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In de ‘Middelheim study on Fabry disease in Stroke patients (MiFaS)’ en de ‘Belgian study on Fabry disease in Stroke patients (BeFaS)’ wordt de prevalentie van M. Fabry in neurologische patiënten met een verhoogd risiko voor deze aandoening na gegaan. 

De MiFaS was een piloot project met een retrospectief, single-center design waaraan enkel patiënten konden deelnemen die tussen de leeftijd van 16 en 60 jaar het slachtoffer werden van een eerste beroerte waarvoor geen oorzaak gevonden werd (cryptogeen CVA of TIA (transient ischemic attack)). Hiervoor werden de medische data geëvalueerd van de 401 patiënten die gehospitaliseerd werden in het ZNA Middelheim tussen 1 januari 2000 en 31 december 2004 met het vermoeden van een beroerte. Alle 176 patiënten die voldeden aan de criteria voor deelname werden uitgenodigd voor een klinische evaluatie en bloedafname. We waren niet in staat om 58 patiënten te contacteren, 7 patienten waren overleden, bij 6 patiënten werd M. Fabry reeds uitgesloten door middel van genetic sequencing en 2 patiënten weigerden deelname. In totaal ondergingen 103 patiënten een klinische evaluatie en bloedafname voor bepaling van de α-Galactosidase A en β-Glucuronidase activiteit in blood spots. Bij klinisch onderzoek werden geen symptomen suggestief voor M. Fabry weerhouden. Een deficiëntie van de α-Galactosidase A activiteit werd vastgesteld bij 2 patiënten, bij wie aanvullend genetic sequencing van het α-GAL gen uitgevoerd werd. Gezien vrouwelijke patiënten met M. Fabry frequent hoge residuele enzymatische activiteit vertonen, werd bij 1 patiënte met α-Galactosidase A activiteit in de lagere 30% van de normale range eveneens genetic sequencing uitgevoerd. Bij geen van de 3 patiënten met afwijkende enzymatische activiteit werd een mutatie in het α-GAL gen weerhouden. 

Einde maart 2007 ging de BeFaS van start. Dit is een prospectieve, multicentrische studie in België en het Groot-Hertogdom Luxemburg waarin de prevalentie van M. Fabry onderzocht wordt bij patiënten met een neurologische aandoening waarvan verondersteld wordt dat ze het risiko op M. Fabry verhoogt. Patiënten tussen 16 en 60 jaar mogen deelnemen indien ze gediagnosticeerd werden met een TIA of beroerte, cerebrale wittestofletsels van onbekende oorsprong en/of vertebrobasilaire dolichoectasie. Mannelijke patiënten worden gescreened door middel van de α-Galactosidase A activiteit op blood spots; vrouwelijke patiënten door genetic sequencing van het α-GAL gen. Momenteel werden in totaal meer dan 300 patiënten geïncludeerd door de 35 neurologische centra die aan dit project deelnemen. Relevante demografische en klinische gegevens, evenals de resulaten van beeldvorming en cerebrovasculaire onderzoeken worden opgeslagen in een digitale databank die voor elke deelnemende onderzoeker online toegankelijk is.  Het is de bedoeling om 1000 patiënten te screenen binnen het tijdsbestek van 2 jaar. 
