Denna broschyr ar avsedd for personer som har diagnostiserats med Fabrys sjukdom

Fabrys
sjukdom &
din famil

Lar dig mer om hur Fabrys sjukdom kan arvas
| familjer och vad du kan gora for att
stotta dina slaktingar
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Ansvarsfriskrivning: Denna broschyr har finansierats av Amicus Therapeutics.

Den ar utformad for att hjdlpa dig att prata med familjemedlemmar om Fabrys sjukdom. °

Den antyder inte p& nagot sitt en diagnos av Fabrys sjukdom for nagon person. A mi C u S
Alla berdrda personer bor prata med sjukvarden. Thera peu tics®
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Din Fabry-diagnos
kan hjalpa din famil]

Som du kanske har upplevt kan resan till diagnosen for
Fabrys sjukdom vara lang och svar och involverar ofta
manga lakare, méten och tester.2

Nu nér du har fatt diagnosen Fabrys sjukdom kan du
kanske hjilpa andra familjemedlemmar att ta reda pa om
de ocksa har Fabrys sjukdom.

Hur kan din diagnos hjalpa dina slaktingar?

Du kanske redan vet att Fabrys sjukdom &r en genetisk sjukdom som
kan overforas fran generation till generation i en familj. Men visste du
att for varje person med Fabrys sjukdom kan i genomsnitt minst fem

andra familiemedlemmar ocksa ha sjukdomen?®

Nu nér du vet om att du har Fabrys
sjukdom betyder det att du kan ha
barn, foraldrar, syskon, kusiner,
mostrar, fastrar samt mor- eller
farbroder som ocksa har Fabrys
sjukdom men som dnnu inte vet
om det. Du kan hjélpa dem.

Du kan ha familjemedlemmar med
Fabrys sjukdom som inte upplever
symtom.* Andra kanske upplever
symtom men kanske inte forstar de
bakomliggande orsakerna. Det &r
viktigt att veta att deras upplevelse
av symtom kan skilja sig fran dina
upplevelser.*”

Varje person med Fabrys sjukdom
kan ha olika symtom — och symtomen
liknar ofta andra vanligare tillstand.
Detta innebéar att det kan ta lang tid
att f4 ratt diagnos."?8 Att bli testad
for Fabrys sjukdom eller ens veta om
att Fabrys sjukdom finns i slakten kan

hjélpa nagon att fa sin diagnos tidigare.

Detta ar viktigt eftersom Fabrys
sjukdom &r progressiv, vilket innebar
att den kan bli varre med tiden. Med
en diagnos kan personer fa det stod
de behover for att hantera sitt tillstand,
vilket kan inkludera behandling.!"

Vid fragor om Fabrys sjukdom, tala med sjukvarden.

Kunskap ar makt

Genom att se till att din familj kdnner
till din Fabry-diagnos och berétta for
dem att Fabrys sjukdom kan &rvas
fran foraldrar till barn kan du eventuellt
hjélpa andra slaktingar att fa stéd och
behandling.

Att beréatta for din familj om din Fabry-
diagnos kan verka skréammande — och
darfér har vi tagit fram detta hafte som
ett stdd. Tala med sjukvarden om du
eller din familj har nagra fragor om
Fabrys sjukdom.




Vad orsakar Fabrys sjukdom?

En nyborjarguide till genetik'>'?

Ibland sker det férandringar i DNA. Du kan tanka pa

det som felstavade ord - en enda felaktig bokstav C AR
kan helt andra ordets betydelse. Detta kan innebéara o
att genen inte kan lasas av cellen - och det leder till C AT
att cellen inte kan goéra sitt jobb ordentligt. —_—

Varje cell i din kropp ar programmerad for att fungera pa ett visst satt - till
exempel for att hjélpa till med matsmaltningen, se till att hjartat slar eller
bekdmpa infektioner. For att gora sitt jobb ordentligt behdver varje enskild
cell ha en viss uppsattning instruktioner. Cellen "laser av” DNA och ger
instruktioner. En gen ar en del av DNA som programmerar en specifik
instruktion. Generna i sig ar grupperade i separata enheter som kallas

kromosomer.
Du kan téanka pa detta som en bruksanvisning dar: Genetiken vid Fabrys
sjukdom’*
K'P mosomer Fabrys sjukdom orsakas av férandringar
ar kapitlen DNA i en gen som kallas GLA som ger S .
representerar instruktioner for att tillverka ett enzym Att ha en forand"ng pa
bokstaverna och orden Gener (a-galaktosidas A). Normalt hjalper genen kopplad till Fabrys
4r meningar detta enzym till att bryta ner vissa sjukdom innebar att

| kolhydratinnehallande fettamnen kroppens celler inte kan
(glykosfingolipider) i cellerna i var kropp

— men férandringarna i genen innebar fungera k(_)rrekt —och 9et
— att allt inte gar rétt till. Detta leder till en kan leda till symtom pa

ansamling av dessa amnen som orsakar Fabrys sjukdom.
symtomen pa Fabrys sjukdom.

