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 مورديك گزارش : فابريـ بيماري آندرسون 

  مقدمه 
ــون  ــاري آندرســـــ ــ  بيمـــــ ــابري ــــــ   فـــــ

(Anderson–Fabry disease)      كـه بـا نـام فـابري نيـز 
شــود، يــك اخــتلال آنزيمــي وابــسته بــه  شــناخته مــي

دليل كمبود آنزيم آلفـا       مغلوب بوده كه به    Xكروموزوم  
گالاكتوزيـــداز ليزوزومـــي كـــه منجـــر بـــه تجمـــع  

 هـاي انـدوتليال،    گليكواسفنگوليپيد در ليـزوزوم سـلول     
از . دهـد  شـده رخ مـي     اطراف عروقـي و عـضلات صـاف       

توان نوروپـاتي دردنـاك،      عوارض جدي اين بيماري مي    
ــ    عملكـرد كليـه، عـوارض قلبـي       ي  اختلال پيـشرونده  

. مغـزي و مـرگ زودهنگـام را نـام بـرد             عـروق  ،عروقي
ي فيزيكي ازقبيل وجـود آنژيوكراتـوم        هاي معاينه  يافته

در پوست و غـشاهاي مخـاطي و اخـتلال مشخـصه در             
 به تشخيص بيماري فابري (cornea verticillata)قرنيه 

 بيماري اغلب در مردان ديده شده و        .1و2كنند كمك مي 

 ـ      ـان حامـل ژن معيـوب علا      گرچه در برخي موارد زن م ئ
دهند، بيشتر بـدون علامـت       باليني بيماري را نشان مي    

در مواردي ممكـن اسـت عـوارض بيمـاري در           . هستند
ها افزايش خطـر     زنان مشابه مردان باشد كه يكي از آن       

 ژن مسئول ايجاد بيماري روي      .3هاي مغزي است   سكته
 قــرار دارد و Xقــسمت ميــاني بــازوي بلنــد كرومــوزم 

 .3شوند هاي متفاوتي باعث ايجاد بيماري مي جهش

  گزارش مورد
اي بــود كــه جهــت معاينــات   ســاله20بيمــار مــرد 

 بـه   1385پزشكي پيش از سـربازي در دي مـاه سـال            
مـشهد مراجعـه    ) عـج (درمانگاه پوست بيمارستان قائم     

 (paresthesia)بيمار از احساس گزگـز و سـوزش         . كرد
حـال   در شرح . كي بود ها شا  هاي انتهايي اندام   در قسمت 

ــشنج و عفونــت ادراري در ،ي تــب اخذشــده، ســابقه  ت
هـاي   ي جسماني پـاپول  در معاينه . گذشته مشخص شد  
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شود، يك اختلال آنزيمي وابـسته بـه    فابري كه با نام فابري نيز شناخته مي ـ  بيماري آندرسون
. شـود  ود آنزيم آلفا گالاكتوزيداز ليزوزومي ايجـاد مـي        دليل كمب   مغلوب بوده كه به    Xكروموزوم  

هاي اندوتليال، اطراف عروقي و عضلات صاف سبب         تجمع گليكواسفنگوليپيد در ليزوزوم سلول    
هـاي متعـدد از تظـاهرات پوسـتي اصـلي ايـن        وجود آنژيوكراتوم. گردد ايجاد علايم بيماري مي  

 ـدناك، مشكلات قلبيها، حملات نوروپاتي در درگيري چشم. بيماري است  عروقـي، عـوارض    
 .م اين بيماري هستندئعروق مغزي و نارسايي كليه از ديگر علا

 ساله كه بـا ضـايعات      22با توجه به نادربودن بيماري فابري، يك مورد از اين بيماري در مردي              
ن اي ـ. ها مراجعه كرده بود گزارش مي شـود  پوستي مشخصه و نوروپاتي دردناك در انتهاي اندام       

آمده از ضايعات پوسـتي ايـن بيمـار          عمل شناختي بيوپسي به   تشخيص با توجه به گزارش آسيب     
 و cornea verticillata ي دال بر تـشخيص آنژيوكراتـوم، وجـود علامـت چـشمي مشخـصه      

