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Riv av denna del och ge till din lakare

Vilka dr symtom pa
Fabrys sjukdom?

OGON' NERVSYSTEM'?®
- Ett virvelménster i dgonen . Smaérta
som en optiker kan se . Horselnedsattning, ringningar
. Fabry gra starr i 6ronen
« Intolerans mot varme, kyla

LUNGOR! —\

- Svarigheter att andas
» Pipande andning

» Torrhosta
« Nedsatt lungfunktion /
NJURAR'

« Protein i urinen
« Nedsatt njurfunktion
o Njursvikt

HUD'

. Svettas mindre &n normalt
eller inte kunna svettas

. Sma morkroda flackar
som kallas angiokeratom, i
synnerhet mellan navel och
knén

Varje person med Fabrys sjukdom

kan ha olika symtom — nagra
exempel visas i diagrammet nedan.
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eller motion

- Transitorisk ischemisk attack
(TIA) och stroke

. Smaérta i hander och fotter

\ - Vertigo/yrsel
HJARTA"28 @

- Oregelbunden hjartrytm
(snabb eller langsam)

« Hjartinfarkt eller hjartsvikt

« Forstorat hjarta

MAGE OCH TARM'2 @

- lllamaende, krékningar,
kramper och diarré

- Smarta/uppblasthet efter att
ha atit, mattnadskansla efter
en liten méngd mat

Férstoppning
Svarigheter att hélla vikten

Som ett resultat av andra symtom och eventuellt pa grund av sjukdomen i sig kan personer
med Fabrys sjukdom ocksa uppleva depression, angest, panikattacker och sociala problem?
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Viktiga punkter

Har foljer en sammanfattning av de viktigaste
punkterna i detta hafte:

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

2 Om n&gon i din familj har Fabrys sjukdom finns det en
risk att du ocksa kan ha den.

3 Tala med sjukvarden sé snart du kan for att fa mer
information och st6d.

Ansvarsfriskrivning: Du har fatt denna broschyr eftersom det ar mgjligt att du
kan ha risk att ha Fabrys sjukdom pa grund av hur Fabrys sjukdom férekommer
i familjer och i din slaktings slakttrad. Detta behdver dock inte betyda att du har
sjukdomen och det antyder inte pa nagot satt att du har fatt diagnosen Fabrys
sjukdom. Alla berérda personer bér prata med sjukvarden.
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FA STOD OCH RAD KRING VAD DU KAN
GORA HARNAST
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Du far denna broschyr eftersom nagon i din familj har diagnostiserats med Fabrys

sjukdom. Fabrys sjukdom ar en genetisk sjukdom som kan ga i arv fran foraldrar till

barn. Det betyder att det &r majligt att du ocksa kan ha Fabrys sjukdom. Tala med
sjukvarden sa snart du kan for att fa mer information och stod.




Va d -ar Fabrys sjukdom paverkar olika manniskor pa olika
satt. Vissa personer med Fabrys sjukdom upplever inga
Fabrys symtom, andra ir allvarligt drabbade och ménga hamnar

Sj u kdom') nagonstans déremellan.'

Fabrys sjukdom kan paverka flera olika delar av kroppen men
upplevelsen av symtomen kan variera mellan olika individer — dven
inom samma familj.'-¢

Symtomen kan utvecklas och férvarras med tiden, vilket kan leda till allvarliga eller
livshotande komplikationer — &ven om detta inte &r fallet for alla.’
Om du har Fabrys sjukdom har du kanske inte upplevt ndgra symtom annu.

Vad orsakar symtomen pa Fabrys sjukdom?

Personer med Fabrys sjukdom har genetiska férandringar som leder till att
ett visst enzym (a-galaktosidas A) inte fungerar som det ska."® Normalt
hjéalper enzymet till att bryta ned vissa kolhydratinnehéllande fettamnen
(glykosfingolipider) i kroppens celler.'®

Hos personer med denna genférandring ansamlas de kolhydratinnehallande
fettdmnena, vilket orsakar problem och symtom pa Fabrys sjukdom.®

Vad ér genetiska avvikelser?’

Genetisk information lagras i DNA och ger
instruktioner som talar om fér varje cell i din
kropp vad den ska géra. Férandringar kan
uppsté i DNA och leda till fel i instruktionerna
som gor att cellerna inte kan fungera som de
ska.

