a reduction in the PQ inter-
val, as determined by echocardiography. Exclusion criteria included hypertension, 
aortic aneurysm, cardiac amyloidosis, and Gaucher disease. The second algorithm 
included patients aged 25–60 years with a  left ventricle wall thickness of 13 mm 
or more, in conjunction with hypertension, disturbances in cardiac rhythm, cardiac 
conduction, or reduction of PQ interval. The exclusion criteria were cardiac amyloi-
dosis and Gaucher disease.
Results. As a result of applying two algorithms, the following groups were formed: 
Group 1 – 46 patients, including 17 patients with cardiac rhythm or conduction disor-
ders; Group 2 – 31 patients, including 24 patients with cardiac rhythm or conduction 
disorders. Patients were invited to an appointment for genetic testing and measure-
ment of α-D-galactose activity. All patients tested had α-D-galactose enzyme activity 
levels within normal limits and the genetic test was negative.
Conclusion. The incidence of Fabry disease in the cardiac population is low. How-
ever, the use of specialized algorithms for screening patients with this pathology will 
allow identifying patients at early stages of the disease for timely initiation of therapy.

Key  words: α-galactosidase  A deficiency, Fabry disease, hypertrophic cardiomy-
opathy, diagnosis
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ВВЕДЕНИЕ

Болезнь Фабри (БФ) – это генетически обусловлен-
ное заболевание, при  котором формируется дефицит 
или  полное отсутствие активности α-галактозидазы  А 
(GLA/AGAL, galactosidase alpha/alpha-galactosidase) [1].

Данное заболевание относится к Х-сцепленным ли-
зосомальным заболеваниям. Фермент α-галактизада А 
отщепляет терминальный остаток α-галактозы олиго-
сахаридной центральной цепи гликосфинголипидов.

Снижение активности данного фермента приводит 
к накоплению лизосомального глоботриаозилцерами-
да (Gb3) и родственного ему глоботриаозилсфингозина 
(лизо-Gb3) в эндотелиальных клетках сосудов, подоци-
тах, кардиомиоцитах, клетках периферической нервной 
системы, ввиду чего происходит прогрессирующее вну-
триклеточное накопление гликофосфолипидов, что об-
уславливает соответствующую клиническую картину за-
болевания [1, 2]. В  зависимости от  локализации пора-
жения в клинической картине могут встречаться такие 
проявления, как нейропатическая боль, ангиокератомы, 
гипогидроз, желудочно-кишечные нарушения. Для воз-
растной группы 20–40 лет наиболее характерно пора-
жение почек (протеинурия и  снижение скорости клу-
бочковой фильтрации), сердца (гипертрофия миокарда, 
утолщение створок клапанов и нарушения ритма серд-
ца) и центральной нервной системы (транзиторные ише-
мические атаки, инсульты).

БФ относится к группе орфанных заболеваний. Точ-
ная распространённость данного заболевания в РФ не-
известна. В  настоящее время в  РФ зарегистрировано 
230  пациентов с  БФ, однако предполагаемая расчёт-
ная распространённость составляет 1  случай на  50–
100 тыс. населения. Зарубежные авторы указывают на бо-
лее низкую распространённость БФ – от  1 на  117  000 
до 1 на 476 000 населения [3]. По частоте встречаемости 
БФ занимает 2-е место после болезни Гоше среди лизо-
сомных болезней накопления [2].

Первые описания БФ относятся к 1898 г. Это были 
случаи с крайне тяжёлым течением, манифестирующие 
в раннем детском и подростковом возрасте, характери-
зующиеся полиорганной недостаточностью и летальны-
ми исходами. Такое «классическое течение» было опи-
сано у пациентов мужского пола.

Очевидно, что  данное заболевание развивается 
ввиду отсутствия α-галактидазы A и выраженного на-
копления Gb3 [4]. Именно Х-сцепленное наследование 
и  объясняет «классическое течение» у  лиц мужского 
пола [4, 5].

Клинические проявления БФ представлены широ-
ким спектром неспецифических симптомов, которые 
не патогномоничны и часто схожи с симптомами дру-
гих заболеваний. Сюда относятся почечная недостаточ-
ность, кардиомиопатия, нарушения ритма сердца, реци-
дивирующие инсульты в возрасте до 50 лет, желудочно-
кишечные боли, нейропатические боли в конечностях, 
гипогидроз и ангиокератомы [1].

