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Kazda rodzina z chorobg Fabry'ego ma swojq historie

Jaka role TY mozesz odegrac w historii choroby Fabry'ego swojej rodziny?
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Informacje zawarte w tym materiale majg na celu zwigkszenie $wiadomosci pacjentéw na temat
rodzinnego wystepowania choraby Fabry'ego. Nie sugeruje to w zaden sposb rozpoznania choroby

°
Fabry'ego. Diagnostyka tej choroby zawsze powinna by¢ prowadzona przez lekarza. A
B micCus

Therapeutics’




Moc T w())ej historil

Jak pewnie wiesz z doswiadczenia, droga

do rozpoznania choroby Fabry’ego moze
by¢ dtuga i trudna. Czesto w procesie tym
uczestniczy wielu specjalistéw i potencjalnie
moze dojs¢ wezesniej do niewtasciwych
rozpoznan'2,

Twoja historia choroby Fabry'ego ma moc
pomagania innym w uniknieciu takich
trudnosci i moze sie przyczyni¢ do poprawy
ich stanu zdrowia w przysztosci*®.

Jak?

By¢ moze juz wiesz, ze choroba Fabry'ego
jest chorobg genetyczna, ktéra moze by¢
przekazywana kolejnym pokoleniom

w rodzinie.

Ale czy wiesz, ze w przypadku kazdej osoby
z chorobga Fabry’ego mozna zdiagnozowac¢
te chorobe $rednio u co najmniej 5 innych
cztonkdw jej rodziny?®

Oznacza to, ze mozesz mie¢ dzieci,
rodzicow, rodzenstwo, ciocie, wujkow
lub kuzynéw i kuzynki, ktérzy rowniez
maja chorobe Fabry’ego, ale jeszcze

o tym nie wiedza. Mozesz im poméc.

Mozesz mie¢ cztonkéw rodziny dotknietych
ta chorobag, u ktérych nie wystapity jeszcze jej
objawy’.

U innych cztonkéw Twojej rodziny moga

juz wystepowac objawy, ale moga oni nie
wiedzie¢, jaka jest ich przyczyna. Wazne, aby
wiedzie¢, ze wystepujace u nich objawy moga
roznic sie od tych wystepujacych u Ciebie”°.

Réznorodnosc¢ objawdw choroby Fabry’ego
oraz to, ze czesto pokrywajg sie one

z objawami bardziej powszechnych schorzen,
przyczynia sie do opdznien i trudnosci

w postawieniu diagnozy'?".

Przeprowadzenie badan diagnostycznych

w kierunku choroby Fabry’ego lub nawet
sama swiadomos¢, ze choroba Fabry'ego jest
obecna w rodzinie, moga utatwi¢ droge do
rozpoznania tej choroby. Wczesne wykrycie
choroby moze réwniez oznacza¢, ze osoby
te beda mogty szybciej otrzymac potrzebne
wsparcie i leczenie, co pomoze im w kontroli
choroby, dzieki czemu ich stan zdrowia

w przysztosci moze by¢ lepszy.**.

Wiedza to moc

Zwiekszajac $wiadomosc i edukujac rodzine
w zakresie choroby Fabry’ego, mozesz
poméc wielu osobom w uzyskaniu wsparcia
i leczenia, jakie sg im potrzebne.

Skontaktowanie sie z cztonkami rodziny, aby
porozmawiac o realiach choroby Fabry'ego,
moze nie by¢ fatwe dla niektdrych oséb, ale
pracownicy ochrony zdrowia moga Ci w tym
pomdc. Mamy takze nadzieje, ze ta broszura
i materiaty pomocnicze beda przydatne.
Pamietaj, ze nikt nie porozmawia

z czlonkami Twojej rodziny na temat
choroby Fabry’ego lepiej od Ciebie.

Kazda rodzina z chorobg Fabry’ego ma swoja
historie. Twoja historia choroby Fabry'ego
moze im pomaoc. Rozpocznij rozmowy

i upewnij sie, ze wszyscy cztonkowie Twojej
rodziny dowiedzg sie o chorobie Fabry'ego

i poddadza sie badaniom.



