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Ansvarsfriskrivning: Du har fått denna broschyr eftersom det är möjligt att du 
kan ha risk att ha Fabrys sjukdom på grund av hur Fabrys sjukdom förekommer 
i familjer och i din släktings släktträd. Detta behöver dock inte betyda att du har 
sjukdomen och det antyder inte på något sätt att du har fått diagnosen Fabrys 

sjukdom. Alla berörda personer bör prata med sjukvården.

Denna broschyr har finansierats av Amicus Therapeutics

1	 Fabrys sjukdom är en genetisk sjukdom som går i arv i 
familjer.

2	 Om någon i din familj har Fabrys sjukdom finns det en 
risk att du också kan ha den. 

3	 Tala med sjukvården så snart du kan för att få mer 
information och stöd.

Viktiga punkter
Här följer en sammanfattning av de viktigaste 
punkterna i detta häfte:

Du får denna broschyr eftersom någon i din familj har diagnostiserats med Fabrys 
sjukdom. Fabrys sjukdom är en genetisk sjukdom som kan gå i arv från föräldrar till 
barn. Det betyder att det är möjligt att du också kan ha Fabrys sjukdom. Tala med 

sjukvården så snart du kan för att få mer information och stöd.

Vilka är symtom på 
Fabrys sjukdom?
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Som ett resultat av andra symtom och eventuellt på grund av sjukdomen i sig kan personer 
med Fabrys sjukdom också uppleva depression, ångest, panikattacker och sociala problem2

Varje person med Fabrys sjukdom 
kan ha olika symtom – några 
exempel visas i diagrammet nedan.

HUD1

•	 Svettas mindre än normalt 
eller inte kunna svettas

•	 Små mörkröda fläckar 
som kallas angiokeratom,� i 
synnerhet mellan� navel och 
knän

ÖGON1

•	 Ett virvelmönster i ögonen 
som en optiker kan se

•	 Fabry grå starr

NJURAR1

•	 Protein i urinen

•	 Nedsatt njurfunktion

•	 Njursvikt

NERVSYSTEM1,9

•	 Smärta

•	 Hörselnedsättning, ringningar 
i öronen

•	 Intolerans mot värme, kyla 
�eller motion

•	 Transitorisk ischemisk attack 
(TIA)� och stroke

•	 Smärta i händer och fötter

•	 Vertigo/yrsel

MAGE OCH TARM1,2 

•	 Illamående, kräkningar, 
kramper och diarré

•	 Smärta/uppblåsthet efter att 
ha ätit, mättnadskänsla efter 
en liten mängd� mat

•	 Förstoppning

•	 Svårigheter att hålla vikten

HJÄRTA1,2,8

•	 Oregelbunden hjärtrytm  
(snabb eller långsam)

•	 Hjärtinfarkt eller hjärtsvikt

•	 Förstorat hjärta

LUNGOR1

•	 Svårigheter att andas

•	 Pipande andning

•	 Torrhosta

•	 Nedsatt lungfunktion



Varför bör du överväga 
att testa dig för Fabrys 
sjukdom? 

Du kanske vill överväga att tala med sjukvården om att testa dig 
för Fabrys sjukdom. 

Detta beror på att sjukdomen har identifierats hos en släkting och baserat 

på hur den ärvs i familjer och att den förekommer i din släktings släktträd är 

det möjligt att du kan ha risk att ha Fabrys sjukdom. Detta behöver dock inte 

betyda att du har sjukdomen. 

Symtom på Fabrys sjukdom kan vara svåra att känna igen på grund av hur 

varierande de kan vara och eftersom de ofta liknar andra vanligare tillstånd. 

Fabrys sjukdom är också mycket sällsynt, vilket gör att vissa läkare inte 

känner till symptomen. Det innebär att det kan ta lång tid innan man får rätt 

diagnos.1,10,11 

Fabrys sjukdom är progressiv, vilket innebär att 

den kan förvärras med tiden. Att få en diagnos 

innebär att en person med Fabrys sjukdom kan få 

det stöd den behöver för att hantera sitt tillstånd, 

vilket kan innefatta behandling.2,12,13 

Om du väljer att inte testa dig är det fortfarande 

viktigt för dig att veta att Fabrys sjukdom 

finns i din familj och du bör alltid berätta för 

sjukvårdspersonal om du själv har några 

hälsoproblem.

