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Kazda rodina s Fabryho chorobou ma vliastny pribeh

Aku rolu mozete hrat v pribehu Fabryho choroby vo viastnej rodine?
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Moja teta je

(Odmietnutie zodpovednosti: Toto balenie a podporné materidly vdm pomozu ndjst rodinnych
prislusnikov, ktori mdzu mat Fabryho chorobu. V Ziadnom pripade nenaznacujd diagndzu Fabryho

°
choroby. Akdkolvek dotknuté osoba by sa mala porozprévat so zdravotnickym pracovnikom. A m l C u S

Fotografie slizia iba na ilustracné cely. Viyobrazené osoby nie st rodinnymi prislusnikmi osoby s Th e rape ut iCSB

Fabryho chorobou.



Slla vasho priloedu

Mozno uz mate skisenost s tym, Ze cesta k
diagnostike Fabryho choroby méze byt dlha a
naroc¢na a Casto zahfma viacero Specialistov a
mozno aj nespravne diagndzy.'?

Va3 pribeh Fabryho choroby ma silu poméct
inym fudom vyhnut sa tymto tazkostiam a
moze ich priviest k zdravsej buducnosti.>®

Ako?

Ako uz mozno viete, Fabryho choroba je
geneticka porucha, ktord sa moze odovzdavat
naprie¢ generaciami rodiny.

Vedeli ste v3ak, ze na kazdého ¢loveka s
Fabryho chorobou méze byt v priemere
diagnostikovanych najmenej 5 dalsich ¢lenov
jeho rodiny s tymto ochorenim?3

To znameng, ze aj vase deti, rodicia,
surodenci, tety, strykovia alebo
bratranci a sesternice m6zu mat
Fabryho chorobu, ale este to nevedia.
Vy im mozete pomact.

Mohli by ste ovplyvnit rodinnych prislusnikov,
u ktorych sa este neprejavili priznaky.”

Dal3i uz m6zu mat priznaky, ale nemusia

si uvedomit, ¢o je ich pri¢inou. Dolezité je
vediet, Ze ich skusenosti s priznakmi sa mézu
liSit od tych, ktoré mate vy.”'°

Variabilita priznakov Fabryho choroby

a skutoc¢nost, Ze sa Casto prekryvaju s
beznejsimi ochoreniami, prispievaju k
oneskoreniam a tazkostiam pri stanoveni
diagndzy. " Testovanie na Fabryho chorobu
¢i dokonca informacia, Ze v rodine je Fabryho
choroba, by mohli poméct zjednodusit cestu
danej osoby k diagnoze. V¢asnejsie odhalenie
tiez moze znamenat, ze postihnuté osoby
skor ziskaju potrebnu podporu a liecbu,

¢o im poméze zvladnut chorobu - a to

méze viest potencialne k zlepseniu zdravia

v budtcnosti.*®

V poznani je sila

Zvy3enim povedomia a vzdeldvanim svojej
rodiny o Fabryho chorobe mézete pomoct
mnohym [udom ziskat podporu a lie¢bu,
ktoré potrebuju.

Rozhovor s rodinou o realite Fabryho
choroby nemusi byt pre niektorych fudi
jednoduchy, ale va3 tim zdravotnikov vés
moze podporit a dufame, Ze vdm poméoze
aj tdto brozura a podporné materiadly.
Pamatajte, Ze nikto nedokaze hovorit o
Fabryho chorobe s vasou rodinou lepsie
ako vy.

Kazda rodina s Fabryho chorobou ma
vlastny pribeh. Vas pribeh Fabryho choroby
by im mohol poméct. Porozpravajte sa a
uistite sa, ze vsetci vo vasej rodine vedia o

Fabryho chorobe a nechaju sa vysetrit.



Ho vis wdzeme podporit

Tato brozura je
sucastou balenia,
ktoré vam bolo
poskytnuté, aby
vam pomohlo
pochopit riziko
Fabryho choroby
vo vasej rodine

a povzbudilo

vas hovorito
Fabryho chorobe
s pribuznymi.

PIné balenie obsahuje tieto polozky:

(O Tato brozura (,Kazda rodina s Fabryho chorobou ma vlastny

pribeh”) - jej ciefom je poméct vam pochopit, ako sa Fabryho
choroba odovzdéva v rodinach a preco je kontaktovanie rodinnych
prislusnikov také dolezité a obsahuje aj niekolko tipov, o ¢om je
potrebné hovorit.

