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Moje maminka ‘

Kazda rodina s Fabryho chorobou ma co vypravet

Jakou roli mizete sehrat v pibéhu Fabryho choroby ve své rodiné?

Prohldeni: Tento balicek a podpiimé materidly jsou navrzeny tak, aby Vam pomohly najit
rodinné piislusniky, ktefi mohou lp ét Fabryho chor b Nj k nepoukazuji na diagnézu

Fabryho choroby. Kazda dotyénd osoba by si méla promluvit s lékarem. Amicus

Fotografie slouzi pouze pro ilustrativni ticely; zobrazené osoby nejsou rodinnymi pfislusniky . .
nékoho s Fabryho chorobou. The rapeutics



Sla Nasedo pitiogh

Jak jste mozna zjistili, cesta k diagnoze
Fabryho choroby mUze byt dlouhé a obtizna
a casto zahrnuje vice odbornikl a potencialné
$patné stanovenych diagnoz.'?

Vas pfibéh Fabryho choroby mdze pomoci
ostatnim, aby se tomuto vyhnuli, a mozna jim

pomuZze zachovat zdravi.>®

Muzete mit rodinné pfislusniky, ktefi jsou
chorobou postizeni, ale dosud nemaji
pfiznaky.” Jini mozna maji pfiznaky, ale
nemusi si uvédomovat, jaka je jejich pficina.
Je dllezité védét, ze jejich zkusenosti

s pfiznaky se mohou od téch Vasich lisit.”-°

Riznorodost priznakl Fabryho choroby a to,

jak se ¢asto prekryvaji s béznymi nemocemi,
Jak? piispivéa ke zpozdénim a obtizim pfi stanoveni
diagndzy. " Nechat se testovat na Fabryho
Moznd jiz vite, ze Fabryho choroba je chorobu nebo i védét, ze Fabryho choroba
geneticka porucha, kterd se mize v rodiné v rodiné existuje, mGze ¢lovéku pomoci
prendset z generace na generaci. zjednodusit cestu k diagnéze. Casné
stanoveni spravné diagndzy znamenj, ze se
Védéli jste ale, Ze primérné na kazdého doty¢nym osobam dostane dfive podpory
¢lovéka s Fabryho chorobou muze byt toto a lécby, kterou potiebuji, coz poméaha

onemocnéni diagnostikovano minimalné

onemocnéni zvladat.*°

5 dalsim rodinnym pfislusnikiim??3

To znameng, ze byste mohli mit déti,
rodice, sourozence, tety, stryce nebo
bratrance i sestfenice, ktefi také
maji Fabryho chorobu, ale jesté o tom
nevédi. Mohli byste jim pomoci.

Védeéni je sila

Zvysenim znalosti Vasi rodiny o Fabryho
chorobé muzete pomoci vice lidem ziskat
podporu a lé¢bu, kterou potiebuiji.

Pro nékoho nemusi byt snadné obratit se

na svou rodinu a hovofit s nimi o Fabryho
chorobé, ale Vas tym zdravotnikd Vam muze
poskytnout podporu, a doufdme, ze Vam
pomUize tato brozurka a podpudrné materialy.
Méjte na paméti, Ze neexistuje nikdo jiny,
kdo by si s Vasi rodinou dokazal
promluvit o Fabryho chorobé lépe nez Vy.

Kazda rodina s Fabryho chorobou ma
co vypravét. Vas pribéh o Fabryho
chorobé by jim mohl pomoci. Za¢néte
vypravét a zajistéte, aby vsichni ve Vasi
rodiné o Fabryho chorobé védéli

a nechali se vysettit.



Joke s wi2ewe podporit

Tato brozurka Cely balicek obsahuje:

je soucasti

bali¢ku, ktery O Tuto brozurku (,Kazda rodina s Fabryho chorobou ma co
poskytujeme, vypravét”) - ktera Vam pomuze porozumét tomu, jak se Fabryho
abychom Vam choroba v rodinach prenasi, pro¢ je tak dulezité kontaktovat ¢leny
pomohli pochopit Vasi rodiny, a poskytne ur¢ita voditka, o ¢em hovofit

rizika Fabryho

choroby ve (O Brozurku ,Tvorba rodokmenu pro Fabryho chorobu” - tistény

Vasi roding nastroj, ktery Vam pom0ze nakreslit si Vas rodokmen a zjistit, které

a dodali Vam
Vas lékai Vam mize pomoci s vyplnénim nebo jej mizete vyplnit

odvahu, abyste
v - sami. Online verze je rovnéz k dispozici na www.fabryfamilytree.cz,
s pfibuznymi
ta se VAm moznd bude pouzivat sndz, protoze nastroj nakresli
o Fabryho
chorobé strom a zvyrazni pfibuzné, ktefi by mohli byt vystaveni riziku

