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Tato brozuruste dostali, pretoze u niekohozvasejrodiny boladiagnostikovana

Fabryho choroba. Fabryho choroba je genetické ochorenie, ktoré sa moze
odovzdavat naprie¢ generaciami rodiny. Na zaklade sp6sobu odovzdavania

Fabryho choroby a rodokmera vasho pribuzného méze u vas existovat riziko

Fabryho choroby. To vSsak nevyhnutne neznamena, Zze mate tuto chorobu.

PN KUY







v

(o0 je to Fabryho choroba!’

Fabryho choroba postihuje kazdého inak - niektori ludia s Fabryho chorobou nemaju ziadne
priznaky, ini sU vazne postihnuti a vietci ostatni su niekde medzi nimi.’

Fabryho choroba ma potencial postihnut vacsinu tela, ale skdsenosti s priznakmi sa mézu

u jednotlivych ludi liSit - dokonca aj u ludi z tej istej rodiny. ® Priznaky sa mézu v priebehu
Casu vyvijat a zhorSovat, co moze mat za nasledok vazne alebo zivot ohrozujtce komplikacie -
hoci to nebude platit pre kazdého.'

Ak méate Fabryho chorobu, moézete alebo este nemusite mat priznaky.

Co sposobuje priznaky Fabryho choroby?

Ludia s Fabryho chorobou maju genetické mutacie (varianty), ktoré vedu k tomu, Ze urcity
enzym (a-galaktozidaza A) nefunguje spravne.”® Normalne tento enzym poméha stiepit
urcité sacharidovo-tukové latky (glykosfingolipidy) v bunkach nasho tela.'¢

U ludi s Fabryho chorobou sa tieto cukrovo-tukové latky hromadia, o spdsobuje problémy
a priznaky Fabryho choroby. 6

Dalsie informacie o Fabryho chorobe
a jej odovzdavani v rodinach najdete
na stranke:

www.fabryfamilytree.sk, pripadne
sa porozpravajte so zdravotnickym
pracovnikom.

Co su to genetické mutacie?’

Genetické informdcie su ulozené v DNA a poskytuju
pokyny, ktoré hovoria kazdej bunke vo vasom tele,
¢o ma robit.V DNA sa mézu vyskytnut mutdcie, teda
chyby v pokynoch.




Preco by ste mali uvazovat o
testovani na Fabryho chorobu?

Mozno budete chciet zvazit rozhovor so zdravotnickym pracovnikom o testovani na
Fabryho chorobu. Je to preto, Ze bola identifikovana u vasho pribuzného, pricom na zaklade
spoOsobu jej odovzdavania v rodindch a rodokmena vasho pribuzného méze u vas
existovat riziko Fabryho choroby. To viak nevyhnutne neznamen4, ze méte tuto chorobu.

Priznaky Fabryho choroby mo6zu byt tazko rozpoznatelné pre svoju réznorodost,
prekryvanie sa s beznejsimi ochoreniami a zriedkavost Fabryho choroby. %" To znamen4,
Ze niektori ludia nikdy nemusia byt diagnostikovani a ini musia navstivit viacero Specialistov,
pripadne moézu byt nespravne diagnostikovani predtym, ako sa stanovi spravna diagnéza
Fabryho choroby. %™

Pri Fabryho chorobe dochadza k velkym oneskoreniam v diagnostike, priemerne 15 rokov -
testovanie vas moéze ochranit pred touto diagnostickou odyseou. 10

KedZe Fabryho choroba sa casom moze zhorsovat, vediet o nej skor a dostat pomoc méze
tieZ znamenat, Ze sa podari spomalit alebo zastavit zhorSovanie sa choroby, ¢o méze viest
k zlepSeniu zdravia.?'>1

Vyhody a nevyhody testovania mézete prebrat so zdravotnickymi pracovnikmi.
Ak sa rozhodnete nenechat sa testovat, aj tak je dolezité vediet, ze Fabryho choroba je
vo vasej rodine, a ak budete mat nejaké zdravotné problémy, mali by ste to vzdy oznamit

svojmu timu zdravotnikov. Informovanie lekarskeho timu o tom, Ze v rodine je Fabryho
choroba, m6ze pomoct pri rychlej diagnostike.

Porozpravajte sa so

zdravotnickym pracovnikom o

tom, u koho vo vasej rodine moze

existovat riziko Fabryho choroby.




