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Otrzymujesz te ulotke, poniewaz u cztonka Twojej rodziny zdiagnozowano chorobe Fabry’ego.
Choroba Fabry'ego jest choroba genetyczng, ktdra moze by¢ przekazywana z pokolenia na

pokolenie w danej rodzinie. Ze wzgledu na sposéb przekazywania choroby Fabry’ego i drzewo
genealogiczne cztonka Twojej rodziny mozliwe jest, ze wystepuje u Ciebie ryzyko zachorowania na
chorobe Fabry’ego. Nie musi to jednak oznaczag, ze ta choroba z pewnoscia u Ciebie wystepuje.

MIAHYENY




(zym jest choroba Fabry'ego’

Choroba Fabry’ego dotyka kazdg osobe w inny sposdb, u niektérych oséb
z chorobg Fabry’ego nie wystepuja zadne objawy, u innych objawy sa ciezkie,
a pozostate osoby mieszcza sie gdzies pomiedzy'.

Choroba Fabry'ego moze mie¢ wptyw na wiele narzadéw naszego ciafa, ale
objawy wystepujace u poszczegdlnych oséb moga byc¢ rézne - nawet jesli
nalezg one do tej samej rodziny'®. Objawy moga sie rozwijac i nasila¢ w miare
uptywu czasu, potencjalnie powodujgc powazne lub zagrazajace zyciu
powiktania - takie powiktania nie wystapia jednak u wszystkich oséb'.

Jesli masz chorobe Fabry’ego, moga juz u Ciebie wystepowac objawy choroby,
ale takze mozesz ich jeszcze nie doswiadczac.

Co powoduje objawy choroby Fabry'ego?

U 0s6b z choroba Fabry'ego wystepuja mutacje genetyczne (warianty), ktére
powoduja, Ze pewien enzym (alfa-galaktozydaza A) nie dziata prawidtowo'5.
Zwykle enzym ten pomaga rozktada¢ pewne substancje cukrowo-ttuszczowe
(glikosfingolipidy) w komérkach organizmu'®.

U 0s6b z choroba Fabry'ego substancje cukrowo-ttuszczowe gromadza sie, co
powoduje problemy i wywotuje objawy choroby Fabry'ego’®.

Czym sa mutacje genetyczne?’

Informacje genetyczne sg przechowywane w DNA, ktére dostarcza

instrukcji méwiacych kazdej komdrce w organizmie, co ma robic.
W DNA moga wystapi¢ mutacje, ktdre sa btedami w instukacjach.

Aby uzyskac wiecej
informacji na temat choroby
Fabry’ego i sposobu jej
przekazywania w rodzinie,

prosze odwiedzic strone
www.fabryfamilytree.com
lub porozmawiac z lekarzem
albo inng osoba z personelu
medycznego.




Jakie s objawy choroby Fabry'ego!?

oczy’
+ zwyrodnienie wirowate rogowki
-« za¢ma zwigzana z choroba Fabry'ego

SERCE"2#

+ nieregularne bicie serca (za szybkie
lub za wolne)

- zawat serca lub niewydolnos¢ serca

« powiekszenie serca
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SKORA!

« pocenie sie mniej niz normalnie
lub brak pocenia

- niewielkie ciemnoczerwone plamy
zwane angiokeratoma zlokalizowane
gtéwnie ponizej pepka a powyzej
kolan

W wyniku innych objawéw i potencjalnie
ze wzgledu na samg chorobe u oséb

z chorobga Fabry’ego moga réwniez
wystepowac: depresja, lek, ataki paniki
oraz problemy spoteczne?.

