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Vazeny lekar,

Vs pacient bol oznaceny ako potencidlne rizikovy z hladiska Fabryho choroby prostrednictvom
analyzy rodokmenia jeho pribuzného, u ktorého bola diagnostikovana Fabryho choroba.

Fabryho choroba je genetickd porucha s dedi¢nostou spojenou s chromozémom X.' Je to progresivna
multisystémova porucha, ktord moze sposobit zdvaznu chorobnost a imrtnost u muzov aj Zien.'?

Fabryho chorobu moéze byt tazké diagnostikovat pre jej zriedkavost, prekryvanie sa s beznejsimi
ochoreniami a variabilitu priznakov — dokonca aj v rdmci rodiny.*” M6ze byt nedostato¢ne
diagnostikovana a casto je nespravne diagnostikovand s priemernym diagnostickym oneskorenim
15 rokov.**Vzhladom na jej progresivny charakter sa predpokladd, ze v¢asna intervencia pomaha
predchadzat progresii ochorenia a vedie k zlepSeniu zdravotnych vysledkov.2#°

Dalsie informacie o Fabryho chorobe najdete na stranke:
www.fabryfamilytree.sk.

Na zaklade vyssie uvedeného by bolo vhodné, aby ste zacali proces vysetreni Fabryho choroby, a to
bud priamo, alebo prostrednictvom odporucania. K dispozicii je prediktivne genetické testovanie.
Moze byt vhodné preskimat riziko Fabryho choroby u pacienta a podla moznosti mu poskytnut
genetické poradenstvo.
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