Prata med sjukvarden om vilka i

Varfor bor du overvaga
att testa dig for Fabrys
sjukdom?

din familj som kan l6pa risk att
drabbas av Fabrys sjukdom.

Du kanske vill dvervaga att tala med sjukvarden om att testa dig
for Fabrys sjukdom.

Detta beror pa att sjukdomen har identifierats hos en slakting och baserat
pa hur den arvs i familjer och att den férekommer i din slaktings slakttrad ar
det mdjligt att du kan ha risk att ha Fabrys sjukdom. Detta behdver dock inte
betyda att du har sjukdomen.

Symtom pé Fabrys sjukdom kan vara svara att kdnna igen pa grund av hur
varierande de kan vara och eftersom de ofta liknar andra vanligare tillstand.
Fabrys sjukdom ar ocksa mycket sallsynt, vilket gor att vissa lakare inte
kanner till symptomen. Det innebar att det kan ta lang tid innan man far réatt
diagnos.' 101

Fabrys sjukdom &r progressiv, vilket innebér att
den kan férvarras med tiden. Att fa en diagnos
innebar att en person med Fabrys sjukdom kan &
det stdd den behdver for att hantera sitt tillstand,
vilket kan innefatta behandling.21213

Om du véljer att inte testa dig ar det fortfarande
viktigt for dig att veta att Fabrys sjukdom

finns i din familj och du bor alltid beratta for
sjukvardspersonal om du sjalv har nagra
halsoproblem.
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Vilka ar nasta steg?

Om du vill veta mer om Fabrys sjukdom ar nasta steg att:

o  Kontakta sjukvarden. Det kan vara din sléktings specialist pa Fabrys
sjukdom, en genetisk radgivare eller nagon fran slaktingens vardteam.

o Du kan ocksa ta med dig den avrivna delen fran denna broschyr till din
egen ldkare som kan hanvisa dig vidare.

Sjukvardspersonal kan bedéma om du
eventuellt har Fabrys sjukdom och diskutera
olika testalternativ.

Om du bestdmmer dig for att testa dig for Fabrys

sjukdom utférs dessa tester vanligtvis genom
blodprov.'* Testerna utfors for att leta efter

genférandringar kopplade till Fabrys sjukdom.®

Om en genetisk avvikelse identifieras och diagnos
stalls kommer sjukvardspersonalen att prata med dig
om sjukdomen, hur man hanterar den och eventuella
konsekvenser.

Fa stod

Tala med sjukvardspersonal om din potentiella risk att drabbas av Fabrys sjukdom. Du
kan ta med dig den avrivna delen till hoger till din lakare. Eftersom Fabrys sjukdom ar
séllsynt kanske lakaren inte har hort talas om den, men detta kan hjélpa till att fa igéng
ett samtal.® Be vardpersonalen om information om den lokala patientféreningen.
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Hej!

Din patient har identifierats som potentiellt
i riskzonen fér Fabrys sjukdom eftersom
en slakting har diagnostiserats med Fabrys
sjukdom.

Fabrys sjukdom &r en genetisk sjukdom
med X-kromosombunden nedarvning.! Det
ar en progressiv, multisystemisk sjukdom
som kan orsaka allvarliga eller livshotande
komplikationer hos bade man och kvinnor."?

Fabrys sjukdom kan vara svar att diagnostisera
pa grund av dess séllsynthet, dverlappning
med vanligare tillstand och varierande

symtom — dven inom en familj."*7 Den

kan vara underdiagnostiserad och ar ofta
feldiagnostiserad med en genomsnittlig
diagnostisk fordrojning pa 15 ar.'*# Pa grund
av dess progressiva natur tros tidig intervention
bidra till att forhindra sjukdomsutveckling och
leda till férbattrade halsoresultat.28°

Baserat pa ovanstaende kanske du vill inleda
processen med att understka férekomst av
Fabrys sjukdom, antingen direkt eller genom
remiss. Prediktiva genetiska tester finns
tillgangliga. Det kan vara Iampligt att se 6ver
patientens risk for Fabrys sjukdom och om
mojligt ge genetisk radgivning.
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