Jok wozemy Ci gomoc

Ta broszura
stanowi czes¢
pakietu, ktéry
pomoze Ci
zrozumiec
ryzyko zwiazane
z choroba
Fabry'ego

w Twojej rodzinie.
Mamy nadzieje,
ze zacheci Cie
do oméwienia
choroby
Fabry'ego

z czlonkami
Twojej rodziny.

Pelny pakiet zawiera:

O Te broszure (,Kazda rodzina z choroba Fabry'ego ma swoja

historie”) — ktéra ma pomoc Ci zrozumied, w jaki sposéb choroba
Fabry'ego jest przekazywana w rodzinie i dlaczego jest wazne
skontaktowanie sie z cztonkami Twojej rodziny, oraz zawiera
wskazowki, jak nalezy z nimi o tym temacie rozmawiac.

Broszure ,Kreator drzewa genealogicznego dla choroby
Fabry’ego” — narzedzie papierowe, ktére pomoze Ci narysowac
drzewo genealogiczne i dowiedzie¢ sig, z ktérymi cztonkami
rodziny nalezy sie kontaktowac¢ w sprawie choroby Fabry'ego. Twéj
lekarz moze Ci pomdc w wypetnieniu tego formularza lub, jesli
wolisz, mozesz go wypetni¢ samodzielnie. Dostepna jest réwniez
wersja internetowa www.fabryfamilytree.com, ktéra moze by¢
fatwiejsza w uzyciu, poniewaz narzedzie narysuje drzewo i zaznaczy
za Ciebie krewnych, ktérzy moga by¢ zagrozeni choroba Fabry’ego.

Zestaw ulotek ,Nasza rodzina i choroba Fabry’ego” - mozesz je
przekaza¢ cztonkom swojej rodziny, ktérzy ewentualnie powinni
zostac przebadani w kierunku choroby Fabry’ego. Ta ulotka zawiera
informacje na temat choroby Fabry’ego oraz odrywang czes¢, ktérg
mozna zabrac¢ do swojego lekarza, aby rozpoczaé rozmowe na
temat przeprowadzenia badan w kierunku choroby Fabry’ego. Na
tej stronie jest dostepna réwniez wersja do pobrania
www.fabryfamilytree.com.

Aby uzyskac dalsze wsparcie, odwiedz strone www.fabryfamilytree.com
lub porozmawiaj z lekarzem albo innym cztonkiem personelu medycznego.
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Mozna to poréwnac do instrukcji obstugi,
w ktorej:

Ltatwy przewodnik po genetyce'>'?

Kazda komdrka organizmu jest
zaprogramowana do pracy w okreslony
sposob, na przyktad w celu utatwienia
trawienia, utrzymania bicia serca lub
zwalczania infekcji. Aby prawidtowo
wykonywac swoja prace, kazda komorka
potrzebuje zestawu instrukgcji. DNA jest
,odczytywane” przez komorki i przekazuje
im te instrukcje. Gen to cze$¢ DNA, ktéra
programuje jedng konkretna instrukcje. Geny
sg pogrupowane w osobne jednostki zwane
chromosomami.

Geny petnia
funkcje zdan

DNA
reprezentuje
litery
i stowa

Chromosomy to
rozdziaty

Czasami w DNA wystepuja zmiany — nazywane sa mutacjami
(wariantami). Mozna je poréwnac do btedéw w pisowni — jedna
niepoprawna litera moze catkowicie zmieni¢ znaczenie stowa.

KURA

Genetyka choroby Fabry’ego’’

Choroba Fabry'ego jest spowodowana przez mutacje w genie o nazwie GLA, ktéry zawiera
instrukcje dotyczace wytwarzania enzymu alfa-galaktozydaza A. W prawidtowych warunkach
enzym ten pomaga rozktadac¢ pewne substancje cukrowo-ttuszczowe (glikosfingolipidy)

w komoérkach naszego organizmu Mutacja sprawia, ze enzym nie jest w stanie wykonywac swojej
pracy. Prowadzi to do gromadzenia sie tych substancji, co powoduje objawy choroby Fabry’ego.