Aké st priznaky Fabryho choroby!?

: *

ocr’ NERVOVY SYSTEM '
- Spiralovity vzor - Bolest
v rohovke - Strata sluchu, zvonenie
v usiach

+ Fabryho sivy zakal
ynosivy z « Intolerancia tepla, chladu

alebo cvicenia

g v
+ Prechodny ischemicky
zachvat a cievna mozgova
prihoda
+ Bolest v rukach a
chodidlach
SRDCE "2 « Vertigo/pocit zavratu
+ Nepravidelny srdcovy L )
tep (rychly alebo
pomaly)

+ Srdcovy infarkt alebo
srdcové zlyhdvanie
Zvéacsené srdce

OBLICKY"

Bielkoviny v moci
« Znizend funkcia obliciek
+ Zlyhanie obliciek

KOZA"
« Potenie menej, ako s
je normalne, alebo
neschopnost potit sa GASTROINTESTINALNY
. Malé tmavocervené TRAKT 2
skvrny nazyvané
angiokeratémy, najma
medzi pupkom a
kolenami

« Nevolnost, vracanie, kie a
hnacka

+ Bolest/naduvanie po jedle,
pocit plnosti po malom

\ J mnozstve jedla

« Zapcha

« Tazkosti s udrziavanim
telesnej hmotnosti

V désledku inych priznakov a potencialne aj samotnej choroby
sa mozu u ludi s Fabryho chorobou vyskytnut aj tieto stavy:

depresia, Uzkost, zachvaty paniky a socialne problémy.?




R dalsie kroky

Aké s dalSie kroky,
ak mdte zaujem o
testovanie!

Ak sa chcete dozvediet viac o
Fabryho chorobe alebo sa nechat
otestovat, dalsim krokom by mala
byt ndvsteva zdravotnickeho
pracovnika. V zavislosti od vasej
individualnej situdcie to moze byt:

o lekar, geneticky poradca alebo
¢len timu zdravotnikov vasho
pribuzného,

o lekar, ku ktorému vas odporuci
lekar vasho pribuzného,

o vas lekar, ku ktorému si
zoberiete list vlozeny do
tejto brozury a ktory vas moze
odporucit dale;j.

Ziskanie podpory

Ak sa chcete dozvediet viac o
Fabryho chorobe a jej genetike,
navstivte stranku:

www.fabryfamilytree.sk.

Existuju tiez organizacie pre fudi

a rodiny s Fabryho chorobou,
ktoré vam mézu poskytnut
podporu.

Porozpravajte so zdravotnickym
pracovnikom, ktory by mal
posudit riziko, Ze mate Fabryho
chorobu, vysvetlit vam povahu
genetickych testov vratane
potencidlnych vyhod a nevyhod
a zabezpecit testovanie, ak je to
vhodné a Zelate si to.

Ak suhlasite, je mozné vykonat
geneticky test na zistenie mutacii
spojenych s Fabryho chorobou.®
Test sa zvycajne vykondava formou
vyteru zo sliznice Ustnej dutiny

z vnutornej strany tvare pomocou
vatovej tycinky , odberu krvi alebo
inej vzorky tkaniva.™

Ak sa najde Fabryho mutacia, vas
lekarsky tim sa s vami porozpréava
o tejto chorobe, vietkych
potencidlnych komplikécidch a o
tom, ako sa da zvladnut a aké su
moznosti liecby.

Porozpravajte sa so zdravotnickym
pracovnikom o potencialnom riziku
Fabryho choroby.

List vlozeny do tejto brozury si moézete
vziat k svojmu lekarovi. KedZe Fabryho
choroba je zriedkavd, mozno o nej
nepocul, ale tento list by vdm mal
pomoct zacat rozhovor.®







Amicus

Therapeutics’

Porozpravajte sa so zdravotnickym pracovnikom o tom, u koho

vo vasej rodine moze existovat riziko Fabryho choroby.

Odmietnutie zodpovednosti: Tato broziura vdm bol poslana, pretoze na zdklade sp6sobu odovzdéavania
Fabryho choroby v rodinach a rodokmena vasho pribuzného moéze u vés existovat riziko Fabryho choroby.

To v8ak nevyhnutne neznamend, Ze mate tuto chorobu, a nijako to nenaznacuje diagn6zu Fabryho choroby.

Akakolvek dotknuta osoba by sa mala porozpravat so zdravotnickym pracovnikom.
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