Ключевым фактором ухудшения прогноза и качества 
жизни пациентов с БФ является развитие патологическо-

го процесса в сердце, что приводит к развитию гипер-
трофического фенотипа кардиопатии [5, 6]. Это может 
приводить к  развитию хронической сердечной недо-
статочности (ХСН) с сохранной фракцией выброса (ФВ) 
левого желудочка (ЛЖ) и  желудочковым нарушениям 
ритма сердца. Манифестация заболевания приходится 
на молодой возраст пациентов: женщины старше 40 лет 
и мужчины старше 30 лет [7].

При проведении дифференциального диагноза с ги-
пертрофической кардиомиопатией (ГКМП) и её феноко-
пиями необходимо опираться следующие на маркеры: 
укорочение интервала PQ; инверсия зубца Т; AV-блокада 
на поздних стадиях; блокада пучка Гиса; перенесённые 
острые нарушения мозгового кровообращения; транзи-
торные ишемические атаки [8].

Основным методом диагностики как  поражения 
сердца при БФ, так и других видов кардиомиопатий яв-
ляется эхокардиография (ЭхоКГ). Типичным, но не спец-
ифическим признаком БФ является концентрическая 
гипертрофия миокарда ЛЖ без обструкции выносящего 
тракта ЛЖ в покое, частота встречаемости которой среди 
мужчин достигает 50 %, среди женщин – одной трети [9]. 
Прогрессирование заболевания сопряжено с формиро-
ванием фиброза миокарда, что приводит к истончению 
задней и нижней стенки ЛЖ и появлению зон нарушения 
локальной сократимости миокарда в виде участков гипо- 
и акинеза. Дополнительными эхокардиографическими 
признаками являются гипертрофия папиллярных мышц 
и утолщение стенки правого желудочка [10]. На началь-
ных стадиях заболевания сократительная способность 
миокарда ЛЖ остаётся длительное время сохранённой, 
однако по мере прогрессирования заболевания появля-
ются зоны фиброза в миокарде, а также в случае разви-
тия ишемической болезни сердца или нарушений рит-
ма сердца ФВ прогрессивно снижается [11]. Кроме того, 
диастолическая функция миокарда на ранних стадиях 
заболевания также остаётся нормальной, однако доста-
точно быстро отмечается её нарушение. Оценка диасто-
лической функции должна основываться на комплекс-
ной интеграции допплеровских диастолических индек-
сов и объёма левого предсердия и интерпретироваться 
в контексте клинических и лабораторных данных.

Створки митрального и аортального клапанов ча-
сто утолщены, с лёгкой или умеренной регургитацией. 
У  небольшой части пациентов наблюдается пролапс 
митрального клапана или  тяжёлая митральная регур-
гитация из-за дегенерации створок [12]. Однако золо-
тым стандартом диагностики БФ является магнитно-ре-
зонансная томография (МРТ) сердца с  использовани-
ем контрастных веществ на основе гадолиния, обеспе-
чивающая точную оценку размера, массы и геометрии 
ЛЖ и возможность визуализировать фиброз миокарда, 
обычно распределённый в среднем слое миокарда за-
днебоковой стенки. Наличие обширного фиброза свя-
зано с  уменьшением ответа на  фермент-заместитель-
ную терапию и с повышенным риском нарушений рит-
ма сердца [13]. У некоторых пациентов, особенно у жен-
щин, заместительный фиброз может опережать разви-
тие значительной гипертрофии ЛЖ (ГЛЖ).
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С помощью МРТ сердца можно выявить апикальную 
ГЛЖ, что затруднено при проведении ЭхоКГ, а также ги-
пертрофию папиллярных мышц. Эти проявления являют-
ся маркерами раннего поражения сердца [14]. За послед-
нее время широкое применение в диагностике БФ нахо-
дит МРТ с нативным (неконтрастным) T1-картированием, 
при  котором сниженные значения  T1 отражают нако-
пление гликосфинголипидов в миокарде, что происхо-
дит гораздо раньше выявления значительной ГЛЖ [15].

Эндомиокардиальную биопсию с электронной ми-
кроскопией можно рассмотреть для  диагностики ФД 
у  пациентов с  вариантами неизвестной значимости 
и низкими уровнями лизо-Gb3.

