rodina a

A 4

Tuto brozuru dostavate, protoze nékomu z Vasi rodiny byla diagnostikovana Fabryho
choroba. Fabryho choroba je genetické onemocnéni, které se mtize v rodiné pfenaset
z generace na generaci. Na zdkladé zplisobu pfenosu Fabryho choroby a rodokmenu

Vaseho pribuzného je mozné, ze byste mohli byt vystaveni riziku Fabryho choroby.
Nemusi to vSak nezbytné znamenat, Ze toto onemocnéni mate.

PN KUY







(o0 je to Fabryho choroba!’

Fabryho choroba se projevuje u kazdého jinak, néktefi lidé s Fabryho chorobou nemaji
zadné pfiznaky, jini jsou vazné postizeni a ostatni spadaji nékam mezi tyto skupiny.’

Fabryho choroba zasahuje rizné télesné orgény, ale projevy se mezi jednotlivci mohou
lisit — a to i ve stejné rodiné. " Priznaky se mohou v pribéhu casu vyvijet a zhorsovat, coz
by mohlo mit za nésledek zadvazné nebo Zivot ohrozujici komplikace - i kdyz ne u kazdého
pacienta.!

Pokud mate Fabryho chorobu, mohou se u Vas vyskytovat pfiznaky, ale také nemusi.

Co vyvolava piznaky Fabryho choroby?

Lidé s Fabryho chorobou maji genetické mutace (odchylky), jejichz duisledkem je, Ze urcity
enzym (a-galaktosidaza A) nefunguje spravné.' Tento enzym normélné pomaha rozkladat
urcité latky obsahujici sacharidy a tuky (glykosfingolipidy)

v bunikach naseho téla.'®

U osob s Fabryho chorobou se tyto latky obsahujici sacharidy a tuky hromadi, coz zpusobuje
problémy a pfiznaky Fabryho choroby. ¢

Vice informaci o Fabryho chorobé a o
tom, jak se v rodinach prenasi,
naleznete na strankach
www.fabryfamilytree.cz

nebo si promluvte s |ékafem

Co jsou genetické mutace?’

Genetické informace jsou uloZzeny v DNA, kterd dava
pokyny kazdé bunce v téle, co ma délat. V DNA se
mohou vyskytnout mutace, coz jsou chyby v téchto
pokynech.




Proc byste méli zvazit moznost
testovani na Fabryho chorobu?

Moznd se chcete poradit s Iékafem ohledné testovéani na Fabryho chorobu. Na zékladé
vyskytu choroby u pfibuzného, zplsobu, jak se v rodinach tato choroba prendsi, a
rodokmenu Vaseho pfibuzného, mizete byt vystaveni riziku Fabryho choroby. Nemusi to
vsak nezbytné znamenat, Ze toto onemocnéni mate.

Ptiznaky Fabryho choroby je obcas tézké rozpoznat vzhledem k jejich rozmanitosti,
prekryvani se s béZznymi nemocemi a také tomu, jak vzacné se Fabryho choroba vyskytuje.
11011 To znamen3, Ze nékterym lidem moznd nikdy nebude stanovena diagnéza, jini budou
muset navstivit vice Iékafd riznych odbornosti, nez bude stanovena spravna diagnéza
Fabryho choroby. %™

U Fabryho choroby jsou bézna dlouhd zpozdéni pfi stanoveni diagndzy, prdmérné zpozdéni
je 15 let — proto by Vas testovani mohlo usetfit trapeni. 10

Protoze se Fabryho choroba muize v prdbéhu ¢asu zhorsovat, ¢im dfiv o ni budete védét,
tim dfiv Iékafi mohou zasahnout, a tim se zvysi Sance zpomalit nebo zastavit onemocnéni a
zachovat zdravi. 2213

Vyhody a nevyhody testovani mizete prodiskutovat s Iékafi.
Pokud se rozhodnete, Ze se testovat nenechate, je presto dulezité, abyste védéli, ze Fabryho
choroba se ve Vasi rodiné vyskytuje, a vzdy byste o tom méli informovat Vaseho Iékare,

pokud budete mit sami jakékoli zdravotni problémy. Sdileni informace o vyskytu Fabryho
choroby v rodiné s lékafi, mize pomoci pfi stanoveni diagnézy.

