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Varje familj med Fabry har en historia att beratta

Vilken roll kan du spela i din familjs Fabry-historia?
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Ansvarsfriskrivning: Det hér paketet och stddmaterialen ar utformade fér att hjélpa
dig att hitta familiemedlemmar som kan ha Fabry. De antyder inte pa nagot sétt en
diagnos av Fabrys sjukdom. Alla berérda personer bor prata med sjukvardspersonal

Ami
Fotografier ar endast for illustrativa andamél; de avbildade personerna &r inte l C u S

familiemediemmar till nagon med Fabry. Thera peu tics’



Cragten i din Uistoria

Som du kanske har upplevt kan vagen till
en diagnos av Fabrys sjukdom vara lang
och svar, ofta med flera specialister och
potentiellt felaktiga diagnoser.'2

Din Fabry-historia har kraft att hjélpa andra
att undvika detta och kan potentiellt leda
dem till en hdlsosammare framtid.®>®

Hur?

Du kanske redan vet att Fabry ar en

genetisk stdrning som kan arvas i en familj.

Men visste du att fér varje person med
Fabry sa kan i genomsnitt minst 5 andra
familjemedlemmar ocksé diagnostiseras
med tillstandet? 3

Detta innebér att du kan ha barn,
foraldrar, syskon, mostrar/fastrar,
morbrdder/farbréder eller kusiner
som ocksé har Fabry men &nnu inte
vet om det. Du kan hjélpa dem.

Du kan ha drabbade familjemedlemmar
som annu inte upplever symtom.”

Andra kanske redan har symtom men inte
inser vad orsaken &r. Det &r viktigt att veta
att deras upplevelse av symtom kan skilja
sig fran din. ™ °

Variationen i Fabry-symtomen och

att de ofta &r samma som vid mer
vanliga tillstdnd bidrar till férseningar

och svarigheter att komma fram till en
diagnos. "> Att testas for Fabry eller ens
veta att Fabry finns i familjen kan hjélpa
till att forenkla en persons vég till diagnos.
Tidigare upptackt kan ocksé innebara

att de drabbade kan f& det stéd och den
behandling de behdver tidigare, vilket
hjélper till att hantera sjukdomen — och

leder till en potentiellt hdlsosammare
framtid. 46

Kunskap ar makt

Genom att 6ka medvetenheten om

och utbilda din familj om Fabry kan du
eventuellt hjalpa fler manniskor att fa det
stéd och den behandling de behdver.

Att kontakta din familj for att prata om
fakta ang&ende Fabry kanske inte ar l4tt
for vissa, men ditt sjukvardsteam kan
stddja dig och vi hoppas att den hér
broschyren och stddmaterialet kommer
att vara till hjalp. Kom ihdg att det inte
finns ndgon battre som kan prata om
Fabry med din familj &n du.

Varje familj med Fabry har en historia
att beratta. Din Fabry-historia kan hjalpa
dem. Inled samtal och se till att alla i din
familj k&nner till Fabry och blir testade.
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Den har Hela paketet innehaller:
broschyren
ar en del av (O Den har broschyren (*Varje familj med Fabry har en historia

ett paket som att beratta”) — som syftar till att hjalpa dig att forsta hur
tillhandahalls f6r Fabry arvs i familjer, varfor det ar s viktigt att kontakta
att hjélpa dig att
forsta risken for
Fabry i din familj
och uppmuntra
dig att samtala
om Fabrys
sjukdom med
dina sléktingar.

familjemedlemmar och nagra tips om vad du ska prata om

O ”Fabrys slékttradsbyggare” - ett pappersverktyg som
hjalper dig att rita ditt slakttrad och ta reda pa vilka av dina
familiemedlemmar som boér kontaktas angédende Fabry. Din
lakare kan hjalpa dig att gora detta eller om du féredrar det
kan du gora det sjalv. En onlineversion finns ocksa har
www.fabryfamilytree.se, som kan vara lattare att anvéanda
eftersom verktyget ritar tradet at dig och markerar sléktingar
som kan vara i riskzonen for Fabry

(O En uppsittning av haftena ”Var familj och Fabry” — som du
kan ge till dem av dina familjemedlemmar som potentiellt bér
testas fér Fabry.
www.fabryfamilytree.se

For ytterligare stdéd, se www.fabryfamilytree.se
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En enkel guide till genetik 1213 Du kan tanka pa detta som en
bruksanvisning dar:

Varje cell i din kropp &r programmerad att

arbeta pa ett visst satt, till exempel for att

Gener &r
meningar

DNA
representerar
bokstéaverna
och orden

hjélpa till med matsmaltningen, hélla igang
ditt hjarta eller bekdmpa infektioner. For att
gora sitt jobb ordentligt behdver varje cell
en uppsattning instruktioner. DNA "1&ses”
av cellen och ger dessa instruktioner. En

gen &r en del av DNA som programmerar

Kromosomer
ar

kapitlen

en specifik instruktion. Generna sjélva ar
grupperade i separata enheter som kallas
kromosomer.