Основная цель лечения БФ – замедление прогрес-
сирования заболевания и  предотвращение необрати-
мых повреждений жизненно важных органов. Мульти-
дисциплинарный подход – основа для ведения данной 
категории пациентов с участием врачей разных специ-
альностей [7].

Основными стратегическими направлениями яв-
ляются: 1) внедрение в  клиническую практику заме-
стительной терапии; 2) раннее выявление пациентов 
с БФ; 3) дифференциальная диагностика от других при-
чин ГЛЖ [16]. Оценка влияния заместительной терапии 
проводится по таким параметрам, как функциональный 
класс ХСН, класс стенокардии, толщина стенки ЛЖ, ин-
декс массы миокарда и ФВ ЛЖ. При помощи физиотера-
пии можно достичь следующих терапевтических эффек-
тов: стабилизация функции почек или замедление про-
грессирования терминальной почечной недостаточно-
сти; стабилизация толщины и функции сердечной стенки 
или уменьшение гипертрофии левого желудочка; купи-
рование нейропатической боли и  уменьшение желу-
дочно-кишечных расстройств; улучшение потоотделе-
ния [17–20]. Краеугольным камнем в стратегии являет-
ся своевременное выявление пациентов с подозрением 
на БФ для постановки диагноза и назначения патогене-
тической терапии на ранних этапах.

ЦЕЛЬ ИССЛЕДОВАНИЯ

Оценка специально разработанных алгоритмов 
скрининга болезни Фабри в  реальной клинической 
практике.

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ

Нами была проанализирована выборка медицин-
ской документации пациентов, госпитализированных 
в  ФГБУ «Национальный медицинский исследователь-
ский центр кардиологии имени академика Е.И. Чазова» 
Минздрава России в период с 2018 по 2022 г.

В  результате отбора была сформирована первич-
ная база данных, состоящая из 1 044 892 медицинских 
заключений. В  число инструментальных методов об-
следования, доступных для анализа, вошли: протоколы 
кардиоверсии – 130 939; протоколы МРТ – 4 681; про-

токолы стресс-ЭхоКГ – 17  415; протоколы чреспище-
водного ЭхоКГ – 6  277; протоколы трансторакальной 
ЭхоКГ – 21 233.

Для  решения дальнейших задач были выбраны 
два алгоритма анализа базы данных. В первом случае 
дополнительному анализу подвергались документы 
пациентов в  возрасте 25–60  лет с  утолщением стенки 
ЛЖ 13 мм и более по данным ЭхоКГ/МРТ, нарушениями 
ритма, проводимости сердца или укорочением интер-
вала PQ и отсутствием ранее установленных диагнозов 
гипертонической болезни/артериальной гипертензии 
(АГ), амилоидоза сердца, болезни Гоше и иных болезней 
накопления или инфильтративной патологии сердца.

Во  второй алгоритм включались медицинские до-
кументы пациентов в возрасте 25–60 лет с утолщением 
стенки ЛЖ 13 мм и более по данным ЭхоКГ/МРТ в соче-
тании с АГ, нарушениями ритма, проводимости сердца 
или укорочением интервала PQ и отсутствием диагно-
зов амилоидоза сердца и болезни Гоше.

После анализа медицинской документации при по-
мощи программ математического моделирования мето-
дом с применением систем искусственного интеллекта 
пациентам с высокой вероятностью наличия БФ предла-
гался визит в стационар, во время которого брался ана-
лиз крови (метод «сухой капли») для медико-генетиче-
ского подтверждения данного заболевания и определе-
ния уровня активности α-D-галактозы.

Все пациенты были приглашены на приём для про-
ведения генетического исследования и  определения 
уровня активности α-D-галактозы. 16  пациентам, про-
живающим в других населённых пунктах, была отправ-
лена информация о возможности проведения исследо-
вания в своём регионе.

При  подозрении на  БФ у  лиц мужского пола, 
как правило, сначала проводят ферментативный тест 
и  в  случае его  положительного результата выполня-
ют генетическое тестирование. У женщин вначале вы-
полняется генетическое тестирование и при положи-
тельном тесте проводится определение ферментатив-
ной активности. В нашем исследовании всем проводи-
лись генетический тест и оценка активности фермен-
та α-D-галактозы.

