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Túto brožúru ste dostali, pretože u niekoho z vašej rodiny bola diagnostikovaná 
Fabryho choroba. Fabryho choroba je genetické ochorenie, ktoré sa môže 
odovzdávať naprieč generáciami rodiny. Na základe spôsobu odovzdávania 
Fabryho choroby a rodokmeňa vášho príbuzného môže u vás existovať riziko 
Fabryho choroby. To však nevyhnutne neznamená, že máte túto chorobu. 





Čo je to Fabryho choroba? 

Fabryho choroba postihuje každého inak – niektorí ľudia s Fabryho chorobou nemajú žiadne 
príznaky, iní sú vážne postihnutí a všetci ostatní sú niekde medzi nimi. 1

Fabryho choroba má potenciál postihnúť väčšinu tela, ale skúsenosti s príznakmi sa môžu 
u jednotlivých ľudí líšiť – dokonca aj u ľudí z tej istej rodiny. 1-6 Príznaky sa môžu v priebehu 
času vyvíjať a zhoršovať, čo môže mať za následok vážne alebo život ohrozujúce komplikácie – 
hoci to nebude platiť pre každého.1  

Ak máte Fabryho chorobu, môžete alebo ešte nemusíte mať príznaky. 

Čo spôsobuje príznaky Fabryho choroby? 

Ľudia s Fabryho chorobou majú genetické mutácie (varianty), ktoré vedú k tomu, že určitý 
enzým (α-galaktozidáza A) nefunguje správne. 1,6  Normálne tento enzým pomáha štiepiť 
určité sacharidovo-tukové látky (glykosfingolipidy) v bunkách nášho tela. 1,6 

U ľudí s Fabryho chorobou sa tieto cukrovo-tukové látky hromadia, čo spôsobuje problémy 
a príznaky Fabryho choroby. 1,6

Ďalšie informácie o Fabryho chorobe 
a jej odovzdávaní v rodinách nájdete 
na stránke: 
www.fabryfamilytree.sk, prípadne 
sa porozprávajte so zdravotníckym 
pracovníkom.

Čo sú to genetické mutácie? 7

Genetické informácie sú uložené v DNA a poskytujú 
pokyny, ktoré hovoria každej bunke vo vašom tele, 
čo má robiť. V DNA sa môžu vyskytnúť mutácie, teda 
chyby v pokynoch.



Prečo by ste mali uvažovať o  
testovaní na Fabryho chorobu? 

Možno budete chcieť zvážiť rozhovor so zdravotníckym pracovníkom o testovaní na 
Fabryho chorobu. Je to preto, že bola identifikovaná u vášho príbuzného, pričom na základe 
spôsobu jej odovzdávania v rodinách a rodokmeňa vášho príbuzného môže u vás 
existovať riziko Fabryho choroby. To však nevyhnutne neznamená, že máte túto chorobu. 

Príznaky Fabryho choroby môžu byť ťažko rozpoznateľné pre svoju rôznorodosť,  
prekrývanie sa s bežnejšími ochoreniami a zriedkavosť Fabryho choroby. 1,10,11 To znamená, 
že niektorí ľudia nikdy nemusia byť diagnostikovaní a iní musia navštíviť viacero špecialistov, 
prípadne môžu byť nesprávne diagnostikovaní predtým, ako sa stanoví správna diagnóza 
Fabryho choroby. 1,10,11 

Pri Fabryho chorobe dochádza k veľkým oneskoreniam v diagnostike, priemerne 15 rokov – 
testovanie vás môže ochrániť pred touto diagnostickou odyseou. 1,10,11

Keďže Fabryho choroba sa časom môže zhoršovať, vedieť o nej skôr a dostať pomoc môže 
tiež znamenať, že sa podarí spomaliť alebo zastaviť zhoršovanie sa choroby, čo môže viesť 
k zlepšeniu zdravia. 2,12,13 

Výhody a nevýhody testovania môžete prebrať so zdravotníckymi pracovníkmi. 

Ak sa rozhodnete nenechať sa testovať, aj tak je dôležité vedieť, že Fabryho choroba je 
vo vašej rodine, a ak budete mať nejaké zdravotné problémy, mali by ste to vždy oznámiť 
svojmu tímu zdravotníkov. Informovanie lekárskeho tímu o tom, že v rodine je Fabryho 
choroba, môže pomôcť pri rýchlej diagnostike.

Porozprávajte sa so 

zdravotníckym pracovníkom o 

tom, u koho vo vašej rodine môže 

existovať riziko Fabryho choroby.



