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Sie erhalten diese Broschiire, weil jemand in Ihrer Familie mit Morbus Fabry diagnostiziert wurde.
Bei Morbus Fabry handelt es sich um eine genetische Erkrankung, die innerhalb einer Familie

vererbt werden kann. Basierend auf der Vererbung von Morbus Fabry sowie dem Stammbaum lhres
Verwandten ist es méglich, dass Sie ein erhéhtes Risiko fir Morbus Fabry haben. Das bedeutet
jedoch nicht zwangslaufig, dass Sie von der Krankheit betroffen sind.
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Was ist Morbus Fabry?

Morbus Fabry kann sich bei jedem Patienten individuell unterschiedlich
auswirken: Manche haben Uberhaupt keine Symptome, manche wiederum
sind schwer betroffen und alle anderen liegen irgendwo dazwischen.’

Fir weitere Informationen

Morbus Fabry kann sich auf den gesamten Kérper auswirken, jedoch zu Morbus Fabry sowie zur
unterscheiden sich die Symptome — selbst innerhalb derselben Familie.' Vererbung innerhalb von
Weiterhin kénnen sich Symptome im Laufe der Zeit entwickeln oder Familien, besuchen Sie
verschlimmern bzw. zu lebensbedrohlichen Komplikationen filhren — was www.fabryfamilytree.de
aber nicht bei jedem der Fall ist.’ oder wenden Sie sich an

. . . _ . einen Arzt.
Wenn Sie Morbus Fabry haben, sind bei Ihnen vielleicht bereits Symptome

aufgetreten oder aber noch nicht.

Wodurch werden die Symptome des
Morbus Fabry ausgelost?

Patienten mit Morbus Fabry haben einen Gendefekt (Mutation), der

dazu fiihrt, dass ein Stoffwechselenzym (a-Galaktosidase A) nicht richtig
funktioniert.”® Normalerweise ist dieses Enzym fir den Abbau zucker- und
fetthaltiger Substanzen (Glycosphingolipide) in unseren Zellen zusténdig.®

Bei Fabry-Patienten kommt es zu einer zunehmenden Ablagerung dieser
schéadlichen Substanzen, die wiederum die Symptome in verschiedenen
Organen verursachen."¢

Was sind Genmutationen? ”
In unserem Erbgut (DNA) sind genetische Informationen gespeichert,

die flr jede Korperzelle eine bestimmte Anleitung bereitstellen.
Veranderungen im Erbgut bezeichnet man als Mutationen, die zu
Fehlern in der jeweiligen Anleitung flhren kdnnen.




Welche Symptome treten bei Morbus Fabry auf?
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AUGEN"
¢ Wirbelartige Hornhauttribung
e Linsentriibung (Katarakt)

Y

HERZ 128

e UnregelméBiger Herzschlag
(zu schnell oder zu langsam)

e Herzinfarkt oder Herzversagen

e Herzwandverdickung

HAUT?
e \ermindertes Schwitzen

e Kleine dunkelrote Plnktchen
(Angiokeratome) hauptséchlich
um Bauchnabel bzw. Bikinizone

In Folge der Symptomatik kann
Morbus Fabry mit folgenden
Begleiterscheinungen einhergehen:

Depressionen, Angstzusténde,
Panikattacken und psychosoziale
Probleme.?
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NERVENSYSTEM'?®

Chronische Schmerzen

Hoérverlust, Tinnitus
Empfindlichkeit bei Warme, Kalte
oder korperlicher Anstrengung
Transitorische ischamische Attacke
(TIA) und Schlaganfall

Schmerzen und Kribbeln

in Handen und FiBen

Schwindel
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NIEREN'

EiweiB im Urin
Eingeschrénkte Nierenfunktion
Nierenversagen

—
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s

MAGENDARMTRAKT '2

Ubelkeit, Erbrechen, Bauchkrampfe
und Durchfall

Schmerzen/Blahungen nach
dem Essen, Vollegefiihl bei geringen
Nahrungsmengen

Verstopfung
Gewichtsabnahme




Warum sollten Sie sich auf Morbus Fabry
testen lassen?

Vielleicht sollten Sie mit einem Arzt darliber sprechen, sich auf Morbus

Fabry testen zu lassen. Grund dafir ist, dass die Erkrankung bei einem lhrer
Verwandten festgestellt wurde. Basierend auf der Vererbung von Morbus Fabry
und dem Familienstammbaum lhres Verwandten, haben Sie mdglicherweise ein
erhdhtes Risiko fur Morbus Fabry. Das bedeutet jedoch nicht zwangslaufig, dass
Sie auch von der Erkrankung betroffen sind.