РЕЗУЛЬТАТЫ

В таблице 1 представлен перечень медицинской до-
кументации, включённой в анализ для выявления ука-
занных выше индексных показателей.

На рисунке 1 представлены данные по выявлению 
пациентов с подозрением на БФ по результатам исполь-
зования первого алгоритма. В результате применения 
первого алгоритма выбрано 46  пациентов, имеющих 
гипертрофию стенки левого желудочка 13 мм и более 
по данным инструментальных методов обследования. 
Однако в данной группе выявлено 17 пациентов с на-
рушением ритма сердца.

На рисунке 2 представлены данные по выявлению 
пациентов с подозрением на БФ по результатам исполь-
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Критерии исключения: АГ, амилоидоз сердца, болезнь Гоше

Возраст 25 60 лет–

Имеют документы ЭхоКГ

ГЛЖ по ЭхоКГ

Не имеют АГ,
амилоидоз сердца, болезнь Гоше

Значение толщины стенки ЛЖ

ГЛЖ 13 мм и более

Имеют нарушение
ритма/проводимости

С учётом
подтверждения МРТ

#3

#1

# – приоритет скрининга

36 432

11 882

699

270

246

46

17

2

Т А Б Л И Ц А   1
ПЕРЕЧЕНЬ МЕДИЦИНСКОЙ ДОКУМЕНТАЦИИ, 
ВКЛЮЧЁННОЙ В ИССЛЕДОВАНИЕ

T A B L E   1
LIST OF MEDICAL RECORDS USED IN THE STUDY

Наименование документа
Количество документов по годам

2018 2019 2020 2021 2022

Эпикризы

Внутрибольничный переводной эпикриз 8151 8088 10004 9945 4880

Выписной эпикриз 11636 11109 7999 10041 7168

Выписной эпикриз (дневной стационар) 21 41 43 512 479

Выписной эпикриз (хирургия) 382 397 303 377 170

Переводной эпикриз (в другое ЛПУ) 116 94 136 96 71

Эпикриз-выписка из медицинской карты амбулаторного больного 22268 26603 17188 10346 631

Этапный эпикриз 4280 4714 4111 3879 2361

Осмотры

Дневная запись 135966 141373 140746 127772 86110

Консультация (внешняя) 2182 1293 677 696 507

Осмотр врача в приёмном отделении 3061 3106 1488 723 289

Осмотр кардиолога поликлинический 32298 35360 21690 23020 12212

Осмотр кардиолога/хирурга 6491 6238 3504 5220 3414

Инструментальные исследования

Протокол кардиоверсии 130 205 181 305 248

Протокол МРТ 904 1041 0 1563 1173

Протокол МСКТ 1845 1190 3131 2056 1919

Протокол нагрузочной ЭхоКГ (стресс-ЭхоКГ) 3236 4327 3283 3948 2621

Ультразвуковое исследование сердца (чреспищеводная ЭхоКГ) 995 1443 1144 1646 1049

Ультразвуковое исследование сердца (ЭхоКГ) 193 274 589 1400 18777

Всего 234155 246896 216217 203545 144079
Примечание. ЛПУ – лечебно-профилактическое учреждение; МСКТ – мультиспиральная компьютерная томография.

РИС. 1.  
Этапы и результаты обработки данных по критериям ал-
горитма № 1

FIG. 1.  
Stages and results of data processing according to the criteria 
of the algorithm No. 1



ACTA BIOMEDICA SCIENTIFICA, 2025, Том 10, № 1

55
Внутренние болезни  Internal diseases

зования второго алгоритма. В результате применения 
второго алгоритма, куда включались пациенты, имею-
щие гипертрофию стенки ЛЖ 13 мм и более, и пациен-
ты с диагнозом АГ, выявлен 31 пациент. Среди них име-
ли нарушения ритма и проводимости 24 пациента.

Распределение пациентов с  высоким риском БФ 
(всего 77 человек) представлено на рисунке 3.