Vad är 
Fabrys 
sjukdom? 

Fabrys sjukdom kan påverka flera olika delar av kroppen men 
upplevelsen av symtomen kan variera mellan olika individer – även 
inom samma familj.1–6

Symtomen 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 Fabrys sjukdom har du kanske inte upplevt några symtom ännu.

Vad orsakar symtomen på Fabrys sjukdom? 
Personer med Fabrys sjukdom har genetiska förändringar som leder till att 

ett visst enzym (α-galaktosidas A) inte fungerar som det ska.1,6 Normalt 

hjälper enzymet till att bryta ned vissa kolhydratinnehållande fettämnen 

(glykosfingolipider) i kroppens celler.1,6 

Hos personer med denna genförändring ansamlas de kolhydratinnehållande 

fettämnena, vilket orsakar problem och symtom på Fabrys sjukdom.1,6
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Hej! 

Din patient har identifierats som potentiellt 
i riskzonen för Fabrys sjukdom eftersom 
en släkting har diagnostiserats med Fabrys 
sjukdom. 

Fabrys sjukdom är en genetisk sjukdom 
med X-kromosombunden nedärvning.1 Det 
är en progressiv, multisystemisk sjukdom 
som kan orsaka allvarliga eller livshotande 
komplikationer hos både män och kvinnor.1,2

Fabrys sjukdom kan vara svår att diagnostisera 
på grund av dess sällsynthet, överlappning 
med vanligare tillstånd och varierande 
symtom – även inom en familj.1,3-7 Den 
kan vara underdiagnostiserad och är ofta 
feldiagnostiserad med en genomsnittlig 
diagnostisk fördröjning på 15 år.1,3,4 På grund 
av dess progressiva natur tros tidig intervention 
bidra till att förhindra sjukdomsutveckling och 
leda till förbättrade hälsoresultat.2,8,9

Baserat på ovanstående kanske du vill inleda 
processen med att undersöka förekomst av 
Fabrys sjukdom, antingen direkt eller genom 
remiss. Prediktiva genetiska tester finns 
tillgängliga. Det kan vara lämpligt att se över 
patientens risk för Fabrys sjukdom och om 
möjligt ge genetisk rådgivning.

Vad är genetiska avvikelser?7

Genetisk information lagras i DNA och ger 
instruktioner som talar om för varje cell i din 
kropp vad den ska göra. Förändringar kan 
uppstå i DNA och leda till fel i instruktionerna 
som gör att cellerna inte kan fungera som de 
ska.

Om du vill veta mer om Fabrys sjukdom är nästa steg att: 

•	 Kontakta sjukvården. Det kan vara din släktings specialist på Fabrys 
sjukdom, en genetisk rådgivare eller någon från släktingens vårdteam.

•	 Du kan också ta med dig den avrivna delen från denna broschyr till din 
egen läkare som kan hänvisa dig vidare. 

Prata med sjukvården om vilka i 
din familj som kan löpa risk att 
drabbas av Fabrys sjukdom.

Vilka är nästa steg? 

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

Sjukvårdspersonal kan bedöma om du 
eventuellt har Fabrys sjukdom och diskutera 
olika testalternativ.

Om du bestämmer dig för att testa dig för Fabrys 
sjukdom utförs dessa tester vanligtvis genom 
blodprov.14 Testerna utförs för att leta efter 
genförändringar kopplade till Fabrys sjukdom.6

Fabrys sjukdom påverkar olika människor på olika 
sätt. Vissa personer med Fabrys sjukdom upplever inga 
symtom, andra är allvarligt drabbade och många hamnar 
någonstans däremellan.1

Få stöd

Tala med sjukvårdspersonal om din potentiella risk att drabbas av Fabrys sjukdom. Du 
kan ta med dig den avrivna delen till höger till din läkare. Eftersom Fabrys sjukdom är 
sällsynt kanske läkaren inte har hört talas om den, men detta kan hjälpa till att få igång 
ett samtal.9 Be vårdpersonalen om information om den lokala patientföreningen.


