e
familj och
Fabry

Du far det har haftet eftersom nagon i din familj har diagnostiserats med Fabrys sjukdom. Fabry
ar ett genetiskt tillstdnd som kan arvas i en familj i generationer. Baserat pa hur Fabry arvs och din

slaktings slakttrad, ar det majligt att du ar i riskzonen fér Fabry. Men det behéver inte betyda att du
har sjukdomen.
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Vad ar Fabry?

Fabry paverkar alla pa olika sétt, vissa personer med Fabry upplever
inga symtom, andra paverkas svart och alla andra hamnar nagonstans
daremellan.

Fabry har potential att paverka st6rre delen av kroppen, men upplevelsen
av symtom kan variera mellan individer — aven de inom samma familj. *-6
Symtom kan utvecklas och férvarras med tiden, vilket kan leda till
allvarliga eller livshotande komplikationer — &ven om detta inte ar fallet for
alla.’

Om du har Fabry kanske du redan har haft symtom eller ocksa inte.

Vad orsakar symtom av Fabry?

Personer med Fabry har genetiska mutationer (varianter) som resulterar
i att ett visst enzym (a-galaktosidas A) inte fungerar som det ska. ®
Normalt hjalper enzymet till att bryta ner vissa sockerfettsubstanser
(glykosfingolipider) i kroppens celler. 16

Hos personer med Fabry ansamlas sockerfettsubstanser och orsakar
problem och symtomen pé& Fabry. ¢

Vad ar genetiska mutationer? ”

Genetisk information lagras i DNA, som ger instruktioner som

talar om fér varje cell i din kropp vad de ska géra. Mutationer
kan forekomma i DNA, dessa ar fel i instruktionerna

For mer information om
Fabry och hur det arvs

i familjer, besok
www.fabryfamilytree.se




Vilka ar symtomen pa Fabry?

OGON"
e FEtt virvelmodnster i hornhinnan
e Fabry-katarakt

HJARTA 28

e Oregelbundet hjartslag
(snabbt eller lAangsamt)

e Hijartinfarkt eller hjartsvikt

e Forstorat hjarta

7
HUD'
e Svettas mindre &n normalt
eller inte kunna svettas
* Sma morkroda flackar som kallas
angiokeratom, séarskilt mellan
naveln och knéna

Som ett resultat av andra symtom
och potentiellt pa grund av sjélva

sjukdomen kan personer med Fabry
ocksé uppleva: depression; angest;
panikattacker; och sociala problem?

NERVSYSTEM '

3k
Smarta

Hérselnedsattning, ringande ljud i
oronen

Intolerans mot varme, kyla, eller
traning

Transitorisk ischemisk attack (TIA)
och stroke

Smaérta i hander och fotter
Vertigo/yrselkansla

NJURAR'

Q)

Protein i urinen
Férsdmrad njurfunktion
Njursvikt

7

MAGE OCH TARM 2

—

lllamé&ende, krékningar, kramper och
diarré

Smarta/uppblasthet efter att ha atit,
mattnadskéansla efter en liten mangd
mat

Forstoppning

Svarighet att hantera vikt




Varfor bor du overvaga att
testas for Fabry?

Du kanske vill dvervéga att prata med sjukvardspersonal om att testas for
Fabry. Detta beror p& att det har identifierats hos en slakting och baserat
pé& hur det arvs i familjer och din sléktings slakttrad, ar det mojligt att du kan
vara i riskzonen for Fabry. Men det behdver inte betyda att du

har sjukdomen.

Fabry-symtom kan vara svéra att kdnna igen pa grund av hur varierande det
kan vara, 6verlappningen med vanligare tillstdnd och hur sallsynt Fabry &r. 1101
Det betyder att vissa manniskor aldrig far en diagnos, andra méste traffa

flera specialister och kan bli felaktigt diagnostiserade innan ratt Fabry-diagnos
geS. 1,10,11

Langa forseningar for diagnos ar vanliga vid Fabry, en genomsnittlig
forsening &r 15 ar — att testas kan radda dig fran denna médosamma vég
till diagnos. 1011

Eftersom Fabry kan bli varre med tiden kan att k&nna till den tidigare och fa
hjélp ocksa innebéra att du kan bromsa eller férhindra att sjukdomen férvarras,
vilket kan leda till en hdlsosammare framtid. 21213

For- och nackdelarna med att testas kan diskuteras med sjukvardspersonal.

Om du véljer att inte testas ar det fortfarande viktigt for dig att veta att Fabry
finns i din familj och du bor alltid beratta for ditt sjukvardsteam om du sjélv har
nagra halsoproblem. Att informera ett sjukvardsteam om att Fabry-sjukdomen
finns i familjen kan hjalpa till att f4 en diagnos.
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Ansvarsfriskrivning: Det har haftet skickades till dig eftersom det ar majligt att du kan vara i riskzonen for Fabry baserat pa hur Fabry arvs

i familjer och din slaktings slékttrad. Men detta betyder inte nodvandigtvis att du har sjukdomen, och det antyder inte pa nagot satt en
diagnos av Fabrys sjukdom. Alla berérda personer bor prata med sjukvardspersonal.
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