Ibland férekommer féréndringar i DNA — dessa kallas

mutationer (varianter). Du kan tanka p& dessa som

felstavade ord — en felaktig bokstav kan helt &ndra

ordets betydelse. B I T

Genetiken i Fabry '’

Fabry orsakas av en mangd olika mutationer i en gen som kallas GLA som ger
instruktionerna for att skapa ett enzym (a-galaktosidas A). Normalt hjélper detta enzym

till att bryta ner vissa sockerfettsubstanser (glykosfingolipider) i kroppens celler — men
mutationerna betyder att det inte kan gdra sitt jobb. Detta leder till ansamling av de &mnen
som orsakar symtomen pa Fabry.



En pappa som drabbats av
Fabrys sjukdom kommer att

till alla sina déttrar men inte till
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nagon av hans séner: '

Drabbad
pappa

D

GLA-genen och Fabry-mutationerna
finns pa X-kromosomen och darfér
kallas Fabry en ”"X-lankad sjukdom”. *

B&de man och kvinnor kan drabbas

vidarebefordra Fabry-mutationen

8 8 8 &

Drabbad
Dotter Son

O Detta beror pa att pappan bara har en
X-kromosom som maste innehalla Fabry-
mutationen — hans dottrar kommer att
arva denna, men inte hans soner (de
kommer att &rva hans Y-kromosom)

Ej drabbad
mamma

Ej drabbad

. " Drabbad Ej drabbad
av Fabry men sannolikheten for X- och Y-kromosomerna bestdmmer Dotter Son
att en pappa eller en mamma en persons koén: 4
vidarebefordrar Fabry-mutationen ar
inte densamma. 7'

Ej drabbad
Det beror p& kromosomerna som de Kvinnor har tvd X-kromosomer pappa

overfor till sina barn.™ — sOner och déttrar kommer
slumpmassigt att f4 en av dessa

X-kromosomer

Man har en X- och en Y-kromosom —

Arvs Fabry alltid? 715

Fabry och dess mutationer arvs
oftast fran en féralder. | sallsynta
fall kanske den inte &rvs, Fabry-

sbner kommer att f& Y-kromosomen och
doéttrar X-kromosomen

Ej drabbad
Dotter

mutationerna kan uppsta spontant
och vara unika for individen

— dessa kallas for de novo- En mamma som drabbats av

Fabrys sjukdom har 50:50 risk
att dverféra Fabry-mutationen

mutationer. Men denna person kan
fortfarande Overféra sjukdomen till

sina barn. till nAgon av hennes dottrar

eller séner: '

A
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Ej drabbad
Son Dotter Son

Drabbad
mamma

iii’.@'

Drabbad Drabbad

O Detta beror p& att modern har tva X-kromosomer
och antingen X-kromosomen med Fabry-
mutationen eller X-kromosomen utan Fabry-
mutationen kan 6verféras slumpmassigt till hennes

barn
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Det finns inget sddant som en "vanlig” familj
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Genetiken och arvet i Fabry innebér att det
ar mojligt att du har familjemedlemmar
som har Fabry-mutationen.

Du kan hjalpa dem.

Fabry-symtom kan vara svara att

kénna igen och darfér diagnostiseras
vissa personer aldrig med sjukdomen,
medan andra upplever langa férseningar
(genomsnittet ar 15 ar). > Genom att
dela din Fabry-historia kan du hjélpa dina
familjemedlemmar att undvika detta.®

Men det handlar inte bara om diagnos.
Eftersom Fabry &r en progressiv sjukdom
blir den varre med tiden. ' Du kan hjélpa till
att skapa en mdjlighet for dem som har en
mutation att dra nytta av tidig upptéackt och
behandling som kan innebéra en potentiellt
hélsosammare framtid. +®

Det forsta steget for att hjélpa dem ar att
ta reda pa vem som kan ha en Fabry-
mutation — dessa ar dina sléktingar i
riskzonen som bor kontaktas. Du kan
gora detta med hjalp av nagon i ditt
sjukvardsteam, men vi har ocksa férsokt
att utrusta dig for att kunna goéra det pa
egen hand. Pappersverktyget "Fabrys
slakttradsbyggare” kan hjalpa dig att

ta reda pa vem det ar viktigt att prata
med. Alternativt kan onlineverktyget géra
jobbet &t dig och automatiskt markera de

sladktingar som &r i riskzonen i ditt slakttrad.

Nasta steg ar att prata med dem.

