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Tuto brožuru dostáváte, protože někomu z Vaší rodiny byla diagnostikována Fabryho 
choroba. Fabryho choroba je genetické onemocnění, které se může v rodině přenášet 
z generace na generaci. Na základě způsobu přenosu Fabryho choroby a rodokmenu 
Vašeho příbuzného je možné, že byste mohli být vystaveni riziku Fabryho choroby. 

Nemusí to však nezbytně znamenat, že toto onemocnění máte. 





Co je to Fabryho choroba? 
Fabryho choroba se projevuje u každého jinak, někteří lidé s Fabryho chorobou nemají 
žádné příznaky, jiní jsou vážně postiženi a ostatní spadají někam mezi tyto skupiny. 1

Fabryho choroba zasahuje různé tělesné orgány, ale projevy se mezi jednotlivci mohou 
lišit – a to i ve stejné rodině. 1-6 Příznaky se mohou v průběhu času vyvíjet a zhoršovat, což 
by mohlo mít za následek závažné nebo život ohrožující komplikace – i když ne u každého 
pacienta.1  

Pokud máte Fabryho chorobu, mohou se u Vás vyskytovat příznaky, ale také nemusí. 

Co vyvolává příznaky Fabryho choroby? 
Lidé s Fabryho chorobou mají genetické mutace (odchylky), jejichž důsledkem je, že určitý 
enzym (a-galaktosidáza A) nefunguje správně. 1,6  Tento enzym normálně pomáhá rozkládat 
určité látky obsahující sacharidy a tuky (glykosfingolipidy)
v buňkách našeho těla. 1,6 

U osob s Fabryho chorobou se tyto látky obsahující sacharidy a tuky hromadí, což způsobuje 
problémy a příznaky Fabryho choroby. 1,6

Více informací o Fabryho chorobě a o 
tom, jak se v rodinách přenáší,
naleznete na stránkách
www.fabryfamilytree.cz
nebo si promluvte s lékařem

Co jsou genetické mutace? 7

Genetické informace jsou uloženy v DNA, která dává 
pokyny každé buňce v těle, co má dělat. V DNA se 
mohou vyskytnout mutace, což jsou chyby v těchto 
pokynech.



Proč byste měli zvážit možnost
testování na Fabryho chorobu? 

Možná se chcete poradit s lékařem ohledně testování na Fabryho chorobu. Na základě 
výskytu choroby u příbuzného, způsobu, jak se v rodinách tato choroba přenáší, a 
rodokmenu Vašeho příbuzného, můžete být vystaveni riziku Fabryho choroby. Nemusí to 
však nezbytně znamenat, že toto onemocnění máte. 

Příznaky Fabryho choroby je občas těžké rozpoznat vzhledem k jejich rozmanitosti, 
překrývání se s běžnými nemocemi a také tomu, jak vzácně se Fabryho choroba vyskytuje. 
1,10,11 To znamená, že některým lidem možná nikdy nebude stanovena diagnóza, jiní budou 
muset navštívit více lékařů různých odborností, než bude stanovena správná diagnóza 
Fabryho choroby. 1,10,11 

U Fabryho choroby jsou běžná dlouhá zpoždění při stanovení diagnózy, průměrné zpoždění 
je 15 let – proto by Vás testování mohlo ušetřit trápení. 1,10,11

Protože se Fabryho choroba může v průběhu času zhoršovat, čím dřív o ní budete vědět, 
tím dřív lékaři mohou zasáhnout, a tím se zvýší šance zpomalit nebo zastavit onemocnění a 
zachovat zdraví. 2,12,13 

Výhody a nevýhody testování můžete prodiskutovat s lékaři. 

Pokud se rozhodnete, že se testovat nenecháte, je přesto důležité, abyste věděli, že Fabryho 
choroba se ve Vaší rodině vyskytuje, a vždy byste o tom měli informovat Vašeho lékaře, 
pokud budete mít sami jakékoli zdravotní problémy. Sdílení informace o výskytu Fabryho 
choroby v rodině s lékaři, může pomoci při stanovení diagnózy.

Promluvte si s lékařem o tom, kdo 

ve Vaší rodině může být vystaven 

riziku Fabryho choroby.