Ojciec bedacy nosicielem choroby
Fabry'ego przekaze mutacje
Fabry’ego wszystkim swoim
corkom, lecz nie przekaze jej
zadnemu ze swoich synow'™.
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Ojciec bedacy
nosicielem

D

Gen GLA i jego mutacje prowadzace do
wystapienia choroby Fabry'ego znajduja
sie w chromosomie X, dlatego tez choroba
Fabry'ego jest nazywana,choroba
sprzezong z chromosomem X"'4,
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O Dzieje sie tak, poniewaz ojciec ma tylko jeden
chromosom X, ktéry musi zawiera¢ mutacje choroby
Fabry’ego - jego cérki jg odziedziczg, lecz jego
synowie nie (synowie odziedzicza chromosomY).

Matka niebedaca
nosicielka

8 8

. L. } Bedaca Niebedacy Bedaca Niebedacy
Zaroéwno mezczyzni, jak i kobiety moga Chromosomy X i Y determinuja pte¢': nosicielka nosicielem nosicielka nosicielem
by¢ dotnieci choroba Fabry’ego, ale corka syn corka syn
prawdopodobienstwo, ze ojciec lub
matka przekaza swoim dzieciom mutacje
prowadzaca do wystapienia choroby . .
Kobiety maja dwa chromosomy X .
Fabry'ego, nie jest takie samo”'. y maja 4 Ojciec niebedacy Matka bedaca
- synowie i corki otrzymaja losowo jeden nosicielem nosicielka

z tych chromosomow X

Mezczyzni maja jeden chromosom X

Zalezy to od chromosomoéw, ktére
przekazujg dzieciom'™.

Czy choroba Fabry’ego jest
zawsze dziedziczona?”'?

i jeden chromosom Y - synowie otrzymaja
Choroba Fabry'ego i prowadzace
do jej wystagpienia mutacje sg
najczesciej dziedziczone od rodzica.
W rzadkich przypadkach mutacje

chromosomY, a cérki chromosom X

2

Jesli matka jest dotknieta
chorobga Fabry'ego, istnieje
piecdziesiecioprocentowe ryzyko,
ze przekaze mutacje kazdej

z cérek lub kazdemu z synéw'™.

- s3 one nazywane mutacjami

de novo. Jednak taka osoba tez
moze przekazac te chorobe swoim
dzieciom.

At
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zwigzane z chorobg Fabry'ego Niebedaca Niebedacy Bedaca Niebedacy
moga sie pojawic spontanicznie nosicielka nosicielem nosicielka nosicielem
i by¢ unikalne dla danej osoby corka syn corka syn

O Wynika to z faktu, ze matka ma dwa chromosomy X i jej
dzieciom moze zosta¢ losowo przekazany chromosom
X z mutacja powodujaca wystapienie choroby
Fabry’ego lub chromosom X bez tej mutacji.
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Prawa genetyki i sposéb dziedziczenia
choroby Fabry’ego sugeruja, ze cztonkowie
Twojej rodziny moga mie¢ mutacje bedaca
przyczyna choroby Fabry’ego.

Mozesz im poméc.

Objawy choroby Fabry’ego moga by¢

trudne do rozpoznania i w zwigzku z tym

u niektérych oséb ta choroba nigdy nie
zostaje zdiagnozowana, a u innych jest
rozpoznawana z duzym opdznieniem (srednio
15 lat)'>"". Dzielac sie informacja o chorobie
Fabry'ego, mozesz pomdc cztonkom swojej
rodziny unikna¢ takich probleméw?.

Nie chodzi tu tylko o diagnoze. Choroba
Fabry'ego ma charakter postepujacy, dlatego
z czasem dochodzi do nasilenia jej objawéw’.
Dzieki Tobie osoby z mutacjg genu beda
mogty odnies¢ korzysci z wczesnego wykrycia
i leczenia, co potencjalnie moze oznaczac
lepszy stan zdrowia w przysztosci**.
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Pierwszym krokiem, aby im poméc, jest
sprawdzenie, kto moze mie¢ mutacje
prowadzaca do choroby Fabry’ego - s3 to
osoby z grupy ryzyka, z ktérymi nalezy sie
skontaktowaé. Mozesz to zrobi¢ z pomoca
cztonka personelu medycznego, ale staralismy
sie réwniez da¢ Ci mozliwo$¢ samodzielnego
wykonania tego zadania.