Fabry-Symptome kénnen aufgrund ihrer Seltenheit sowie Vielfalt und
Uberlappung mit anderen bekannten Erkrankungen schwer erkennbar
sein."%" Tatsachlich wird die Erkrankung bei manchen Menschen nie richtig
diagnostiziert, wéhrend andere Menschen verschiedene Arzte konsultieren
mussen und vielleicht Fehldiagnosen erhalten, bevor Morbus Fabry eindeutig
identifiziert wird.*1011

Eine Verzdgerung bei der Diagnose von Morbus Fabry kommt sehr haufig vor
- durchschnittlich um 15 Jahre. Wenn Sie sich testen lassen, bleibt Ihnen diese
Diagnose-Odyssee womaoglich erspart.’01

Fabry-Symptome kénnen sich im Laufe der Zeit verschlechtern. Daher ist
eine friihe Diagnose und Behandlung wichtig, um die Verschlimmerung der
Erkrankung méglicherweise zu verlangsamen oder zu verhindern — und Ihnen
dadurch vielleicht zu einer gestinderen Zukunft zu verhelfen.>1213

Sie kénnen die Vor- und Nachteile eines Gentests mit Inrem Arzt besprechen.

Wenn Sie sich nicht auf Morbus Fabry testen lassen mdchten, ist es trotzdem
wichtig fur Sie zu wissen, dass die Erkrankung in Ihrer Familie vorkommt.
Zusétzlich sollten Sie lhren behandelnden Hausarzt darliber informieren.

Der Hinweis, dass Morbus Fabry in der Familie vorkommt, kdnnte die
Diagnosestellung erleichtern.




Einer dieser Arzte wird beurteilen,

Wle gehen ,Sle ,SChrIttwelse ob Sie einen Fabry-Test machen
vor, wenn Sie sich testen sollten.

lassen mochten?

Mit Ihrem Einverstandnis kann

Wenn Sie mehr Uber Morbus Fabry ein Gentest auf spezifische
wissen oder sich testen lassen é Fabry-Mutationen durchgefiihrt
mochten, sollten Sie sich zunéchst an werden.® Besagter Test erfolgt

einen Arzt wenden. Je nach individueller mittels einer Blutabnahme.™
Situation ist das:

Sollte eine Fabry-Mutation
festgestellt werden, wird
Ihr Arzt lhnen alle wichtigen

© der Fabry-Spezialist lhres Verwandten; Informationen zur Erkrankung,

o Ihr Hausarzt den Behandlungsoptionen sowie
weiteren Auswirkungen zur
Verfligung stellen.

Weitere Informationen

Sprechen Sie mit einem Arzt

Zu Morbus Fabry und der Vererbung tiber Ihr Fabry-Risiko.
innerhalb der Familie finden Sie auf
www.fabryfamilytree.de

Sie kénnen den heraustrennbaren
Informationsbrief (siehe rechts) lhrem
behandelnden Hausarzt vorlegen. Da

es sich bei Morbus Fabry um eine

seltene Erkrankung handelt und er
ggf. noch nie davon gehért hat, kann
der Brief fir ein erstes Gesprach
hilfreich sein.®

Zusatzliche Unterstitzung

fir Patient*innen und
Familienangehdrige bieten
Selbsthilfegruppen wie die MFSH
(www.fabry-shg.org)

nachste Schritte
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Liebe Arztin, lieber Arzt,

anhand einer Stammbaumanalyse durch einen Verwandten, der an
Morbus Fabry erkrankt ist, wurde bei Ihrer Patientin/lhrem Patient
ein erhdhtes Risiko fir Morbus Fabry ermittelt.

Morbus Fabry ist eine seltene, genetisch bedingte
Stoffwechselstérung, die X-chromosomal vererbt wird." Es handelt
sich um eine progressive Multisystemerkrankung, die sowohl

bei Mannern als auch bei Frauen eine erhebliche Morbiditat und
Mortalitdt nach sich zieht."?

Die Diagnose von Morbus Fabry kann schwierig sein. Zum einen
ist die Erkrankung sehr selten. Zum anderen Uberlappen sich

die Symptome oft mit anderen bekannteren Erkrankungen oder
variieren sehr stark — selbst innerhalb einer Familie."*” Daher

wird die Erkrankung oft gar nicht diagnostiziert oder es kommt
aufgrund von Fehldiagnosen zu einer verzdgerten Diagnose —
durchschnittlich kdnnen 15 Jahre verstreichen.!®# Aufgrund ihrer
progressiven Eigenschaft kann eine friihzeitige Behandlung ein
Fortschreiten einddmmen und méglicherweise zu einem stabileren
Gesundheitszustand fiihren.28°

Weitere Informationen zu Morbus Fabry finden Sie auf
www.fabryfamilytree.de

Daher sollte — entweder durch Sie oder durch Uberweisung an
das Fabry-Zentrum — zur weiteren Abklarung von Morbus Fabry
und ggf. bei vorliegender Symptomatik ein Gentest durchgefiihrt
werden.
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