  .عصبي در بيمار مطرح شد ـ ناشنوايي حسي
  

  بيماري فابري، آلفا گالاكتوزيداز، آنژيوكراتوم :هادواژهيكل
  
  27/09/1393:           پذيرش مقاله01/09/1393: فت مقالهدريا

  208-213 ):4 (5ي  ، دوره1393 مستانزپوست و زيبايي؛ 
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خـصوص روي پهلوهـا،      رنـگ قرمـز تيـره بـه        كوچك به 
ي تناسـلي و اطـراف نـاف كـه از كـودكي              ها، ناحيه  ران

 ي  در معاينـه  ). 1شكل  (ايجاد شده بودند، مشاهده شد      
ــاز  ــشم تلانژكت ــه و چ  cornea verticillataي ملتحم

سـنجي، اخـتلال در رفلكـس        در شـنوايي  . مشاهده شد 
الكتروكارديوگرام و آزمايـشات    . آكوستيك وجود داشت  

منظـور بررسـي     بـه . آمده طبيعـي بودنـد     عمل ادراري به 
ــشاوره  ــراي بيمــار م ــشتر ب ــه  بي هــاي مختلفــي ازجمل

 دليـل  نورولوژي، قلب و اورولوژي درخواست شد كه بـه        
در بيوپـسي   . اعزام وي به خدمت سربازي انجام نـشدند       

ــام ــاتوز و   انجـ ــانتوز، پاپيلومـ ــوز، آكـ ــده هيپركراتـ شـ
 پوشـش    هاي عروقي متسع بـا يـك لايـه         پروليفراسيون

  ).2شكل (آندوتليال صاف در درم پاپيلر مشاهده شد 

  

  بحث
از اي ناشــي  بيمــاري فــابري يــك بيمــاري ذخيــره

 بـــه تجمـــع اخـــتلال آنزيمـــي اســـت كـــه منجـــر 
هـاي مختلـف و      هاي بافـت   گليكواسفنگوليپيد در سلول  

بروز ايـن   . شود اختلال عملكرد اعضاي مختلف بدن مي     
 تولد زنده   40000 در   1 تا   120000 در   1بيماري بين   

  .4است
  تظاهرات باليني

ي كوتـاهي قبـل از       معمولاً درگيري پوست با فاصله    
ل يا پـاپول    ي اوليه يك ماكو    ضايعه. شود بلوغ ايجاد مي  

متـر    ميلـي 4تلانژكتاتيك قرمز تيره يا سياه و حـداكثر        
. ماند بوده كه در فشار دياسكوپيك بدون تغيير باقي مي        

ممكـن  . در برخي مـوارد هيپركراتـوز مـشخص نيـست         
است تعداد ضايعات پوستي بـسيار كـم بـوده يـا اصـلاً              

صـورت   معمولاً ضايعات پوستي بـه    . وجود نداشته باشند  
ه و در موارد خفيـف بيمـاري ممكـن اسـت            گروهي بود 

ها، اسـكروتوم، اطـراف      نقاط تلانژكتاتيك تنها روي ران    
در مـوارد  .  ديـده شـوند  (periumbilical rosette)نـاف  

خـصوص   شديد بيماري، ضـايعات گـسترده بـوده و بـه          
ها، پوست نواحي لگن و سرين، قسمت تحتاني تنه          اندام

ارتباط بيماري  . و شفت آلت تناسلي را درگير مي كنند       

الف   

ب    
) الـف  ؛ي بيماري فابري    ضايعات پوستي مشخصه   :1شكل  

،هاي متعدد روي اسكروتوم و آلـت تناسـلي         آنژيوكراتوم
ــوم) ب ــاف آنژيوكراتـ ــراف نـ ــدد در اطـ ــاي متعـ هـ

(periumbilical rosette)  

خـون در درم و هيپركراتـوز وهاي متسع پر    رگ :2شكل  
نمـايي ، بـزرگ  E & Hآميـزي    رنگ(درم   آكانتوز در اپي  

 ) برابر40
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. هاي اطراف دهان نشان داده شـده اسـت         با تلانژكتازي 
دليل كاهش تعريـق پوسـت بيمـاران         در اغلب موارد، به   

خشك بوده و در موارد شديد حتي عـدم ترشـح عـرق             
(anhydrosis)  ديستروفي بدون علامت و    . گزارش است

ي   يافتــه (cornea verticillata)ســطحي در قرنيــه  
ت و از اهميت تشخيـصي برخـوردار        چشمي شايعي اس  

تواند به كراتوپـاتي ناشـي از        البته اين علامت مي   . است
اين اختلال چشمي اغلـب در      . برخي داروها شبيه باشد   