Narzedzie papierowe ,Kreator drzewa
genealogicznego dla choroby Fabry'ego” moze
poméc Ci w podjeciu decyzji, z kim nalezy
porozmawiad. Narzedzie internetowe moze
wykonac cze$¢ pracy za Ciebie, automatycznie
zaznaczajac krewnych z grupy ryzyka na
drzewie genealogicznym Twojej rodziny.

Nastepnym krokiem jest rozmowa z nimi.

Choroba Fabry’ego moze by¢ obecna w Twojej rodzinie.
Sprawdz, kto jest w grupie ryzyka, i upewnij sie, ze ta osoba o tym wie.
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Nie ma czegos takiego jak przecietna rodzina

Kazdy ma wiasny sposéb komunikowania sie
z rodzing, wiec rozmowe o chorobie Fabry’ego
nalezy potraktowac w ten sam sposéb.
Niektérzy moga porozmawiac osobiscie

lub przez telefon, inni wolg zrobic to przez
internet lub za pomoca listu — decyzja nalezy
wytacznie do Ciebie. Jesli nie masz pewnosci,
osoba z personelu medycznego moze Ci
doradzi¢, jak podejs¢ do tej sytuacji. Jesli
trudno Ci znalez¢ wiasciwe stowa, na stronie
www.fabryfamilytree.com mozesz pobrac
gotowy list, ktéry pomoze Ci zaczad.

Ulotka,Nasza rodzina i choroba Fabry’ego”
moze stanowi¢ dobre zrédto informacji, ktére
pomoga Ci wyjasni¢ chorobe Fabry’ego Twojej
rodzinie. Moze ona réwniez pomdéc cztonkom
rodziny zrozumie¢, dlaczego powinni by¢
$wiadomi choroby Fabry'ego i wiedzie¢, co
nalezy robic dalej.

Oto kilka waznych punktéw, ktére nalezy
omoéwi¢ podczas rozmowy z krewnymi
bedacymi w grupie ryzyka (znajduja sie tez

w ulotce,Nasza rodzina i choroba Fabry'ego”):

(O Choroba Fabry'ego to schorzenie, ktére
moze sie wigzac z wieloma réznymi
objawami, a objawy moga sie znacznie
rézni¢ nawet u cztonkow tej samej
rodziny (w ulotce,Nasza rodzina i choroba
Fabry'ego”znajduje sie przydatny
diagram”)27-10,

O Ze wzgledu na sposéb przekazywania
choroby Fabry’ego i na podstawie
Twojego drzewa genealogicznego mozna
przyja¢, ze niektorzy cztonkowie rodziny
sg narazenie na wystapienie choroby
Fabry'ego'™.

(O Badanie genetyczne, zazwyczaj
wykonywane z wymazu z wewnetrznej
strony policzka, krwi lub prébki innej
tkanki, moze okresli¢, czy wystepuje
mutacja Fabry’ego’®.

(O 53 dostepne rézne opcje terapii. Poniewaz
choroba Fabry'ego moze sie z czasem
nasila¢, leczenie na wczesnym etapie
moze przynies¢ korzysci zdrowotne*S.

Aby uzyskac dalsze wsparcie, odwiedz strone www.fabryfamilytree.com
lub porozmawiaj z lekarzem albo innym cztonkiem personelu medycznego.
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Jesli cztonkowie Twojej rodziny chcieliby
dowiedzie¢ sie wiecej o chorobie Fabry'ego
lub poddac¢ sie badaniom, kolejnym krokiem
jest wizyta u lekarza. W zaleznosci od
indywidualnej sytuacji moze to by¢:

O opiekujacy sie Toba lekarz specjalista
z osrodka zajmujacego sie choroba
Fabry‘ego,

O specjalista zajmujacy sie leczeniem
choroby Fabry’'ego w okolicy miejsca
zamieszkania cztonka Twojej rodziny,

O zabranie odrywanej czesci ulotki,Nasza
rodzina i choroba Fabry’ego” do wtasnego
lekarza, ktéry moze skierowac ich na
dalszg diagnostyke.

