Dals$i symptomy a nalezy
u klasické formy AFD:

Angiokeratomy

Akroparestezie

Snizeni az vymizeni tvorby poty
Porucha termoregulace
Hypertrofie myokardu

Prevodni poruchy, kardiostimulace
Vertigo, postiZzeni sluchu

Cornea verticillata, postizeni ¢ocky
Gastrointestinalni obtize

Casné CMP/TIA

Hladina a-galactosidazy (agal)
metodou suché krevni kapky
anebo v leukocytech

Mikroalbuminurie / proteinurie / bez nebo s renalni insuficienci nejasné etiologie

Ano Ne

-

Vyskyt AFD anebo charakter X vazané
choroby se znamkami postizeni srdce,
CMP/TIA, kize, sluchu

Vysoké podezieni na AFD

\ U muzi ve véku <40 let
zvazte vzdy vySetfeni hladiny
a-galactosidazy (agal) metodou
suché krevni kapky anebo
v leukocytech.

\ U Zen ve véku < 40 let GLA

Aktivita agal nizka
(< 30% normalini hodnoty)

‘ sekvenovani (DNA diagnostika)
Normaini nebo
= 30% aktivita agal

!—‘—\

GLA sekvenovani Jena Mus
(DNA diagnostika) |

‘ i ‘ AFD nepravdépodobna,

. ) ; . L zvazte jiny typ onemocnéni
Patogenni Varianta nejasného Benigni
varianta vyznamu polymorfismus
\ \ \
Diagnoza AFD Zméte lysoGb3, zvaste biopsii  0'29n9Za AFD nepravd€padobna,

Odeslani pacienta do Centra pro AFD
Konfirmaéni DNA test, lyso Gb3 a klinické zhodnoceni
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zvazte jiny typ onemocnéni
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