
   Vår  
familj och 
   Fabry

Du får det här häftet eftersom någon i din familj har diagnostiserats med Fabrys sjukdom. Fabry 
är ett genetiskt tillstånd som kan ärvas i en familj i generationer. Baserat på hur Fabry ärvs och din 
släktings släktträd, är det möjligt att du är i riskzonen för Fabry. Men det behöver inte betyda att du 

har sjukdomen. 



Vad är Fabry? 
Fabry påverkar alla på olika sätt, vissa personer med Fabry upplever 
inga symtom, andra påverkas svårt och alla andra hamnar någonstans 
däremellan. 1

Fabry har potential att påverka större delen av kroppen, men upplevelsen 
av symtom kan variera mellan individer – även de inom samma familj. 1–6 
Symtom kan utvecklas och förvärras med tiden, vilket kan leda till 
allvarliga eller livshotande komplikationer – även om detta inte är fallet för 
alla.1  

Om du har Fabry kanske du redan har haft symtom eller också 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. 1,6  
Normalt hjälper enzymet till att bryta ner vissa sockerfettsubstanser 
(glykosfingolipider) i kroppens celler. 1,6 

Hos personer med Fabry ansamlas sockerfettsubstanser och orsakar 
problem och symtomen på Fabry. 1,6

För mer information om 
Fabry och hur det ärvs  
i familjer, besök  
www.fabryfamilytree.se

Vad är genetiska mutationer? 7

Genetisk information lagras i DNA, som ger instruktioner som 
talar om för varje cell i din kropp vad de ska göra. Mutationer 
kan förekomma i DNA, dessa är fel i instruktionerna



Som ett resultat av andra symtom 
och potentiellt på grund av själva 
sjukdomen kan personer med Fabry 
också uppleva: depression; ångest; 
panikattacker; och sociala problem 2

Vilka är symtomen på Fabry?
NERVSYSTEM 1,9

•	 Smärta
•	 Hörselnedsättning, ringande ljud i 

öronen
•	 Intolerans mot värme, kyla, �eller 

träning
•	 Transitorisk ischemisk attack (TIA)�  

och stroke
•	 Smärta i händer och fötter
•	 Vertigo/yrselkänsla

HJÄRTA 1,2,8

•	 Oregelbundet hjärtslag  
(snabbt eller långsamt)

•	 Hjärtinfarkt eller hjärtsvikt
•	 Förstorat hjärta

MAGE OCH TARM 1,2 
•	 Illamående, kräkningar, kramper och 

diarré
•	 Smärta/uppblåsthet efter att ha ätit, 

mättnadskänsla efter en liten mängd� 
mat

•	 Förstoppning
•	 Svårighet att hantera vikt

ÖGON 1

•	 Ett virvelmönster i hornhinnan
•	 Fabry-katarakt

NJURAR 1

•	 Protein i urinen
•	 Försämrad njurfunktion
•	 Njursvikt

HUD 1

•	 Svettas mindre än normalt  
eller inte kunna svettas

•	 Små mörkröda fläckar som kallas 
angiokeratom,� särskilt mellan� 
naveln och knäna



Varför bör du överväga att  
testas för Fabry? 
Du kanske vill överväga att prata med sjukvårdspersonal om att testas för 
Fabry. Detta beror på att det har identifierats hos en släkting och baserat  
på hur det ärvs i familjer och din släktings släktträd, är det möjligt att du kan 
vara i riskzonen för Fabry. Men det behöver inte betyda att du  
har sjukdomen. 

Fabry-symtom kan vara svåra att känna igen på grund av hur varierande det 
kan vara, överlappningen med vanligare tillstånd och hur sällsynt Fabry är. 1,10,11 
Det betyder att vissa människor aldrig får en diagnos, andra måste träffa  
flera specialister och kan bli felaktigt diagnostiserade innan rätt Fabry-diagnos 
ges. 1,10,11 

Långa förseningar för diagnos är vanliga vid Fabry, en genomsnittlig  
försening är 15 år – att testas kan rädda dig från denna mödosamma väg  
till diagnos. 1,10,11

Eftersom Fabry kan bli värre med tiden kan att känna till den tidigare och få 
hjälp också innebära att du kan bromsa eller förhindra att sjukdomen förvärras, 
vilket kan leda till en hälsosammare framtid. 2,12,13 

För- och nackdelarna med att testas kan diskuteras med sjukvårdspersonal. 

Om du väljer att inte testas är det fortfarande viktigt för dig att veta att Fabry 
finns i din familj och du bör alltid berätta för ditt sjukvårdsteam om du själv har 
några hälsoproblem. Att informera ett sjukvårdsteam om att Fabry-sjukdomen 
finns i familjen kan hjälpa till att få en diagnos.
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Ansvarsfriskrivning: Det här häftet skickades till dig eftersom det är möjligt att du kan vara i riskzonen för Fabry baserat på hur Fabry ärvs 
i familjer och din släktings släktträd. Men detta betyder inte nödvändigtvis att du har sjukdomen, och det antyder inte på något sätt en 
diagnos av Fabrys sjukdom. Alla berörda personer bör prata med sjukvårdspersonal.