. زنان حامل ژن معيوب بيمـاري هـم ديـده مـي شـود             
 عروق ملتحمـه و     (tortuosity)بودن   درپيچ اتساع و پيچ  

ظـاهر  شبكيه شايع بـوده و ممكـن اسـت در كـودكي ت            
  . ممكن است ادم پلك فوقاني مشاهده شود. كنند

توضـيح   craniofacialاختلالات مختلـف دهـاني و       
توان بـه افـزايش بـروز كيـست يـا            اند كه مي   داده شده 
ــست ــاذب در ســينوس  كي ــاگزيلاري و  هــاي ك هــاي م
حمــلات دردنــاك . زدگــي مــاگزيلا اشــاره كــرد بيــرون

ا و پاهـا    ه ـ  در پوست انگـشتان دسـت      اپيزوديك عمدتاً 
 سالگي شروع   15 و   5ود دارد كه معمولاً بين سنين       جو

% 10مـردان و كمتـر از   % 90ايـن نـشانه در   . مي شوند 
رفـتن شـنوايي     ممكن است ازدست  . شود زنان ديده مي  

. هاي بالا وجود داشته باشـد  عصبي در فركانس ـ  حسي
اخــتلالات وازوموتــور معمــولاً ديرتــر ايجــاد شــده كــه 

 درگيــري سيــستم عــصبي خودكــار علــت احتمــالاً بــه
پريـده   ها ممكن است آبي يا رنگ      پوست دست . باشد مي

بوده و ممكن است حس گرگرفتن در نـواحي انتهـايي           
  .5و6ها وجود داشته باشد اندام

التهاب مفصلي خفيف در بند انتهايي انگشتان شايع    
 پرفشاري خون شرياني دارند كـه       ،بيشتر بيماران . است

بيمـاران مـستعد بيمـاري عـروق        . معمولاً خفيف اسـت   
ــه اخــتلال در   ــر و ســاير اخــتلالات قلبــي ازجمل كرون

 قلـب،  (conduction)سيستم هادي جريـان الكتريكـي       
ــه ــتلالات دريچ ــك  اخ ــاتي هيپرتروفي اي و كارديوميوپ

وريدهاي واريسي و ادم ناشـي از اسـتاز شـايع           . هستند
ي مغـزي علـت      بيماري عروق مغـزي و سـكته      . هستند

  .5و6راي مرگ زودرس اين بيماران هستندمهمي ب
 اختلال عملكرد كليه مشكلي اساسي بوده و معمولاً       

 ي  ســالگي پيــشرفت بــه مرحلــه50 و 40بــين ســنين 
كـه   (end stage renal failure)انتهايي نارسايي كليـه  

هاي جايگزين نظير دياليز و پيوند كليـه         نيازمند درمان 
 است پيـشرفت    در مواردي ممكن  . دهد هستند، رخ مي  

.  زودتـر ايجـاد شـود      ، انتهايي نارسايي كليه   ي  به مرحله 
. درگيري سيستم گوارش ازجمله آشالازي شـايع اسـت        

تب و لنفادنوپاتي عمومي نيز در بيماري فابري گـزارش      
نـشانگان كامـل بيمـاري اساسـاً در مـردان           . شده است 

م بيماري محدود   ئايجاد شده و در زنان ممكن است علا       
بـودن عـروق شـبكيه و        درپـيچ   قرنيـه، پـيچ    به كـدورت  

هـاي غيرطبيعـي در      درصورت درگيري كليـوي، يافتـه     
در مواردي بيماري شـديد در زنـان        . ادرار مشاهده شود  

شـود گـزارش شـده       چه در مردان مشاهده مي     نظير آن 
  .5و6است
دليل بيماري كليـوي يـا عـروق مغـزي، متوسـط              به

در . يابد  مي  سال كاهش  50طول عمر بيماران به حدود      
 سالگي آشكار نبودند    23 ضايعات مغزي تا     ،يك مطالعه 

.  بيمـاران وجـود داشـتند      ي   سـالگي در همـه     55اما تا   
 چهـارم   ي  بيشترين موارد شـروع پروتئينـوري در دهـه        
ــدگي و بيــشترين مــوارد شــروع مرحلــه   انتهــايي ي زن

بـا  . دهـد   پنجم زندگي رخ مـي     ي  نارسايي كليه در دهه   
مـدت بـدون اخـتلال       بقـاي طـولاني   اين حـال امكـان      
  .5و6پذير است عملكرد كليه امكان

