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Další symptomy a nálezy 
u klasické formy AFD: 

–   Angiokeratomy
–   Akroparestezie
–   Snížení až vymizení tvorby poty
–   Porucha termoregulace
–   Hypertrofie myokardu
–   Převodní poruchy, kardiostimulace
–   Vertigo, postižení sluchu
–   Cornea verticillata, postižení čočky
–   Gastrointestinální obtíže
–   Časné CMP/TIA 

U mužů ve věku  ≤ 40 let 
zvažte vždy vyšetření hladiny 

α-galactosidázy (agal) metodou
suché krevní kapky anebo 

v leukocytech. 
U žen ve věku ≤ 40 let GLA 

sekvenování (DNA diagnostika)
 Aktivita agal nízká 

(≤ 30% normální hodnoty) 
 Normální nebo 

≥ 30% aktivita agal

Žena

Ano NeVýskyt AFD anebo charakter X vázané 
choroby se známkami postižení srdce, 

CMP/TIA, kůže, sluchu

Mikroalbuminurie / proteinurie / bez nebo s renální insuficiencí nejasné etiologie

Vysoké podezření na AFD

Hladina α-galactosidázy (agal)
metodou suché krevní kapky

anebo v leukocytech

Patogenní
varianta

Benigní 
polymorfismus

 Změřte lysoGb3, zvažte biopsii

Varianta nejasného 
významu

 GLA sekvenování 
(DNA diagnostika) 

Odeslání pacienta do Centra pro AFD
Konfirmační DNA test, lyso Gb3 a klinické zhodnocení

Diagnóza AFD   Diagnóza AFD nepravděpodobná,
zvažte jiný typ onemocnění  

AFD nepravděpodobná,
zvažte jiný typ onemocnění  

Muž


