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by¢ moze juz wiesz, ze wykryto u mnie chorobe Fabry’ego. Choroba Fabry’ego jest chorobg wywotang mutacjami
genetycznymi, ktére mogg by¢ przekazywane w rodzinie z pokolenia na pokolenie. Wykonatem(-am) mapowanie
drzewa genealogicznego naszej rodziny i chce Ci powiedzie¢, ze mozesz by¢ narazony na odziedziczenie tej
choroby.

Choroba Fabry'ego dotyka zaréwno mezczyzn, jak i kobiety. Moze wptywaé na funcjonowanie wielu organow,
m.in. serca, nerek i uktadu nerwowego. Rodzaj, poczgtek wystepowania i zaawansowanie objawéw mogg sie
rézni¢ w zaleznosci od osoby — takze w obrebie jednej rodziny. Niemniej choroba Fabry’ego postepuje, a stan
pacjenta sie pogarsza i moze wywota¢ powazne problemy zagrazajgce zyciu, cho¢ nie w kazdym przypadku.

Choroba Fabry’ego jest spowodowana wystepowaniem mutacji genetycznych. Mutacje sg jak btedy

w instrukcjach, ktére méwig komorkom w organizmie, co majg robi¢. W przypadku oséb z chorobg Fabry’ego
enzym, ktéry zwykle rozktada substancje cukrowo-ttuszczowe w komoérkach w organizmie, z powodu mutaciji
nie pracuje prawidtowo. W skutek tego substancje te gromadzg sie w réznych komaérkach, co z kolei powoduje
rézne objawy choroby Fabry’ego.

Mutacja wywotujgca te chorobe wystepuje w genie GLA, ktory jest zlokalizowany w chromosomie X. Kobiety majg
dwa chromosomy X i w sposob losowy przekazujg jeden z nich swoim dzieciom. Dlatego, jesli matka dziecka
cierpi na chorobe Fabry’ego, istnieje ryzyko pét na pot, ze jej syn lub corka odziedziczg te mutacje. Mezczyzni
majg jeden chromosom X i jeden chromosom Y — chromosom X jest dziedziczony przez ich coérki, a chromosom Y
przez synow. Oznacza to, ze mezczyzna cierpigcy na chorobe Fabry’ego przekaze te mutacje wszystkim swoim
corkom, ale nie przekaze jej zadnemu synowi.

Jesli chcesz, mozesz poddac sie badaniom, aby za pomocg testu genetycznego sprawdzi¢, czy mutacja

niosgca ryzyko zachorowania na chorobe Fabry’ego wystepuje u Ciebie. Zwykle test taki polega na pobraniu
probki w postaci wymazu z policzka, probki krwi czy innej prébki zawierajgcej tkanke. Jesli masz jakiekolwiek
obawy przed poddaniem sie badaniu, mozesz omowic je ze swoim lekarzem lub innym cztonkiem personelu
medycznego, pod ktérego opiekg sie znajdujesz. Niemniej poddanie sie badaniu moze oznaczac, ze unikniesz
dtugiej drogi do postawienia diagnozy. U niektérych pacjentéw diagnostyka choroby Fabry’ego moze trwa¢ nawet
15 lat. Czesto trwa tak diugo, poniewaz to rzadka choroba, a objawy sg bardzo rézne i przypominajg wywotywane
przez inne, bardziej powszechne schorzenia. To moze tez oznaczaé, ze niektore osoby nigdy nie uzyskajg
diagnozy. Choroba Fabry’ego moze z czasem postepowac, dlatego poddanie sie badaniom oznacza, ze wczesniej
otrzymasz pomoc w radzeniu sobie z tg chorobg. To moze sie przyczyni¢ do poprawy stanu zdrowia w przysztosci.
Dostepne sg rozne mozliwosci leczenia.

Jesli chcesz sie poddac testom lub dowiedzie¢ sie wiecej o ryzyku wystgpienia u Ciebie choroby Fabry’ego,
najlepiej idz do lekarza i porozmawiaj z nim.. Moze to by¢ lekarz, ktéry mnie prowadzi, lub kto$, kogo Tobie poleci.
Mozesz takze zabrac¢ ze sobg ten list i pokaza¢ go swojemu lekarzowi.

Wiecej informaciji o chorobie Fabry’ego, w tym o objawach

i o tym, jak jest dziedziczona, znajdziesz na stronie www.fabryfamllytree.com

To jest przyktadowy list stworzony przez Amicus Therapeutics Ltd

z mys$lg o osobach cierpigcych na chorobe Fabry’ego, ktore chcg sie
skontaktowac z cztonkami swojej rodziny bedgcymi w grupie ryzyka
wystgpienia choroby Fabry'ego. Moze on by¢ zmieniany zgodnie

z uznaniem osoby cierpigcej na chorobe Fabry’ego.
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