Brozura ,Tvorba rodokmeia Fabryho choroby” - papierovy
nastroj, ktory vdam poméze nakreslit vas rodokmen a zistit, ktorych
rodinnych prislusnikov méte kontaktovat v suvislosti s Fabryho
chorobou. Rodokmer vdm moze pomoct vytvorit vas lekar alebo,
ak chcete, mozete si ho vytvorit sami. K dispozicii je aj online
verzia na stranke: www.fabryfamilytree.sk, ktord moéze byt este
praktickejsia, pretoze tento nastroj sam nakresli rodokmen a oznaci
pribuznych s rizikom Fabryho choroby.

Subor letdkov ,Nasa rodina a Fabryho choroba” — mozete ich

dat rodinnym prislusnikom, ktori by sa potencidlne mali nechat
otestovat na Fabryho chorobu. Tento letdk obsahuje informacie o
Fabryho chorobe a odtrhavaciu cast, ktoru si moZzete vziat k lekarovi
ako pomécku na zacatie rozhovoru o vysetreni Fabryho choroby. Tu
néjdete verziu na stiahnutie: www.fabryfamilytree.sk

Ak potrebujete dalsiu podporu, pozrite sa na stranku: www.fabryfamilytree.sk
alebo sa porozpravajte s niekym zo svojho timu zdravotnikov.

Co sposouie aorylo clioroou]

Jednoduchy sprievodca genetikou >3

Kazda bunka vasho tela je naprogramovana
tak, aby pracovala urcitym spésobom,
napriklad pomdha s tradvenim, udrziava tep
srdca alebo bojuje proti infekcidm. Na to, aby
svoju pracu vykonavala spravne, potrebuje
kazdd bunka subor pokynov. Tieto pokyny

obsahuje DNA, ktoru bunka dokaze ,precitat”.

Gén je cast DNA, v ktorej je naprogramovany
jeden konkrétny pokyn. Samotné gény

su zoskupené do samostatnych jednotiek
nazyvanych chromozémy.

Mézete si to predstavit ako instruktaznu
prirucku, kde:

DNA
predstavuje
pismena
a slova.

Chromozémy
su
kapitoly.

Niekedy déjde v DNA k zmendm — nazyvaju sa mutécie

(varianty). Mozete si ich predstavit ako nespravne napisané

slové - jedno nespravne pismeno méze uplne zmenit

vyznam slova.
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Genetika Fabryho choroby '’

Fabryho choroba je spésobena réznymi mutdciami v géne nazyvanom GLA, ktory obsahuje

pokyny na vyrobu urcitého enzymu (a-galaktozidazy A). Za normalnych okolnosti tento

enzym pomaha Stiepit urcité sacharidovo-tukové latky (glykosfingolipidy) v bunkach nasho

tela — v pripade mutdcii vSéak neméze robit svoju pracu. To vedie k hromadeniu tychto latok, ¢o

sposobuje priznaky Fabryho choroby.



Otec postihnuty Fabryho O Dévodom je, ze otec ma iba jeden chromozém

‘Rko Sa %a\V‘)Y%MO CMOYOWQ chorobou odovzda Fabryho X, ktory musi obsahovat Fabryho mutaciu - jeho
mutaciu vietkym svojim dcéram, dcéry ho zdedia, ale jeho synovia nie (ti zdedia jeho
ale Ziadnemu zo svojich synov: ™ chromozémY).

Postihnuty Nepostihnuta
otec matka

& ©O

8 8 8 &

Postihnutda Nepostihnuty  Postihnuta Nepostihnuty

oddovzddva v yodingch?

Gén GLA a Fabryho mutacie sa nachddzaju
na chromozéme X, preto sa Fabryho
choroba nazyva ,porucha spojena s
chromozémom X" '

Fabryho choroba moze postihnut muzov Chromozémy X a Y urcuju pohlavie dcéra syn dcéra syn
aj zeny, ale pravdepodobnost, Ze otec cloveka:
alebo matka dalej odovzda Fabryho
mutaciu, nie je rovnaka.”™
Nepostihnuty Postihnuta

Zavisi to od chromozémoy, ktoré Zeny maju dva chromozémy X otec matka
odovzdaju svojim detom.™ - synovia a dcéry nahodne dostanu jeden z
tychto chromozémov X.
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Dedi sa Fabryho choroba vzdy? 7'* Musi maj jeden chromozém X a @@ @. .@

Fabryho choroba a jej mutécie jeden chromozém Y - synovia dostanu

sa najcastejsie dedia od rodica.V chromozom Y a dcéry chromozom X. g 8 g 8
zriedkavych pripadoch nemusia byt