UKLAD NERWOWY"? *

+ bol

- utrata stuchu, dzwonienie w uszach

- nietolerancja ciepta, zimna lub
wysitku fizycznego

« przejsciowy atak niedokrwienny (TIA)
lub udar

« bol dioniistép
« zawroty gtowy

v
NERKI' G D
+ biatkomocz
« pogorszenie czynnosci nerek
» niewydolnos¢ nerek
PRZEWOD POKARMOWY'
-+ nudnosci, wymioty, skurcze i biegunka
+ bol/wzdecia po positku, uczucie sytosci
po spozyciu niewielkiej ilosci jedzenia
- zaparcia
«+ trudnosci w utrzymaniu statej wagi
\ J




Dlaczego warto rozwazy¢ wykonanie badan w kierunku
choroby Fabry'ego’

Mozesz rozwazy¢ rozmowe z lekarzem na temat przeprowadzenia badan w kierunku
choroby Fabry'ego. Jest to uzasadnione, poniewaz choroba ta zostata rozpoznana Porozmawiaj z lekarzem
u osoby spokrewnionej i na podstawie wiedzy na temat sposobu jej przekazywania o ryzyku wystgpowania
w rodzinie i Twojego drzewa genealogicznego mozna sadzi¢, ze istnieje ryzyko, choroby Fabry’ego

iz mozesz by¢ narazony(-a) na jej wystapienie. Nie musi to jednak oznacza¢, ze ta
choroba z pewnoscia u Ciebie wystepuje.

u czlonkéw Twojej rodziny.

Objawy choroby Fabry’ego moga by¢ trudne do rozpoznania ze wzgledu na ich
zréznicowanie, pokrywanie sie z objawami innych, czestszych schorzen oraz rzadkos¢
wystepowania choroby Fabry’ego’'®'. Oznacza to, ze choroba moze nie zosta¢
rozpoznana u niektérych oséb, a inne odwiedza wielu specjalistow, zanim zostanie
postawiona wiasciwa diagnoza choroby Fabry'ego™'%',

Duze opdznienia diagnozy choroby Fabry’ego sg czeste, przecietne opdznienie
wiasciwego rozponania tej choroby wynosi 15 lat. Jesli wykonasz badania, mozesz
unikna¢ tej diagnostycznej odysei' %'

Poniewaz w miare uptywu czasu objawy choroby Fabry'ego moga sie nasilac,

a choroba postepowac, wczesna prawidtowa diagnoza i uzyskanie pomocy moga
réwniez oznacza¢, ze spowolnisz lub zatrzymasz postep choroby, co moze prowadzi¢
do lepszego zdrowia w przysztosci*'213,

Zalety i wady przeprowadzenia badan mozesz omoéwic z lekarzem.

Jesli zdecydujesz sie nie poddawac badaniom, musisz wiedzie¢, ze choroba Fabry'ego
jest obecna w Twojej rodzinie i powiniene$/powinnas zawsze poinformowacd swoj
personel medyczny o wszelkich problemach zdrowotnych. Poinformowanie zespotu
medycznego o wystepowaniu choroby Fabry’ego w rodzinie moze przyspieszy¢
rozpoznanie.




kolejne kroki

Jakie sg kolejne kroki, jezeli
jestes zainteresowany(-a)
wykonaniem badan?

Jesli chcesz sie dowiedzie¢ wiecej

o chorobie Fabry’ego lub poddac sie
badaniom, kolejnym krokiem jest wizyta
u lekarza. W zaleznosci od indywidualnej
sytuacji moze to byc:

o lekarz specjalista z osrodka
zajmujacego sie choroba Fabry'ego
opiekujacy sie Twoim krewnym,

o specjalista zajmujacy sie leczeniem
choroby Fabry’ego w Twojej najblizszej
okolicy,

o mozesz zabrac odrywang czesc tej
ulotki do swojego lekarza, ktéry moze
skierowac Cie na dalsze leczenie.

Uzyskiwanie wsparcia

Aby sie dowiedzie¢ wiecej o chorobie
Fabry’ego i sposobie jej dziedziczenia,
prosze odwiedzi¢ strone

www.fabryfamilytree.com.

Istnieja réwniez organizacje dla os6b
i rodzin z choroba Fabry'ego,
ktére moga zaoferowac wsparcie.