  شناسي آسيب
در ميكروسكوپ نوري ضايعات پوستي آنژيوكراتـوم       
كورپــوريس ديفيــوزوم، عــروق متــسع پرخــون در درم 

درم نازك بـا يـا بـدون هيپركراتـوز           فوقاني زير يك اپي   
تــشخيص ليپيــد در پوســت نيازمنــد . شــود ديــده مــي
ردن نـسج و    ك ـ هاي مخـصوص ثابـت     تكنيكاستفاده از   

هاي داراي واكوئـل     وجود سلول . آميزي ليپيد است   رنگ
 ي  ها مشخصه  ها، شريانچه و وريدچه    ي مويرگ  در ديواره 

 گليكوليپيـد بـا نـور       ي  مـاده . بيماري و تشخيصي است   
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اي با انكـسار   صورت ماده به frozen sectionپلاريزه در 
تـر    خـوني كوچـك    مـاي عروقـي   يمضاعف در مـديا وانت    

  .5و6شود پوست ديده مي
ــكوپ     ــتفاده از ميكروس ــا اس ــاري ب ــشخيص بيم ت

انكلوزيون . تر از ميكروسكوپ نوري است     الكتروني آسان 
هاي الكترون دنس با تشكل داخلي لامـلار كـه از            بادي

 تـا   4 و روشن با تناوب      (opaque)نواحي الكتروني تيره    
هـاي عـضلاني     لهاي اندوتليال، سلو    نانومتر در سلول   6

هاي اطراف عروق و اطراف اعـصاب،        عروق خوني، سلول  
 مـو و ماكروفاژهـاي درم ديـده         ي  كننـده  عضلات راست 

هـا   ي رسـوب ليپيـد در ليـزوزوم        دهنده شوند، نشان  مي
ها در پوست بيماران بالغ حتـي        بادي انكلوزيون. هستند

چنـين در   م بـاليني اتـساع عروقـي و هـم        ئدر غياب علا  
ي يك نوزاد مبتلا به بيماري گزارش شـده         پوست طبيع 

هـاي سيتوپلاسـمي مشخـصه در غـدد          انكلوزيون. است
هاي عصبي بدون ميلـين مربـوط بـه          اكرين و در رشته   

اين غدد در يك بيمار بـا هيپوهيـدروز مـشاهده شـده             
ــت ــاختماني  .7اس ــات فراس ) (ultra structural مطالع

مركــز  ي هــم هــاي كليــه، اجــسام لاملــه    بيوپــسي
(concentric) ــواع  مشخــصه در سيتوپلاســم تمــامي ان

  .8هاي كليه را نشان داده است سلول
   

  تشخيص و تشخيص افتراقي
ممكن است بيوپـسي پوسـتي تـشخيص بـاليني را           

در آزمايش ادرار ممكن است آلبومين، خون       . ييد كند أت
دنبـال ارتـشاح ليپيـد در        و ليپوفاژهاي مشخصه كه بـه     

. وند، وجـود داشـته باشـند    ش ـ عروق گلومرولي ديده مي   
مثبـت بـا ظـاهري شـبيه تـوت           PAS هاي وجود سلول 

(mulberry-like)توانـــد بـــه   در رســـوب ادراري مـــي
 آلفـا   ي  يافتـه  يافتن سطح كـاهش   . تشخيص كمك كند  

هـاي سـفيد خـون و         در پلاسما، سلول   Aگالاكتوزيداز  
هاي پوستي كشت داده شده، تـشخيص را         فيبروبلاست
در موارد مشكوك بررسي قرنيـه بـا         .7و8كند مسجل مي 
slit-lamp تواننــد بــه  و انجــام بيوپــسي كليــه نيــز مــي

  .تشخيص كمك كند
ــورا،   تـــشخيص هـــاي افتراقـــي عبارتنـــد از پورپـ
serpiginosom angioma  ــوم ــواع آنژيوكرات ــاير ان  و س

ــوم   ــسكريپتوم، آنژيوكرات ــوم سيركوم ــامل آنژيوكرات  ش
  .(Mibelli) لي و آنژيوكراتوم ميب(Fordyce)فوردايس 

  
  درمان

ليزرتراپي . درمان بيماري فابري اساساً علامتي است     
ممكن است براي درمان ضايعات آنژيوكراتـوم سـودمند     

ممكــن اســت حمــلات دردنــاك نوروپــاتي بــه . باشــند
پاسـخ   تنهايي يا همراه با هـم      فنيتوئين و كاربامازپين به   