Fabryho mutacie zdedené, ale mézu Nepostihnutd Nepostihnuty  Postihnuta Postihnuty

sa objavit spontdnne a byt jedinecné deéra i deéra i

pre danu osobu - st zndme ako de Matka postihnuta Fabryho O Dovodom je, ze matka ma dva chromozomy X,

novo mutacie. Tato osoba vak méoze chorobou ma $ancu 50 : 50, pri¢om svojim detom moéze nahodne odovzdat

preniest chorobu na svoje deti. ze odovzda Fabryho mutéciu bud chromozém X s Fabryho mutéciou, alebo
niektorej zo svojich dcér alebo chromozém X bez Fabryho mutécie.

synov:'




AL volu wdzete Wyat v priloehu

%abwgbto Choroy

Genetika a dedic¢nost Fabryho choroby
znamenaju, Ze je mozné, ze vasi rodinni
prislusnici maju Fabryho mutaciu.

Vy im moézete pomoct.

Priznaky Fabryho choroby mézu byt tazko
rozpoznatelné, takze niektori [udia s touto
chorobou nie su nikdy diagnostikovani a ini
su diagnostikovani s velkym oneskorenim
(priemer je 15 rokov). "

Tym, Ze sa podelite o vlastny pribeh
Fabryho choroby, mézete svojim rodinnym
prislusnikom poméct vyhnut sa tomu.?

Ale nejde iba o diagndzu. Kedze Fabryho
choroba je progresivne ochorenie, ¢asom sa
zhorsuje.' Vdaka vdm mézu ludia, ktori maju
mutdciu, tazit z v¢asného odhalenia a liecby,
¢o mdze pre nich znamenat potencialne
zdravsiu buduicnost.*®

0 vlas’(vxej yodive !

Prvym krokom, ako im pomoct, je zistit,

kto mdze mat Fabryho mutéciu - to su

vasi rizikovi pribuzni, ktorych by ste mali
kontaktovat. MoZete to urobit s pomocou
niekoho zo svojho timu zdravotnikov, ale
chceme vam tiez poskytnut materidly, aby
ste to dokazali urobit sami. Papierovy nastroj
JTvorba rodokmena Fabryho choroby”

vam pomoze zistit, s kym je dolezité sa
porozpravat. Pripadne je k dispozicii online
nastroj, ktory urobi pracu za vas tym, ze
automaticky oznaci rizikovych pribuznych vo
vasom rodokmeni.

Dalsim krokom je porozpravat sa s nimi.

Fabryho choroba méze byt vo vasej rodine. Zistite, kto je rizikovy, a uistite sa, Ze o tom vie.

Ao zadat Yozlovor

Neexistuje nic také ako ,priemernd” rodina.

Kazdy ¢lovek ma svoj vlastny sposob
komunikécie s rodinou a inak to nie je ani

v pripade rozhovoru o Fabryho chorobe.
Niektori ludia to mézu urobit osobne

alebo telefonicky, zatial ¢o ini by radsej
uprednostnili internet alebo list - je to Uplne
na vas. Ak nemadte istotu, ¢len vasho timu
zdravotnikov vdam moze poradit, ako sa k
tejto situdcii postavit. Ak je pre vas tazké ndjst
spravne slova, moézete si zo stranok
www.fabryfamilytree.sk stiahnut vopred
napisany list, ktory vdm pomoze zacat.

Letéky ,Nasa rodina a Fabryho choroba” mézu
byt dobrym zdrojom, ktory vdm poméze
vysvetlit Fabryho chorobu vasej rodine. Méze
tiez pomoct vasim rodinnym prislusnikom
pochopit, preco potrebuju vediet o Fabryho
chorobe a ¢o maju robit dalej.

Niektoré dolezité témy, ktorym sa treba
venovat pri rozhovore s rizikovymi pribuznymi
(v3etky tieto informacie su uvedené aj v letdku
,Nasa rodina a Fabryho choroba”):

(O Fabryho choroba je ochorenie, ktoré moze
byt spojené s réznymi priznakmi. Dokonca
aj ¢lenovia tej istej rodiny m6zu mat velmi
odlisné skusenosti s priznakmi (letdk ,Nasa
rodina a Fabryho choroba” obsahuje
uzito¢ny diagram). 2710

O Na zaklade spésobu odovzdavania
Fabryho choroby v rodinach a vasho
rodokmena je mozné, Ze u nich existuje
riziko Fabryho choroby. *

(O Pomocou genetického testu, zvycajne
formou vyteru zo sliznice Ustnej dutiny
z vnutornej strany tvare pomocou vatovej
tycinky, odberu krvi alebo inej vzorky
tkaniva, by malo byt mozné zistit, ¢i su
nositelmi Fabryho mutécie.”'¢

(O Existuji moznosti lie¢by Fabryho choroby,
a kedze Fabryho choroba sa moze ¢asom
zhorsovat, lie¢ba v ranom stadiu moze
mat zdravotné prinosy.**

Ak potrebujete dalSiu podporu, pozrite sa na stranke: www.fabryfamilytree.sk
alebo sa porozpravajte s niekym zo svojho timu zdravotnikov.




