
MALADIE DE FABRY :  
POUVEZ-VOUS POSER LE DIAGNOSTIC ?

Qu’est-ce que c’est ?
La maladie de Fabry se produit en raison de mutations pathogènes dans le gène galactosidase alpha (GLA) qui 
entraînent une déficience complète ou partielle de l’activité de l’α-galactosidase A (α-Gal A). Cela provoque une 
accumulation progressive de globotriaosylcéramide (GL-3) dans diverses cellules, menant aux signes et 
symptômes de la maladie de Fabry. Ce problème de santé est héréditaire d’une manière liée au chromosome X1.

Votre patient pourrait-il être atteint de la maladie 
de Fabry ?
La maladie de Fabry touche de nombreuses parties du corps et est souvent  
mal diagnostiquée.4,5,6,7

Pensez-y quand vous remarquez :

La maladie de Fabry se manifeste par une variété  
de signes et de symptômes

Système nerveux périphérique  
(douleur ou picotements dans les mains)1

Douleurs et crampes abdominales, diarrhée et constipation1

Système nerveux central (accidents vasculaires cérébraux, AIT, maux de tête)1

Perte de l’ouïe1,6

Atteinte respiratoire (dyspnée d’effort, toux chronique, respiration sifflante)1,6

Problèmes aux reins (dysfonction rénale)1,6

Système nerveux périphérique (douleur ou picotements dans les pieds)1

Problèmes de peau (angiokératomes)1

Problèmes cardiaques (hypertrophie du cœur, arythmie)1,6

Absence ou diminution de la transpiration1,6

Dépression1

Problèmes aux yeux (taches sur la cornée)1,6

AIT : accident ischémique transitoire; HVG : hypertrophie ventriculaire gauche; MRC : maladie rénale chronique

•    HVG inexpliquée1

•    MRC inexpliquée3,5

•    Arythmie5

•     Accident vasculaire cérébral chez  
des patients de moins de 55 ans3,5 

•    AIT à un jeune âge5

•    Sclérose en plaques (SP)6

•    Syndrome du côlon irritable5

•     Neuropathie sensorielle 
périphérique3,6  
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La maladie de Fabry peut être dépistée avec  
un test sur une goutte de sang séché peu invasif1

SIGNES ET SYMPTÔMES1,2,5,8 Enfance Adolescence Âge adulte

Perte auditive, acouphène, vertiges2 • • •
Sensation de brûlure, paresthésie,  

intolérance à la chaleur2 • • •
Angiokératomes, hypohidrose2 • • •

Cornea verticillata2 • • •
Dépression, fatigue1,2 • • •

Douleurs et crampes abdominales,  
diarrhée, nausées, vomissements,  

ballonnements, constipation2
• • •

Angine2 • • •
Maux de tête2 • • •

Microalbuminurie, protéinurie2,8 • • •
Arythmies, hypertrophie ventriculaire 

gauche, infarctus du myocarde2,8 • •
Dyspnée d’effort, toux, respiration sifflante5,8 • •

Insuffisance rénale8 •
Accident vasculaire cérébral, AIT5,8 •

Pour plus d’informations ou pour demander une trousse d’analyse gratuite, veuillez envoyer un courriel à l’adresse 
fabryawareness@sanofi.com. Il suffit de nous fournir vos coordonnées et un représentant de Sanofi Genzyme 
communiquera avec votre cabinet. 


