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• Patiente suivie en neurologie pour une pathologie de la substance 
blanche d’origine indéterminée

• Consulte :
- « Qu’est ce qui vous amène ? »
- « Je me demande si je n’ai pas une maladie de Fabry »





Anomalies de la substance blanche

86 patients (58 femmes, 28 hommes), âge moyen 42 ans (18–66) 
“possible” SEP -> recherche de mutation du gène GLA



Cocozza S et al. Corpus callosum involvement: a useful clue for differentiating Fabry 
Disease from Multiple Sclerosis. Neuroradiology 2017



Pensez à une maladie de Fabry devant une présomption de SEP de 
présentation atypique : sur l’aspect IRM ou l’absence de profil oligoclonal

Jusque 5% des patients
Importance de l’histoire familiale
Importance des autres atteintes
Attention aux acroparesthésies qui diminuent ou disparaissent à l’âge adulte
Chez l’homme et la femme
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DIAGNOSTIC DE MALADIE DE FABRY