diskutovali. Fabryho choroby

(O Sadu leta¢kd ,Nase rodina a Fabryho choroba” m(izete
poskytnout svym rodinnym pfislusnikam, kteii by se méli
nechat testovat na Fabryho chorobu. Tento letacek obsahuje
informace o Fabryho chorobé a ¢ast k odtrzeni, kterd se mize
vzit k [ékafi — pomUze doty¢nému mluvit s Iékafem o vysetieni
na Fabryho chorobu. Verzi ke stazeni m{iZete také nalézt na

www.fabryfamilytree.cz

¢leny Vasi rodiny byste méli ohledné Fabryho choroby kontaktovat.

Dalsi podporu naleznete na adrese www.fabryfamilytree.cz
nebo si promluvte s Iékafem

Co 2piisolie Paloryio choolou?

Snadny privodce genetikou >3 Mizete se na to divat jako na navod k pouziti, kde:

Kazd4 bunka Vaseho téla je naprogramovana

tak, aby fungovala urc¢itym zptsobem,

DNA Geny jsou véty
predstavuje
pismena

aslova

naptiklad aby pomahala pfi trdveni, udrzovala
tlukot srdce nebo bojovala s infekcemi. Aby
svou praci délala spravné, potrebuje kazda
burika sadu pokynu. Burika si,precte” DNA

a poskytne tyto pokyny. Gen je ¢asti DNA,

ktery naprogramuje jeden konkrétni pokyn.

Chromozomy
jsou

kapitoly

Geny samy jsou seskupeny do samostatnych
jednotek zvanych chromozomy.

Nékdy dochazi ke zménam v DNA - ty se nazyvaji mutace
(odchylky). Mizete si je predstavit jako Spatné napsana slova

- jedno Spatné pismeno muze zcela zménit vyznam slova. B O R

Genetika Fabryho choroby '’

Fabryho choroba je zplisobena rliznymi mutacemi genu zvaného GLA, ktery dava pokyny pro
vytvoreni enzymu (a-galaktosidazy A). Tento enzym normalné pomaha rozkladat urcité latky
obsahujici sacharidy a tuky (glykosfingolipidy) v burikdch naseho téla — ale mutace znamenaji,
Ze svou praci nedokazou délat. To vede k hromadéni téchto latek, coz zpusobuje piiznaky
Fabryho choroby.



Jok se Polorho Choroha. ve
Wtéing, Yodlin preddva?

Gen GLA a mutace Fabryho choroby
se nachazi na chromozomu X, a proto
je Fabryho choroba oznacovana jako
Lporucha vézana na chromozom X"

Fabryho chorobou mohou byt postizeni
muZi i Zeny, ale pravdépodobnost
prenosu Fabryho mutace z otce nebo
matky neni stejnd.” '

Zavisi na chromozomech, které prenaseji
na své déti."

Je Fabryho choroba vzdy dédi¢na? ’'s

Fabryho choroba a jeji mutace se
nejcastéji zdédi od rodice. Ve vzacnych
pfipadech nemusi byt vrozena, Fabryho
mutace se mohou vyskytnout spontanné
a byt pro danou osobu jedine¢né —

ty jsou znamy jako de novo mutace.
Takovyto ¢lovék vsak mUze byt stéle
schopen prenaset nemoc na své déti.

Chromozomy X a Y urcuji pohlavi osoby:

Zeny maji dva chromozomy X
- synové a dcery ndhodné dostanou jeden
z téchto chromozomu X

Muzi maji jeden chromozom X a jeden
chromozom Y - synové dostanou

chromozom Y a dcery chromozom X

Otec postizeny Fabryho chorobou ) Je tomu tak proto, Ze otec ma pouze jeden
pfenese Fabryho mutaci na chromozom X, ktery musi obsahovat Fabryho
viechny své dcery, ale na zadného mutaci — ten zdédi jeho dcery, ale nikoli jeho synové

ze svych synG: ' (ti zdédi chromozomY)

PostiZzeny otec Nepostizena

ORERO0

88 8 &

Postizena Nepostizeny Postizena Nepostizeny
dcera syn dcera syn

Nepostizeny Postizena
otec matka

2 8 8 8

Nepostizena Nepostizeny Postizena Postizeny
dcera syn dcera syn

U matky postizené Fabryho O Jeto proto, ze matka mé dva chromozomy X a na

chorobou je pravdépodobnost

jeji déti se mize nahodné prenést bud chromozom
pfenosu Fabryho choroby na kazdého X s Fabryho mutaci, nebo chromozom X bez
potomka (jak dcery, tak syny) 50: 50: Fabryho mutace.