Все 77 пациентов были приглашены для проведения 
генетического теста и оценки активности фермента α-D-
галактозы. 16 пациентам была предоставлена возмож-

Критерии исключения: АГ, амилоидоз сердца, болезнь Гоше

Возраст 25 60 лет–

Имеют документы ЭхоКГ

ГЛЖ по ЭхоКГ

Не имеют АГ,
амилоидоз сердца, болезнь Гоше

Значение толщины стенки ЛЖ

Имеют АГ

ГЛЖ 13 мм и более

Имеют нарушение
ритма/проводимости

С учётом
подтверждения МРТ

#4

#2

# – приоритет скрининга

36 432

11 882

699

689

419

368

31

24

3

РИС. 2.  
Этапы и результаты обработки данных по критериям ал-
горитма № 2

FIG. 2.  
Stages and results of data processing according to the criteria 
of the algorithm No. 2

Пациенты с подозрением на болезнь Фабри – 77 пациентов

Пациенты без АГ,
ГЛЖ 13 мм

и более

46 пациентов

17 пациентов с нарушениями
ритма/проводимости

Пациенты с АГ,
ГЛЖ 13 мм

и более

31 пациент

24 пациента с нарушениями
ритма/проводимости

РИС. 3.  
Распределение пациентов по группам для проведения скри-
нинга

FIG. 3.  
Distribution of patients by groups for screening
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ность прохождения данного обследования в своём ре-
гионе, но ни один из них его не прошёл.

По различным причинам 29 пациентов отказались 
от проведения генетического исследования. Один па-
циент умер; 4 пациентам пришли результаты генетиче-
ского тестирования во время участия в исследовании – 
им был поставлен диагноз амилоидоз; с 5 пациентами 
не удалось установить связь.

В итоге обследование было выполнено 22 пациен-
там. Во всех случаях как генетический, так и биохими-
ческий тест на определение БФ были отрицательными.

ОБСУЖДЕНИЕ И ВЫВОДЫ

Ранняя диагностика болезни Фабри затруднена 
по  ряду причин. Во-первых, низкая насторожённость 
специалистов первичного звена, включая педиатров, 
приводит к  установлению диагноза уже на  далеко за-
шедших стадиях заболевания, при которой эффектив-
ность патогенетической терапии заметно снижена. Вто-
рая проблема – низкая специфичность общеклиниче-
ской симптоматики и данных рутинных методов иссле-
дования, таких как электрокардиография (ЭКГ) и ЭхоКГ. 
Следует почеркнуть, что именно прогрессирование па-
тологии со  стороны сердца без  проведения специфи-
ческой терапии остаётся основной причиной плохого 
прогноза у пациентов с БФ. Всё это делает актуальны-
ми разработку и внедрение в широкую практику новых 
диагностических алгоритмов, а также блока образова-
тельных мероприятий, касающихся данной патологии.

Применение искусственного интеллекта (ИИ) ста-
новится фактором, который может внести значимые из-
менения в диагностический поиск. В мировой литера-
туре представлены исследования с  обнадёживающи-
ми результатами, которые посвящены использованию 
ИИ в диагностике болезней накопления и инфильтра-
тивных заболеваний, таких как амилоидоз. Некоторые 
программы могут обнаруживать предсимптомную ста-
дию амилоидной кардиомиопатии, в то время как другие 
могут предсказывать токсичность лёгких цепей при AL-
амилоидозе по данным биопсии и гистологического ис-
следования [21]. Показано, что программы ИИ дополня-
ют обнаружение амилоидной кардиомиопатии и помо-
гают в диагностике и стратификации риска у пациентов 
с ГКМП [22]. Следует отметить, что основным недостат-
ком метода является размер выборки, особенно в од-
ноцентровых проектах. Это  вызывает опасения отно-
сительно возможности экстраполирования и  обобща-
емости результатов для более широких и разнообраз-
ных популяций [23, 24]. Потенциальный подход к воз-
можности масштабирования является многоцентровое 
обучение ИИ, которое подразумевает использование 
данных из различных учреждений. Такой подход про-
демонстрировал значительный успех в разработке про-
граммы ИИ для диагностики ГКМП [23]. По данным лите-
ратуры, в ряде исследований ИИ использовали для про-
ведения скрининга. Скрининг проводился по результа-
там эхокардиографии пациентов с гипертрофией стен-