Promluvte si s |ékafem o tom, kdo

ve Vasi rodiné muze byt vystaven

riziku Fabryho choroby.




Jaké jsou priznaky Fabryho choroby?

ocr’

« Spirdlovité pruhy na
rohovce

+ Fabryho katarakty

7
-

SRDCE 1,2,8

+ Nepravidelny srde¢ni
rytmus (rychly nebo
pomaly)

« Srdecni zachvat nebo

srdecni selhani

Zvétsené srdce

KUZE'
+ Potite se méné nez
obvykle nebo se
nedokazete potit
. Malé tmavé Cervené
skvrny zvané
angiokeratomy,
zejména mezi pupkem
a koleny

V disledku jinych pfiznakd a kvili nemoci samotné mohou lidé
s Fabryho chorobou také trpét: depresemi, Uzkosti, panickymi

atakami a socialnimi problémy.?

e

NERVOVY SYSTEM'®

- Bolest

. Ztrata sluchu, zvonéni v
usich

« Nesnasenlivost tepla,
chladu nebo fyzické
zatéze

- Prechodna ischemicka
ataka a mrtvice

- Bolest rukou a nohou

« Vertigo/pocit zavraté

J
LEDVINY'
Bilkovina v moci
« Snizena funkce ledvin
« Selhaniledvin
J

—

GASTROINTESTINALNI

PORUCHY '2

- Nevolnost, zvraceni, kiece
a prijem

« Bolest/nadymani po jidle,
pocit plnosti po poziti
malého mnozstvi jidla

« Zacpa

« Obtize s udrzenim télesné
hmotnosti




£ 38 24 Promluvte si s |ékafem, ktery
Jake JSOU da|S| krO ky’ @ posoudi Vase riziko Fabryhoy
pokud budete mit

choroby, vysvétli Vam povahu
genetickych testl, véetné moznych

Za,Jem ne(:hat Se vyhod a nevyhod; a zajisti pro Vas
test, pokud to bude vhodné a Vy si
OtestOvat? to budete prat.

Pokud byste chtéli zjistit o ) . .
_— Pokud souhlasite, miize byt
Fabryho chorobé vic nebo se d ticke test ke ZiiStnt
nechat otestovat, je dalSim prove ,en ge,ne,,lc, AL G
mutaci souvisejicich s Fabryho

krokem navstivit zdravotnické -
- . - chorobou.® Test se obvykle provadi
zafizeni.V zavislosti na Vasi N A
ze stéru sliznice Ustni dutiny

konkrétni situaci by se mohlo . .
z vnitrni strany tvare vatovou

jednat o: . e
tyc¢inkou, z krve nebo jiného vzorku

dalsi kroky

o lékare, genetického poradce tkané."

nebo jiného zdravotnika,
Pokud bude Fabryho mutace
o nékoho, koho Vam doporuci zjisténa, lékar si s Vami promluvi

lékar, Vaseho rodinného o tom, jaké nésledky pro Vase

pfislusnika, zdravi mlze onemocnéni mit,
jak chorobu zvladat a jaké jsou
o Odneste letacek, jenz je soucasti moznosti lé¢by.

této brozury, svému lékafi, ktery
Vam doporuci dalsi postup.

Ziskani podpory

Pokud byste se chtéli o Fabryho
chorobé a jeji genetice dozvédét

vic, podivejte se na stranky Cés’[ k odtrzeni pro
Vaseho [ékare

www.fabryfamilytree.cz

Existuji také organizace pro lidi a
rodiny s Fabryho chorobou, které
mohou nabidnout podporu.

Pohovorte si 0 svém riziku
Fabryho choroby s lékafem.







Amicus

Therapeutics’

Promluvte si s IékaFem o tom, kdo ve Vasi rodiné muze

byt vystaven riziku Fabryho choroby.

Prohlaseni: Tato brozura Vam byla zasléna, protoze muzete byt vystaveni riziku Fabryho choroby na zdkladé
toho, jak se Fabryho choroba v rodinach prenasi, a rodokmenu Vaseho piibuzného. Nemusi to vsak nezbytné
znamenat, Ze toto onemocnéni mate. Kazda dotycna osoba by si méla promluvit s [ékarem.
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