A sl dalsie Idolag e wojich

prilzagci

Ak sa chcu vasi rodinni prislusnici dozvediet
viac o Fabryho chorobe alebo sa nechat
otestovat, ich dalsim krokom by mala byt
navsteva zdravotnickeho pracovnika.V
zavislosti od individudlnej situacie to méze
byt:

O vaés lekar, geneticky poradca alebo ¢len
vasho timu zdravotnikov,

O lekar, ku ktorému ich odporuéi vas lekar,

O ich lekar, ku ktorému si zoberu
odtrhavaciu cast letdka ,Nasa rodina
a Fabryho choroba” a ktory ich méze
odporucit dalej.

Mézu sa porozpravat so zdravotnickym
pracovnikom, ktory pravdepodobne posudi
potenciélne riziko, Ze maju Fabryho chorobu,
vysvetli im podstatu genetickych testov
vratane potencidlnych vyhod a nevyhod

a zabezpedi testovanie, ak je to vhodné a
Zelaju si to.

Genetické testy sa zvycajne vykondavaju
formou vyteru zo sliznice Ustnej dutiny

z vnutornej strany tvare pomocou vatovej
tycinky, odberu krvi alebo inej vzorky
tkaniva.'® Vykonaju sa testy, v ktorych sa budu
hladat mutacie spojené s Fabryho chorobou.”

Ak sa ndjde Fabryho mutdcia, ich lekarsky

tim sa s nimi porozprava o tejto chorobe a o
tom, ako sa da zvladnut a aké su jej mozné
dosledky.

Paloryho choroba. wdze postiit
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Uistite sa, ze to vedia a nechaju sa vysetrit

Fabryho choroba sa zvyc¢ajne odovzdava

v rodinach - niektori z vasich pribuznych
mézu mat Fabryho chorobu a este to
nemusia vediet. MéZete im pomaéct, a to iba
v dvoch krokoch - s podporou svojho timu
zdravotnikov a/alebo tohto balika a online

nastroja ,Tvorba rodokmena Fabryho choroby”

Zistite, kto moze
byt ohrozeny.

Porozpravajte
sa so svojimi
rizikovymi
rodinnymi
prislusnikmi
o Fabryho
chorobe.

Vasi pribuzni sa potom mézu rozhodnut zacat
proces vysetreni vyskytu Fabryho choroby.

Ak ju maju, mozno ste im pomohli vyhnut sa
dlhej ceste k diagnostike.'?

Mozno ste im tiez pomohli zacat s lie¢cbou
choroby v skorsom $tadiu, a tym potencialne
zlepsit ich zdravie v buduicnosti.*®

Dokonca aj ti, ktori sa rozhodnu netestovat
sa na Fabryho chorobu, budd mozno

lepsie pripraveni, ak sa objavia jej priznaky.
Informovanie lekarskeho timu o tom, ze v
rodine je Fabryho choroba, méze pomoct pri
rychlej diagnostike.

Kazda rodina s Fabryho chorobou ma
vlastny pribeh. Vas pribeh Fabryho
choroby by im mohol pomact.



Kazdd rodina s Fabryho chorobou md vlastny pribeh

Ked'sa moj brat dozvedel, ze Fabryho choroba
sa moze dedit v rodinach, postaral sa o to, aby
o tom vsetci vedeli a nechali sa otestovat.
Kvoli ndm bol silny a ti z nas, ktori maju
Fabryho chorobu, uz nemusia podstupovat
tolko tazkosti pri diagnostike ako on.

Aku rolu mozete hrat v pribehu Fabryho
choroby vo vlastnej rodine?

Dalsie informacie a pristup k nastrojom, ktoré
mozu pomoct vasej rodine, najdete na stranke: ‘
4.--\‘
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Odmietnutie zodpovednosti: Toto balenie a podporné materidly vdm pomozu najst
rodinnych prislusnikov, ktori mézu mat Fabryho chorobu. V Ziadnom pripade nenaznacuju
diagnézu Fabryho choroby. Akakolvek dotknuta osoba by sa mala porozpravat so
zdravotnickym pracovnikom.

www.fabryfamilytree.sk
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Fotografiaa pribeh slizia iba nailustracné (icely. Vyobrazena osoba nie je rodinnym prislusnikom osoby s Fabryho chorobou.
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