  زودهنگام از عوامل ضـدپلاكتي نظيـر       ي  استفاده. دهند
ــزي     ــروق مغ ــايعات ع ــت ض ــن اس ــپيرين در ممك آس

شـدن پلاكـت     آمبوليك و ترومبوتيك را كه در اثر فعال       
دنبال رسوب اسفنگوليپيد در آندوتليوم عروق ايجـاد         به
ي انتهـايي بيمـاري از       در مرحلـه  . شود كاهش دهد   مي

پيوند كليه يا قلب اسـتفاده شـده امـا سـراميد دوبـاره               
  .9يابد  ميتجمع در اعضاي پيوندي تجمع

 انساني نوتركيب   Aدرمان با آنزيم آلفا گالاكتوزيداز      
م بيماري، كـاهش رسـوب و بهبـود         ئمنجر به بهبود علا   

ــه، قلــب و ــروق مغــزي شــده اســت و   عملكــرد كلي ع
  .10-13تراپي هستند هاي آينده متوجه ژن درمان

مـدت   درمان طولاني ،  ي دوسويه كور   در يك مطالعه  
 عملكرد كليه را در بيماراني كـه        ،Aآلفا گالاكتوزيداز   با  

 كليوي نداشتند حفظ كرد و منجر بـه         ي  درگيري اوليه 
 ليپيد گليكواسـفنگو ماندن سطوح پلاسـمايي  پايين باقي 

(GL-3)ــلول    و ــاده از س ــن م ــش اي ــداوم زداي ــاي  ت ه
چنـين،    هم .13هاي كليه شد   ها و سلول   اندوتليال مويرگ 

آلفا مان با   ، در (open) چندمركزي باز    ي  در يك مطالعه  
ازاي  گـرم بـه     ميلي 2/0 جايگزين با دوز     Aگالاكتوزيداز  

 دقيقه انفوزيـون    40هر كيلوگرم وزن بدن كه در مدت        
 هفته تكرار گرديد، بخصوص     23بار تا     هفته يك  2و هر   

خوبي تحمـل    هاي مبتلا به بيماري فابري به      در پسربچه 
ر مدت درد بيماران را كاهش داده و منج        شده، در كوتاه  
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  .14به بهبود كيفيت زندگي بيماران شد
در پژوهشي ديگر كه روي آزواسـپرمي، از عـوارض          
احتمالي بيماري فابري انجام شـد توصـيه بـه بررسـي             

روتين در پيگيري بيماران  (sperm analysis)ها  اسپرم
 سـال   4براساس نتايج ايـن مطالعـه بعـد از          . جوان شد 

چنـان   رمي هـم  ، آزواسـپ  Aآلفـا گالاكتوزيـداز     درمان با   
وجود داشـته و بـه همـين دليـل بـه حفـظ اسـپرم بـا              

توصـيه   (sperm cryopreservation) استفاده از سـرما 
  .15شده است

   
 

References 
1. MacDermot KD, Holmes A, Miners AH. Anderson-Fabry disease: clinical manifestations and 

impact of disease in a cohort of 98 hemizygous males. J Med Genet 2001; 38:750–60. 

2. Morgan SH, Crawfurd MA. Anderson-Fabry disease. BMJ 1988; 297: 872–3. 

3. Whybra C, Kampmann CHR, Willers I, Davies J. Anderson–Fabry disease: clinical 
manifestations of disease in female heterozygotes. J Inherit Metabol Dis 2001; 24: 715-24. 

4. Mehta A, Ricci R, Widmer U, et al. Fabry disease defined: baseline clinical manifestations of 
366 patients in the Fabry outcome survey .Eur J Clin Investig 2004; 34: 236–42. 

5. Burton BK. Enzyme deficiency disease. In: Bolognia JL, Jorizzo JL, Rapini RP, et al 
(editors). Dermatology. 2nd Ed. Spain: Mosby Elsevier; 2008: 863-5. 

6. Morris AAM, Breathnach SM. Lysosomal storage disease. In: Burns T, Breathnach S, Cox N, 
Griffiths C (eds). Rook's textbook of dermatology. 8th Ed. Oxford, Wiley-Blackwell; 
2010:59.36-39. 

7. Desnick RJ, Brady R, Barranger J, et al. Fabry disease, an under-recognized multisystemic 
disorder: Expert recommendations for diagnosis, management, and enzyme replacement 
therapy. Ann Intern Med 2003; 138:338-46. 