V důsledku jiných příznaků a kvůli nemoci samotné mohou lidé 
s Fabryho chorobou také trpět: depresemi, úzkostí, panickými 
atakami a sociálními problémy. 2

Jaké jsou příznaky Fabryho choroby?

                                               
OČI 1

•	 Spirálovité pruhy na 
rohovce

•	 Fabryho katarakty

                                                                                
NERVOVÝ SYSTÉMNERVOVÝ SYSTÉM 1,9 1,9

•	 Bolest
•	 Ztráta sluchu, zvonění v 

uších
•	 Nesnášenlivost tepla, 

chladu nebo fyzické 
zátěže

•	 Přechodná ischemická 
ataka a mrtvice

•	 Bolest rukou a nohou
•	 Vertigo/pocit závratě

                                                                                    
LEDVINY 1

•	 Bílkovina v moči
•	 Snížená funkce ledvin
•	 Selhání ledvin

                                                                                
GASTROINTESTINÁLNÍ  
PORUCHY 1,2 
•	 Nevolnost, zvracení, křeče 

a průjem
•	 Bolest/nadýmání po jídle, 

pocit plnosti po požití 
malého množství jídla

•	 Zácpa
•	 Obtíže s udržením tělesné 

hmotnosti

                                        
SRDCE 1,2,8

•	 Nepravidelný srdeční 
rytmus (rychlý nebo 
pomalý)

•	 Srdeční záchvat nebo 
srdeční selhání

•	 Zvětšené srdce

                                          
KŮŽE 1

•	 Potíte se méně než 
obvykle nebo se 
nedokážete potit

•	 Malé tmavě červené 
skvrny zvané 
angiokeratomy, 
zejména mezi pupkem 
a koleny
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Část k odtržení pro
Vašeho lékaře

Získání podpory
Pokud byste se chtěli o Fabryho 
chorobě a její genetice dozvědět 
víc, podívejte se na stránky   
www.fabryfamilytree.cz

Existují také organizace pro lidi a 
rodiny s Fabryho chorobou, které 
mohou nabídnout podporu.

Pohovořte si o svém riziku 
Fabryho choroby s lékařem.

Jaké jsou další kroky, 
pokud budete mít 
zájem nechat se 
otestovat? 
Pokud byste chtěli zjistit o 
Fabryho chorobě víc nebo se 
nechat otestovat, je dalším 
krokem navštívit zdravotnické 
zařízení. V závislosti na Vaší 
konkrétní situaci by se mohlo 
jednat o: 

•	 lékaře, genetického poradce 
nebo jiného zdravotníka,

•	 někoho, koho Vám doporučí 
lékař, Vašeho rodinného 
příslušníka,

•	 Odneste letáček, jenž je součástí 
této brožury, svému lékaři, který 
Vám doporučí další postup.

Promluvte si s lékařem, který 
posoudí Vaše riziko Fabryho 
choroby, vysvětlí Vám povahu 
genetických testů, včetně možných 
výhod a nevýhod; a zajistí pro Vás 
test, pokud to bude vhodné a Vy si 
to budete přát.

Pokud souhlasíte, může být 
proveden genetický test ke zjištění 
mutací souvisejících s Fabryho 
chorobou.6 Test se obvykle provádí 
ze stěru sliznice ústní dutiny 
z vnitřní strany tváře vatovou 
tyčinkou, z krve nebo jiného vzorku 
tkáně.14 

Pokud bude Fabryho mutace 
zjištěna, lékař si s Vámi promluví 
o tom, jaké následky pro Vaše 
zdraví může onemocnění mít, 
jak chorobu zvládat a jaké jsou 
možnosti léčby.





Promluvte si s lékařem o tom, kdo ve Vaší rodině může

být vystaven riziku Fabryho choroby.
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Prohlášení: Tato brožura Vám byla zaslána, protože můžete být vystaveni riziku Fabryho choroby na základě 
toho, jak se Fabryho choroba v rodinách přenáší, a rodokmenu Vašeho příbuzného. Nemusí to však nezbytně 
znamenat, že toto onemocnění máte. Každá dotyčná osoba by si měla promluvit s lékařem.