Fabry kan finnas i din familj. Ta reda pa vem som &r i riskzonen och se till att de vet
om det

Alla har sitt eget satt att kommunicera med
sin familj och att prata om Fabry &r inte
annorlunda. Vissa kan goéra det ansikte
mot ansikte eller via telefon, medan andra
féredrar att goéra det online eller via ett brev
—det &r helt ditt val. Om du &r oséker kan
en medlem av ditt sjukvardsteam ge dig
radd om hur du ska hantera situationen. Om
du har svart att hitta ratt ord kan du ladda
ner ett férskrivet brev for att komma igang
har www.fabryfamilytree.se.

Haftena ”Var familj och Fabry” kan vara

en bra resurs for att hjdlpa dig att forklara
Fabry for din familj. De kan ocksa hjélpa
dina familiemedlemmar att férsta varfér de
maste kanna till Fabry och vad de ska géra
hérnast.

Nagra viktiga saker att ta upp nér du pratar
med sléktingar som &r i riskzonen (alla
dessa ingdr i haftet *Var familj och Fabry”):

(O Fabry ar ett tillstdnd som kan férknippas
med en mangd olika symtom, &ven
medlemmar i samma familj kan ha
mycket olika upplevelser av symtom
(haftet *Var familj och Fabry” har ett
anvandbart diagram) 2710

(O Baserat pé hur Fabry arvs inom familjer
och ditt slakttrad, ar det mdjligt att de ar
i riskzonen for Fabry'

(O Ett genetiskt test, vanligtvis pa en
kindtops, blod eller annat vdvnadsprov,
bor kunna beréatta for dem om de har en
Fabry-mutation ™

(O Det finns behandlingsalternativ for
Fabrys sjukdom och eftersom Fabry kan
bli varre med tiden kan behandling i ett
tidigt skede ha halsofordelar +-*

For ytterligare stdd, se www.fabryfamilytree.se
eller tala med en medlem i ditt sjukvardsteam
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Om dina familjemedlemmar vill ta reda pa
mer om Fabry eller testas ar nasta steg
for dem att bestka sjukvardspersonal.
Beroende pa den individuella situationen
kan detta vara:

(O Din lakare, en genetisk radgivare eller
en medlem av ditt sjukvardsteam

{ Nagon som din lakare remitterar dem
till

O Tamed avrivningsdelen i hiftet "Var
familj och Fabry” till deras egen lakare,
som kan remittera dem vidare

De kan ha ett samtal med
sjukvardspersonal, som sannolikt kommer
att beddma deras potentiella risk for att ha
Fabry, férklara hur de genetiska testerna
gar till inklusive potentiella for- och
nackdelar och ordna ett test om det

ar lampligt och om de énskar det.

Genetiska tester utfors vanligtvis pa en
kindtops, blod eller annat vavnadsprov. '¢
Tester kommer att utforas for att leta efter

mutationer associerade med Fabry.”

Om en Fabry-mutation hittas kommer
deras medicinska team att prata mer om
sjukdomen, hur man hanterar den och
eventuella konsekvenser.

Polovy Low piverka. dina. slaltinga

Se till att de vet om det och testas

Fabry &rvs vanligtvis i familjer — en del av
dina slaktingar kan ha Fabry utan att veta
om det annu. Du kan hjélpa dem i bara
tva steg — med stod av ditt sjukvardsteam
och/eller detta paket och onlineverktyget
“Fabrys familjetradsbyggare”.

Ta reda pa
vem som kan
vara i

riskzonen
Prata

med dina
familjemedlemmar
i riskzonen om
Fabry

Dina sléktingar kan sedan vélja att inleda
processen med att kontrollera om de har
Fabry eller inte. Om de gor det kan du
ha hjélpt dem att undvika en lang vég till
diagnos.'®

Du kanske ocksa hjalper dem att borja

hantera sin sjukdom i ett tidigare skede
och potentiellt férbattra deras framtida

hélsa.*®

Aven de som viljer att inte testas for
Fabry kan vara battre utrustade om
Fabry-symtom utvecklas. Att informera ett
sjukvardsteam om att Fabry-sjukdomen
finns i familjen kan hjalpa till att fa en
diagnos.

Varje familj med Fabry har en historia
att beratta. Din Fabry-historia kan
hjalpa dem.



Varje familj med Fabry har en historia att beratta

Nar min bror férstod att Fabry kunde &rvas i
familjer s&g han till att alla var medvetna och
blev testade. Han var stark for oss, och de
av oss som har Fabry behdver inte ha det
sa svart att forsoka fa en diagnos som han
hade.

Vilken roll kan du spela i din familjs Fabry-
historia?

For mer information och tillgang till verktyg
som kan hjélpa din familj, besok: Min bror ar
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www.fabryfamilytree.se

Ansvarsfriskrivning: Det har paketet och stédmaterialen ar utformade for att hjélpa
dig att hitta familjemedlemmar som kan ha Fabry. De antyder inte pa nagot sétt en
diagnos av Fabrys sjukdom.

Fotografiet och historien &r endast for illustrativa &ndamal; den avbildade personen ar inte familjemedlem till ndgon med Fabry.
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