Jokou voli mikzete Sekyat v pitlogi
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Genetika a dédi¢nost Fabryho choroby
znamena, ze mozna mate rodinné

prislusniky s Fabryho mutaci.

Mohli byste jim pomoci.

Pfiznaky Fabryho choroby mlze byt

tézké rozpoznat a tak néktefi lidé s timto
onemocnénim nejsou nikdy diagnostikovani
a u jinych dochazi k velkému zpozdéni
(prameér je 15 let). "2 Tim, Ze se podélite

o svUj pfibéh Fabryho choroby, mizete
pomoci rodinnym pfislusniktim, aby

tomuto predesli.?

Neni to ale jen o diagndze. Protoze Fabryho
choroba je progresivni onemocnéni,
v prdbéhu casu se zhorsuje.! MiZzete pomoci

vytvofit pfilezitost pro ty, kdo mutaci maji, aby

méli prospéch z v¢asného zjisténi a 1écby, coz
znamena lepsi prognézu.

Prvnim krokem je pomoci jim zjistit, kdo

by mohl mit Fabryho mutaci - jednd se

o pfibuzné, ktefi jsou vystaveni riziku a které
byste méli kontaktovat. Mlzete tak ucinit

s pomoci nékoho z tymu zdravotnik, ale
pokusili jsme se Vas vybavit tak, abyste

byli schopni udélat to sami. Tistény ndvod
JTvorba rodokmenu pro Fabryho chorobu”

Vam pomuze zjistit, s kym je dalezité hovofit.

Pripadné za Vas také miZze pracovat online
nastroj, ktery automaticky zvyrazni pfibuzné
ve Vasem rodokmenu, ktefi jsou vystaveni
riziku.

Dalsim krokem je promluvit si s nimi.

Ve Vasi rodiné by se mohla vyskytovat Fabryho choroba.
Zjistéte, kdo je vystaven riziku, a zajistéte, aby se o tom dozveédél.

Zauégevu yozhovoril

Neexistuje nic jako ,pridmérna rodina”

Kazdy ma sv(j vlastni zpisob komunikace

se svou rodinou a pfi rozhovorech o Fabryho
chorobé tomu neni jinak. Néktefi lidé to
moznd udélaji osobné nebo po telefonu,
zatimco jini by upfednostnili udélat to online
nebo dopisem - to je zcela na Vas. Pokud si
nebudete jisti, mize Vam poradit lékaf. Pokud
zjistite, Ze je obtizné najit ta spravna slova,
muzete si stdhnout pfedem napsany dopis,
ktery Vam pomdize zadit, a to na

www.fabryfamilytree.cz.

Letacky ,Nase rodina a Fabryho choroba”
mohou byt dobrym zdrojem, ktery Vam
pomdUze Fabryho chorobu vysvétlit. To mize
také pomoci Vasim rodinnym pfislusnikm
pochopit, pro¢ by méli o Fabryho chorobé
védét a co délat dal.

Nékolik dalezitych bodd, o nichz je tieba se

zminit pfi rozhovoru s ptibuznymi, ktefi jsou

vystaveni riziku (vSechny jsou uvedeny v

letacku ,Nase rodina a Fabryho choroba”):

O

O

O

Fabryho choroba je onemocnéni, které
muze byt spojovano se Sirokou skalou
ptiznak(, dokonce i ¢lenové stejné rodiny
mohou mit velmi odlisné projevy (letacek
,Nase rodina a Fabryho choroba” obsahuje
uzite¢ny diagram)."27-10

Na zakladé toho, jak se Fabryho choroba

v rodinach prendsi a Vaseho rodokmenu,
je mozné, ze by mohli byt vystaveni riziku
Fabryho choroby.™

Geneticky test, obvykle ze stéru sliznice
Ustni dutiny z vnitini strany tvare vatovou
tycinkou, z krve nebo jiného vzorku tkané,
by jim mél byt schopen fict, zda jsou
nositelem Fabryho mutace.”®

Existuje lé¢ba Fabryho choroby, a jelikoz
se Fabryho choroba maze v priibéhu ¢asu
zhorovat, je tfeba zacit s lé¢bou v raném
stadiu.*®

Dalsi podporu naleznete na adrese www.fabryfamilytree.cz
nebo si promluvte se svym [ékafem




Jak ex{stul dalét kroky pro we

priowzne!