8. Hoffmann B. Fabry disease: recent advances in pathology, diagnosis, treatment and 
monitoring. Orphanet J Rare Dis 2009; 4:21. 

9. Lao LM, Kumakiri M, Mima H, et al. The ultrastructural characteristics of eccrine sweat 
glands in a Fabry disease patient with hypohydrosis. J Dermatol Sci 1998; 8:109-17. 

10. Alroy J, Sabins SH, Kopp JB. Renal pathology in Fabry disease. J Am Soc Nephrol 2002; 
13[suppl 2]: S134–8. 

11. Vedder AC, Brounig F, Donker-Koopman WE, et al. Treatment of Fabry disease with 
different dosing regimens of agalsidase: effects on antibody formation and GL-3. Mol Genet 
Metab 2008; 94:319–25. 

12. Siatskas C, Medin JA. Gene therapy for Fabry disease. J Inherit Metab Dis 2001; 24 (suppl 2): 
S25-41. 

13. Schiffmann R, Kopp JB, Austin AH 3rd, et al. Enzyme replacement therapy in Fabry disease: a 
randomized controlled trial. JAMA 2001; 285: 2743-9. 

14. Eng CM, Guffon N, Wilcox WR, et al. Safety and efficacy of recombinant human alpha-
galactosidase A-replacement therapy in Fabry's disease. N Engl J Med 2011; 345: 9-16. 

15. Papaxanthos-Roche A, Deminière C, Bauduer F, et al. Azoospermia as a new feature of Fabry 
disease. Fertil Steril 2007; 88: 212-18. 

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 jo

ur
na

ls
.tu

m
s.

ac
.ir

 o
n 

20
26

-0
6-

30
 ]

 

                               5 / 6

https://journals.tums.ac.ir/jdc/article-1-5093-en.html


  هاشمي و همكاران بني
 

4ي  ، شماره5ي  ، دوره1393زمستان ، ت و زيباييــپوس  

213

Anderson-Fabry disease: A case report 

Mahnaz Banihashemi, MD1,2 
Fakhrozzaman Pezeshkpoor, MD1,2 
Sahar Aziziahari, MD1 
Mohammad Tohidi, MD1 
 
1. Department of Dermatology, Mashhad 

University of Medical Sciences, 
Mashhad, Iran. 

2. Cutaneous Leishmaniasis Research 
Center, Mashhad University of Medical 
Sciences, Mashhad, Iran. 

Corresponding Author: 
Sahar Aziziahari, MD 
 
Department of Dermatology, Ghaem 
Hospital, Mashhad, Iran 
Email: azizahari.sa@gmail.com 
 
Conflict of interest: None to declare   

Anderson-Fabry which is also known as Fabry disease is an 
X-linked recessive enzyme deficiency disorder. Its clinical 
manifestations are caused by storage of sphingolipids in the 
lysosomes of the endothelial, perithelial, and smooth muscle 
cells, which is due to alpha galactosidase A enzyme 
deficiency. Its hallmark dermatological manifestation is 
diffuse angiokeratomas known as angiokeratoma corporis 
diffusum. Peripheral painful neuropathy, eye involvement, 
cardiovascular problems, cerebrovascular complications, and 
renal failure are other manifestations of Fabry disease. 

Herein, we report a 22-year-old man who had been referred to 
a dermatology clinic for evaluation of his skin lesions. The 
patient had diffuse angiokeratomas, which were characteristic 
for Fabry disease as well as painful acral neuropathy. 
Histpathologic examination of one of his skin lesions was 
reported as angiokeratoma. Since cornea verticillata was 
observed in his eyes and he also suffered from sensory-neural 
hearing loss, he was diagnosed as a case of Fabry disease. 

Keywords: Fabry disease, alpha galactosidase, 
angiokeratoma 

Received: Nov 22, 2014               Accepted: Dec 18, 2014      
Dermatology and Cosmetic 2014; 5 (4): 208-213 

 

 

 

    
 

 

 

 

 [
 D

ow
nl

oa
de

d 
fr

om
 jo

ur
na

ls
.tu

m
s.

ac
.ir

 o
n 

20
26

-0
6-

30
 ]

 

Powered by TCPDF (www.tcpdf.org)

                               6 / 6

https://journals.tums.ac.ir/jdc/article-1-5093-en.html
http://www.tcpdf.org