Moga oni porozmawia¢ z lekarzem, ktéry
powinien oceni¢ ryzyko wystepowania u nich
choroby Fabry’ego, wyjasni¢ charakter badan
genetycznych, w tym potencjalne korzysci

i ograniczenia, a takze uméwic ich na badania,
jezeliich wykonanie jest wskazane, a oni chca
poddac sie tym badaniom.

Badania genetyczne sg zazwyczaj
wykonywane z wymazu z wewnetrznej strony
policzka, z krwi lub prébki innej tkanki'®.
Zostang wykonane testy w celu wykrycia
mutacji zwigzanych z chorobga Fabry'ego’.

Jesli zostanie wykryta mutacja zwigzana

z wystapieniem choroby Fabry'ego, personel
medyczny lub lekarz omoéwi te chorobe
bardziej szczegétowo, a takze przedstawi
ewentualne implikacje i mozliwosci jej
leczenia.

Chorobat %a\ong’e%o MOZe, Wiel
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Upewnij sig, ze o tym wiedzg i poddadzg sie badaniom

Choroba Fabry’ego jest na ogét przekazywana
w rodzinie — niektérzy z Twoich krewnych
moga chorowa¢ na chorobe Fabry’ego

i jeszcze o tym nie wiedzie¢. Mozesz poméc im
w zaledwie dwéch krokach - przy wsparciu
personelu medycznego lub tego pakietu

i narzedzia internetowego ,Kreator drzewa
genealogicznego”.

Sprawdz,

kto moze mie¢
ryzyko wystapienia

choroby
Porozmawiaj
z cztonkami
rodziny, u ktérych
moze wystapic
choroba
Fabry’ego

Twoi krewni moga nastepnie podja¢ decyzje
0 rozpoczeciu procesu sprawdzania, czy
maja chorobe Fabry’ego, czy tez nie. Jesli
tak, mozesz im poméc unikna¢ dtugiej drogi
zwigzanej z uzyskiwaniem diagnozy'=.

Mozesz im réwniez pomdc w rozpoczeciu
kontrolowania choroby na wczesniejszym
etapie i potencjalnie przyczynic sie do ich
lepszego stanu zdrowia w przysztosci*®.

Nawet osoby, ktére nie zdecydowalty sie

na badania w kierunku choroby Fabry’ego,
moga skorzystac z tej wiedzy, jesli pojawia
sie u nich objawy. Poinformowanie personelu
medycznego o wystepowaniu choroby
Fabry’ego w rodzinie moze przyspieszy¢
rozpoznanie.

Kazda rodzina z choroba Fabry’ego ma
swoja historie. Twoja historia choroby
Fabry'ego moze im pomadc.



Kazda rodzina z chorobg Fabry'ego ma swoja historie

Gdy moj brat zrozumiat, ze choroba Fabry’ego
moze by¢ przekazywana kolejnym pokoleniom
w rodzinie, dopilnowat, aby wszyscy sie o tym
dowiedzieli i poddali sie badaniom. Byt dla

nas wsparciem, a ci z nas, u ktérych wystepuje
choroba Fabry’ego, nie bedg musieli przechodzi¢
przez to, co on, aby uzyskac diagnoze.

Jaka role mozesz odegrac w historii choroby
Fabry’ego swojej rodziny?

Aby uzyskaé wiecej informacji i dostep do ‘ Moj brat jest

narzedzi, ktére moga pomadc Twojej rodzinie, Om‘(\]a
5\\‘%

Wyjasnienie: Ten pakiet i materiaty pomocnicze pomoga Ci znalez¢ cztonkéw rodziny,
u ktérych moze wystepowac choroba Fabry’ego. Nie sugeruje to w zaden sposéb rozpoznania
choroby Fabry‘'ego. Kazda zainteresowana osoba powinna porozmawiac z lekarzem.

odwiedz strone:

www.fabryfamilytree.com

Fotografie i historia stuza wytacznie celom ilustracyjnym; przedstawiona osoba nie jest czionkiem rodziny osoby z choroba Fabry'ego.
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