Pokud by Vasi rodinni pfislusnici chtéli zjistit

o Fabryho chorobé vice nebo se nechat
otestovat, jako dalsi krok by méli navstivit
zdravotnické zafizeni. V zavislosti na konkrétni
situaci by se mohlo jednat o:

) Vaseho lékare, genetického poradce

nebo jiného zdravotnika,
O nékoho, ke komu je V43 Iékai doporudi,

O odtrhnuti ¢asti v leta¢ku,Nase rodina
a Fabryho choroba’, kterou vezmou
svému lékafi.

Mohou si promluvit s Iékafem, ktery
pravdépodobné posoudi potencialni

riziko Fabryho choroby, vysvétli povahu
genetickych testl v¢etné moznych vyhod a
nevyhod a zafidi test, pokud to bude
vhodné a oni si to budou prat.

Genetické testy se obvykle provadéji ze stéru
sliznice Ustni dutiny z vnitini strany tvéare
vatovou tycinkou, z krve nebo jiného vzorku
tkané.'s Budou provedeny testy ke zjisténi

mutaci souvisejicich s Fabryho chorobou.’

Pokud bude Fabryho mutace zjisténa, Iéka¥
s nimi vice pohovoti o chorobé, o tom,
jak ji zvladat, a o veskerych potencidlnich
dopadech.

Polovylio Chorola miize ostitout

e piiowene

Zajistéte, aby o tom védéli a nechali se vysetrit

Fabryho choroba se v rodinach obvykle
prendsi — néktefi z Vasich pfibuznych mohou
mit Fabryho chorobu a nevédét o tom. Mohli
byste jim pomoci pouhymi dvéma kroky

- s podporou Iékaf nebo tohoto bali¢ku

a online nastroje ,Tvorba rodokmenu pro

Fabryho chorobu”.

Zjistéte, kdo
by mohl byt
vystaven riziku

Promluvte si
o Fabryho chorobé
se svym rodinnymi
prislusniky
vystavenymi
riziku

Vasi pribuzni se pak mohou rozhodnout

pro vysetieni, aby zjistili, zda maji nebo
nemaji Fabryho chorobu. Pokud ano, mozna
jste jim pomohli vyhnout se dlouhé cesté

k diagnoze.?

Mozna jste jim pomohl(a) zacit zvladat
jejich onemocnéni vcas a tim zlepsit jejich
budouci zdravi.**

Dokonce i ti, ktefi se rozhodnou, ze se

na Fabryho chorobu testovat nenechaji, by
mohli byt [épe vybaveni, kdyz se objevi jeji
pfiznaky. Sdileni informace o vyskytu Fabryho
choroby v rodiné s Iékafi by mohlo pomoci pi
stanoveni diagnézy.

Kazda rodina s Fabryho chorobou ma co
vypravét. Vas pribéh o Fabryho chorobé by
jim mohl pomoci.



Kazdé rodina s Fabryho chorobou ma co vypravet

Jakmile muj bratr pochopil, ze by se mohla
Fabryho choroba v rodiné prenaset, zajistil,
aby o ni vSichni pfibuzni védéli a nechali se
otestovat. Podpofil nas a pro ostatni, u kterych
byla choroba zjisténa, nebyla cesta k diagnéze
tak obtizna, jak tomu bylo u néj.

Jakou roli muzete sehrat v pfibéhu Fabryho
choroby ve své rodiné? ‘ Mdj bratr

Vice informaci a pristup k nastrojiim, které S %(1\0‘{\6\/}0 (MOY(?O\X
Vasi rodiné mohou pomoci, naleznete na ° Q 6\\“\6

strankach:

T

= /I

www.fabryfamilytree.cz

Prohlaseni: Tento balicek a podplrné materialy jsou navrzeny tak, aby Vam pomohly najit
rodinné prislusniky, ktefi mohou trpét Fabryho chorobu. Nijak nepoukazuji na diagnézu
Fabryho choroby. Kazda dotycna osoba by si méla promluvit s Iékafem.

Fotografie a pribéh slouzi pouze pro ilustrativni ticely; zobrazend osoba neni rodinnym pfislusnikem nékoho s Fabryho chorobou.
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