V dôsledku iných príznakov a potenciálne aj samotnej choroby 
sa môžu u ľudí s Fabryho chorobou vyskytnúť aj tieto stavy: 
depresia, úzkosť, záchvaty paniky a sociálne problémy. 2

Aké sú príznaky Fabryho choroby?

                                               
OČI 1

• Špirálovitý vzor               
v rohovke

• Fabryho sivý zákal

                                                                                
NERVOVÝ SYSTÉMNERVOVÝ SYSTÉM 1,9 1,9

• Bolesť
• Strata sluchu, zvonenie 

v ušiach
• Intolerancia tepla, chladu 

 alebo cvičenia
• Prechodný ischemický 

záchvat  a cievna mozgová 
príhoda

• Bolesť v rukách a 
chodidlách

• Vertigo/pocit závratu

                                                                                    
OBLIČKY 1

• Bielkoviny v moči
• Znížená funkcia obličiek
• Zlyhanie obličiek

                                                                                
GASTROINTESTINÁLNY  
TRAKT 1,2 
• Nevoľnosť, vracanie, kŕče a 

hnačka
• Bolesť/nadúvanie po jedle, 

pocit plnosti po malom 
množstve  jedla

• Zápcha
• Ťažkosti s udržiavaním 

telesnej hmotnosti

                                        
SRDCE 1,2,8

• Nepravidelný srdcový 
tep (rýchly alebo 
pomalý)

• Srdcový infarkt alebo 
srdcové zlyhávanie

• Zväčšené srdce

                                          
KOŽA 1

• Potenie menej, ako 
je normálne, alebo 
neschopnosť potiť sa

• Malé tmavočervené 
škvrny nazývané 
angiokeratómy,  najmä 
medzi  pupkom a 
kolenami
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Porozprávajte sa so zdravotníckym 
pracovníkom o potenciálnom riziku 

Fabryho choroby.

List vložený do tejto brožúry si môžete 
vziať k svojmu lekárovi. Keďže Fabryho  

choroba je zriedkavá, možno o nej 
nepočul, ale tento list by vám mal  

pomôcť začať rozhovor.9

Získanie podpory
Ak sa chcete dozvedieť viac o  
Fabryho chorobe a jej genetike, 
navštívte stránku: 
www.fabryfamilytree.sk. 

Existujú tiež organizácie pre ľudí 
a rodiny s Fabryho chorobou,  
ktoré vám môžu poskytnúť 
podporu.

Aké sú ďalšie kroky, 
ak máte záujem o 
testovanie? 
Ak sa chcete dozvedieť viac o 
Fabryho chorobe alebo sa nechať 
otestovať, ďalším krokom by mala 
byť návšteva zdravotníckeho 
pracovníka. V závislosti od vašej 
individuálnej situácie to môže byť: 

• lekár, genetický poradca alebo 
člen tímu zdravotníkov vášho 
príbuzného,

• lekár, ku ktorému vás odporučí 
lekár vášho príbuzného,

• váš lekár, ku ktorému si 
zoberiete list vložený do 
tejto brožúry a ktorý vás môže 
odporučiť ďalej.

Porozprávajte so zdravotníckym 
pracovníkom, ktorý by mal 
posúdiť riziko, že máte Fabryho 
chorobu, vysvetliť vám povahu 
genetických testov vrátane 
potenciálnych výhod a nevýhod 
a zabezpečiť testovanie, ak je to 
vhodné a želáte si to.

Ak súhlasíte, je možné vykonať 
genetický test na zistenie mutácií 
spojených s Fabryho chorobou.6 
Test sa zvyčajne vykonáva formou 
výteru zo sliznice ústnej dutiny 
z vnútornej strany tváre pomocou 
vatovej tyčinky , odberu krvi alebo 
inej vzorky tkaniva.14 

Ak sa nájde Fabryho mutácia, váš 
lekársky tím sa s vami porozpráva 
o tejto chorobe, všetkých 
potenciálnych komplikáciách a o 
tom, ako sa dá zvládnuť a aké sú 
možnosti liečby.





Porozprávajte sa so zdravotníckym pracovníkom o tom, u koho 

vo vašej rodine môže existovať riziko Fabryho choroby.
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Odmietnutie zodpovednosti: Táto brožúra vám bol poslaná, pretože na základe spôsobu odovzdávania 
Fabryho choroby v rodinách a rodokmeňa vášho príbuzného môže u vás existovať riziko Fabryho choroby. 
To však nevyhnutne neznamená, že máte túto chorobu, a nijako to nenaznačuje diagnózu Fabryho choroby. 
Akákoľvek dotknutá osoba by sa mala porozprávať so zdravotníckym pracovníkom.