Porozmawiaj z lekarzem,
8 ktory powinien ocenic ryzyko
wystapienia u Ciebie choroby

Fabry’ego, wyjasnic¢ charakter
badan genetycznych, w tym
korzysci i ograniczenia, a takze
umowic Cie na badania, jezeli
ich wykonanie jest wskazane

i jezeli chcesz sie im poddac.

Jesli wyrazisz zgode, moze
zosta¢ wykonany test
genetyczny w celu wykrycia

mutacji zwigzanych z choroba
Fabry’ego®. Test jest zazwyczaj
wykonywany z wymazu

pobieranego z wewnetrznej
strony policzka, z krwi lub
z probki innej tkanki'.

Jesli zostanie wykryta mutacja
zwigzana z chorobg Fabry'ego,

lekarz lub personel medyczny
omowi z Toba te chorobe
bardziej szczegétowo, a takze

ewentualne implikacje i sposoby
kontrolowania choroby,
w tym mozliwosci leczenia.

Porozmawiaj z lekarzem
o potencjalnym ryzyku wystepowania
u Ciebie choroby Fabry’ego.

Mozesz oderwac list z prawej strony
i zabra¢ go z soba do swojego lekarza.
Poniewaz choroba Fabry'ego jest
rzadkim schorzeniem, lekarz mégt o niej
nie stysze¢, ale ulotka powinna pomaéc
W rozpoczeciu rozmowy®.



Amicus

Therapeutics®

Porozmawiaj z lekarzem o ryzyku wystepowania
choroby Fabry’ego u cztonkéw Twojej rodziny.

Wyjasnienie: Ta ulotka zostata do Ciebie wystana, poniewaz jest mozliwe, ze wystepuje u Ciebie ryzyko choroby Fabry’ego okreslone na podstawie
sposobu przekazywania tej choroby w rodzinie i drzewa genealogicznego Twojego krewnego. Nie musi to jednak oznacza¢, ze wystepuje u Ciebie ta
choroba, i w zaden sposdb nie sugeruje rozpoznania choroby Fabry’'ego. Kazda zainteresowana osoba powinna porozmawiac z lekarzem.
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Szanowna Pani Doktor/ Szanowny Panie Doktorze,

Pana/Pani pacjent zostat zakwalifikowany jako potencjalnie narazony na
ryzyko wystapienia choroby Fabry’ego poprzez analize genealogii jego
krewnego, u ktérego zdiagnozowano chorobe Fabry’ego.

Choroba Fabry'ego choroba genetyczng sprzezona z chromosomem X'.
Jest to postepujace, wielouktadowe zaburzenie, ktére moze moze

by¢ przyczyna wystapienia powaznych i nieodwracalnych zmian oraz
zwiekszonego ryzyka smiertelnosci zarébwno u mezczyzn, jak i kobiet'2.

Choroba Fabry'ego moze by¢ trudna do zdiagnozowania ze wzgledu

na niewielka czestos¢ wystepowania, pokrywanie sie jej objawdw z
objawami innych, czestszych schorzen, a takze ré6znorodnos¢ objawéw

- nawet w rodzinie'3”. U niektérych oséb choroba ta moze nie zosta¢
rozpoznana, czeste sg réwniez btedne diagnozy, a $redni czas postawienia
prawidtowej diagnozy wynosi 15 lat'**. Ze wzgledu na postepujacy
charakter choroby uznaje sie, ze wczesna interwencja przyczynia sie do
zapobiegania progresji choroby i prowadzi do poprawy stanu zdrowia?8°.

Wiecej informacji na temat choroby Fabry'ego mozna znalez¢ na stronie
www.fabryfamilytree.com

Na podstawie powyzszych danych mozna rozpocza¢ proces diagnostyki
w kierunku choroby Fabry’ego - bezposrednio lub poprzez skierowanie
do osrodka specjalizujacego sie w diagnostyce i leczeniu choréb rzadkich.
Obecnie dostepne sa szybkie i proste badania genetyczne. Moze by¢
wskazane przeprowadzenie oceny ryzyka wystapienia choroby Fabry’ego
u pacjenta i w miare mozliwosci zapewnienie konsultacji genetyczne;j.
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