Vid fragor om Fabrys sjukdom, tala med sjukvarden.




H F b - kd En far med Fabrys sjukdom kommer att 6verfora genforandringen som &r

U r a rys Sj u 0 m kopplad till Fabrys sjukdom till alla sina dottrar men ingen av sina soner'
(o] ] ] g

gar I arv I familjer o) Q i

med Fabry-
genférandring

X- och Y-kromosomerna bestammer en persons kon:'

Kvinnor har tva X-kromosomer
— sOner och déttrar kommer slumpmassigt
att f4 en av dessa X-kromosomer

Dotter med Son utan Dotter med Son utan
Fabrys sjukdom  Fabrys sjukdom Fabrys sjukdom  Fabrys sjukdom

Man har en X- och en Y-kromosom
— sdner kommer att f& Y-kromosomen och
dottrar X-kromosomen

En mor med Fabrys sjukdom har 50 procents sannolikhet att dverfora
genforandringen till sina dottrar eller soner'

Far utan Mor med
. . ) Fabrys sjukdom Fabrys sjukdom
GLA-genen, som &r forandrad vid Fabrys sjukdom, finns pa X-kromosomen

och darfor kallas Fabrys sjukdom fér en ”X-kromosombunden sjukdom”.

<— X-kromosom
med Fabry-

Man och kvinnor kan bada ha Fabrys sjukdom men sannolikheten for att en genforandring
far eller en mor 6verfor genférandringen &r inte densamma.”' Det beror pa

kromosomerna de dverfor till sina barn.™

Dotter utan Son utan Dotter med Son med
Fabrys sjukdom  Fabrys sjukdom Fabrys sjukdom Fabrys sjukdom

Vid fragor om Fabrys sjukdom, tala med sjukvarden.



Borja prata med Vad bor din familj
din familj gora harnast?

Det &r viktigt att férsta att andra manniskor i din familj kan Om dina familjemedlemmar vill veta mer om Fabrys

ha Fabrys sjukdom utan att veta om det. Nasta steg ar sjukdom ar nasta steg for dem att kontakta sjukvarden.
darfér att borja prata med dina slaktingar. Forklara att du De kan sedan hanvisas till en specialist for ytterligare
har Fabrys sjukdom och att de kan prata med sjukvarden tester.

om de vill ta reda pa mer.
o De kan ha en diskussion med en specialist som kan bedéma

Om du &r oséker kan nagon i sjukvardspersonalen ge dig rdd om hur du deras potentiella risk fér Fabrys sjukdom och diskutera

kan narma dig situationen. testalternativ.

Du kan ge dina sléktingar en kopia av broschyren ”Din familj och Fabrys
sjukdom” sa att de kan lasa om Fabrys sjukdom och bestamma vad de
vill gbéra harnéast.

o Om de bestdmmer sig for att testas for Fabrys sjukdom
utfors dessa tester vanligtvis genom blodprov.'®
Testerna utfors for att leta efter férandringar i GLA-genen
som kan orsaka Fabrys sjukdom.*

f8-Amicus o Om en genférandring upptéacks kommer sjukvardenen att
Din berétta mer om sjukdomen, hur man hanterar den och
.I:amil' & eventuella konsekvenser.
Fabrys SIUKdom o Behandlingsalternativ finns tillgéngliga for Fabrys sjukdom.
R R R e S e Sjukvarden kommer att ta upp detta om det &r lampligt.

Att prata med dina
familjemediemmar om

Fabrys sjukdom betyder att
de kan bestimma vad de
vill gora harnast.

Vid fragor om Fabrys sjukdom, tala med sjukvarden.




Viktiga punkter

Har féljer en sammanfattning av de viktigaste punkterna i detta héfte:

1 Fabrys sjukdom &r en genetisk sjukdom som gar i arv i familjer.

2 Att ha en férandring pd GLA-genen innebar att kroppens celler
inte kan fungera korrekt — och det kan leda till symtom pa Fabrys
sjukdom.

3 Nu nar du har fatt diagnosen Fabrys sjukdom kan du kanske hjélpa
andra familjemedlemmar sé att de kan ta reda p4 om de ocksé har
Fabrys sjukdom.

4 Vissa familiemedlemmar kan ha Fabrys sjukdom utan att veta om
det.

5 De kan tala med sjukvéarden for att fa reda pa mer om Fabrys
sjukdom och testalternativ.

Hjalpresurser

Om du har nagra fragor om Fabrys
sjukdom, kontakta sjukvarden eller las
mer pa socialstyrelsens hemsida om
Fabrys sjukdom.




Denna broschyr &r avsedd fér personer som har diagnostiserats med Fabrys sjukdom
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