ки ЛЖ для  раннего выявления БФ [25, 26]. К  примеру, 
использование ИИ для  эффективного выявления ги-
пертрофии стенки ЛЖ и  проведения дифференциаль-
ной диагностики между многими возможными этиоло-
гиями является многообещающей областью для  даль-
нейших исследований. Было показано, что подход ИИ, 
основанный на 12-канальной ЭКГ, имеет 87 % чувстви-
тельности и 90 % специфичности при выявлении гипер-
трофической кардиомиопатии [27]. Также было показа-
но, что полностью автоматизированная эхокардиогра-
фическая интерпретация способна обнаруживать ГКМП 
и амилоидоз сердца с чувствительностью и специфич-
ностью 93 % и 87 % соответственно [28]. Применение ИИ 
в МРТ-диагностике, основанное на паттернах позднего 
усиления гадолиния (LGE) при проведении МРТ сердца, 
продемонстрировало 88 % диагностической точности 
при  обнаружении амилоидной кардиомиопатии [29]. 
Таким образом, использование ИИ в диагностике ГКМП 
и её фенокопий является перспективным направлени-
ем. Существует проблема объёма выборки для точности 
разработки программ диагностики данных заболеваний 
с помощью ИИ. Если учесть, что частота встречаемости 
как ГКПМ, так и амилоидной кардиомиопатии гораздо 
выше по сравнению с БФ, то проблема объёма выборки 
становится ещё более актуальной. Данный факт подчёр-
кивает необходимость объединения усилий всего меди-
цинского сообщества по созданию регистров, на базе ко-
торых можно разрабатывать более точные диагностиче-
ские подходы с использованием ИИ. Кроме того, в све-
те практического применения ИИ в диагностике любых 
фенотипов ГКМП необходимо рутинное использова-
ние электронных медицинских карт с автоматизирован-
ным анализом данных инструментальных методов диа-
гностики. Следовательно, всё вышеизложенное свиде-
тельствует о необходимости дальнейших исследований 
для определения потенциальной роли ИИ в диагностике 
БФ. Понимание патофизиологии, диагностики и лечения 
БФ продолжает стремительно развиваться. Таким обра-
зом, у нас есть не только возможность более эффектив-
но диагностировать БФ с использованием различных ла-
бораторных и визуализирующих методов, но и своевре-
менно начинать патогенетическую терапию.

В  нашем исследовании, кроме объёма выборки, 
мы столкнулись с проблемой отказа пациентов от про-
хождения скрининга на БФ. Отказ, как правило, был об-
условлен низкой осведомлённостью о БФ как среди па-
циентов, так  и  врачей общей практики, непонимание 
важности ранней диагностики и необходимости нача-
ла своевременной патогенетической заместительной 
терапии, преодолеть которую при помощи телефонно-
го контакта оказалось трудной задачей.

Промедление с  диагностикой и  своевременным 
началом лечения остаются критическими проблемами 
для многих пациентов с БФ, особенно с поздним стартом 
кардиологического фенотипа заболевания. В результа-
те эффект от терапии может быть более ограниченным. 
В связи с этим наиболее важным представляется мульти-
дисциплинарный подход к скринингу пациентов на БФ. 
Важное значение имеет понимание клинических прояв-
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лений БФ и рассмотрение их как части дифференциаль-
ной диагностики при необъяснимом увеличении толщи-
ны стенки ЛЖ. При выявлении пациента с БФ необходи-
мо провести генетический скрининг членов семей, вхо-
дящих в группу риска. В обзорном исследовании родос-
ловной было показано, что в среднем по крайней мере 
у пяти членов семьи была диагностирована болезнь Фа-
бри после постановки диагноза пробанду [30]. Эти чле-
ны семьи могут быть диагностированы на относитель-
но ранних стадиях заболевания.

Таким образом, необходимы дальнейшие исследо-
вания с целью обеспечения обобщаемости результатов, 
полученных при использовании различных алгоритмов, 
оценки реального влияния на результаты скрининга, ди-
агностики и лечения пациентов. Кроме того, новые ис-
следования смогут безусловно повысить доверие к ис-
пользованию специальных программ среди медицин-
ских специалистов.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

В  нашем исследовании было показано, насколько 
редко можно встретить БФ в  реальной клинической 
практике у пациентов, госпитализированных в кардио-
логический стационар, что подчёркивает важность кон-
солидации медицинского сообщества с целью решения 
столь важной и сложной задачи, как диагностика БФ.
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