Fabry tobi: mida see meie
perekonna jaoks tahendab?

Ehitame vaatamata Fabry tévele paremat tulevikku



Mis on Fabry tobi?

Fabry tobi (tuntud ka kui Anderson-Fabry see ensliliim ei toodta korralikult.® Seetdttu ei
tobi) on haruldane parilik haigus, mille ole enstiim v8imeline lagundama rasvhappeid,
esinemissagedus on hinnanguliselt 1:40 000 mida kutsutakse glikosfingolipiidideks.” Need
meestel, kuid seda v&ib esineda ka naistel." rasvhapped kuhjuvad rakkudesse, mis p&hjustab
Selle esinemissagedus on piirkonniti erinev." 410 organismis aja jooksul kahjustusi ja mitmeid
Fabry tdvega inimestel puudub geenimuutuse simptomeid.”

tottu a-galaktosidaas A ensiim (a-Gal A) véi

Kuidas Fabry tobi parandub?

Fabry tobi pole nakkav, kuid seda voib edasi Fabry t6be pdhjustav geen asub X-kromosoomil
kanda pereliikmetele geneetiliselt (kahe ja see antakse edasi vanematelt nende lastele.
X kromosoomiga (XX) naised ning X ja Y Seda tuntakse X-liitelise pdrandumisena, nagu
kromosoomiga (XY) mehed).?" on kujutatud alltoodud joonisel.?3 12

Haigust pddev isa (XY) parandab Haigust pddev ema (XX) parandab

vigase geeni edasi kdikidele oma vigase geeni oma lastele (pojale vdi

tltardele, kuid mitte tihelegi pojale titrele) 50% tdendosusega
\ 4 \ 4
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X-liiteline geen lga raseduse vdimalikud tulemid




Millised on Fabry tove simptomid?

Fabry t&bi on keeruline seisund, mis mdjutab alla 10-aastaselt, kuid simptomite tekkimise
inimesi erinevalt. Igal inimesel vbivad esineda vanus v3ib samas peres olla tiidrukutel ning ka
erinevad ja erineva raskusastmega simptomid.® individuaalselt erinev.”*'* Monel inimesel tekivad
Poistel vBivad esimesed simptomid tekkida simptomid alles hilisemas eas, tdiskasvanuna.®

B Kuulmisraskused,
nagu tinnitus
(helin kodrvus) voi
kuulmiskadu

Il Vaéimetus higistada,
mis pohjustab
sagedasi palavikke
ja voimetust
taluda kuumust voi
fiilisilist koormust

Bl Seedetrakti vai
kéhuprobleemid
nagu valu, iiveldus,
oksendamine ja
kohulahtisus

Il Masendus
(depressioon) ja
vasimus

Arst voib tuvastada
muutused silmades,
mis tavaliselt ei mojuta
ndagemist

Raskemad siidant,
neere Vvoi aju (insult

ja transitoorne
isheemiline atakk voi
miniinsult) mojutavad
probleemid esinevad
tavaliselt taiskasvanud
patsientidel, kellel
haigus siiveneb

Angiokeratoomid nahal
(vdikesed tumepunased
sdlmekesed, mis asuvad
tasapinnast kdrgemal)

Valu ja poletav tunne
kdtes ning jalgades




Mis on sugupuu uurimine ja kuidas see voib aidata?

Kui inimesel on diagnoositud Fabry tdbi, vdib Geneetik annab testimise kohta teavet, et
ka teistel tema pereliikmetel olla risk sellesse kahtluse all pereliikmed saaksid otsustada,
haigusse haigestuda.” Inimese pereliikmete mida teha.’®®

ja perekonna ajalooga tutvudes saab arst ja/
vOi geneetik kaardistada sugupuu.™'® See aitab
tuvastada riskiga pereliikmeid.”*" Sugupuu
ndidis on toodud alloleval diagrammil.

Pdrast otsuse langetamist testimise osas on
Fabry téve sGelumiseks vajalik lihtne anallts
kuivanud vereplekist.””2° Kui anallisi vastus
on positiivne, tuleb ensttimi aktiivsuse

Kui leitakse kahtluse all olev pereliige, tuleks madramiseks teostada vereanaliilis ning vigase
tal kaaluda testimist isegi siis, kui ei esine geeni kindlaksmadramiseks DNA-test.?!
simptomeid, sest need vdivad tekkida alles
hilisemas eas."*"

Fabry sugupuu naidis:

Indeksisik
(voi proband):

Esimene isik
‘ perekonnas, kellel
diagnoositi Fabry tdbi

O
O

varjustatud




Mis kasu on varajasest testimisest ja diagnoosist?

Fabry t&ve varajane diagnoosimine v3ib olla patsientide
jaoks vaga positiivse mojuga.?® Seda seet6ttu, et on
olemas ravimid haiguse progresseerumise ennetamiseks ja
elukvaliteedi parandamiseks.?* Kahte heakskiidetud Fabry
tdve pdhist ravi on kirjeldatud jargnevalt.

Ensiliimasendusravi Fabry tdvega inimestel puudub ensiim a-Gal A vdi ei tdota see
(enzyme replacement korralikult. ERT korral varustatakse Fabry tdvega inimesed tdétava
therapy, ERT) enstlmiga.

Fabry tdve korral vdib ensiim a-Gal A olla olemas, kuid ei toimi
korralikult. CT vdib ensliimi toetada ja aidata sellel paremini
toimida. Kdikidele patsientidele CT ei sobi, see sobib ainult teatud
geenimutatsiooniga patsientidele.

Ravi tSaperoniga
(chaperone therapy,
CcT)

Samas on kattesaadavad tdiendavad ravid, mis pole ainult
Fabry tve spetsiifilised. Ka need on olulised ning aitavad
simptomitega toime tulla.”

Diagnoosi saamise tdiendav eelis on voimalus saada
geneetiku ndustamist. Geneetik v&ib:'

+ anda teavet haiguse ja selle parilikkuse kohta;

« arutada teiega slinnieelse testimise ja otsuste
langetamise teemasid;

+ aidata tuvastada tugiressursse.




Kust on voimalik leida teavet ja nduandeid?

Koikidele nendele, kes muretsevad Fabry
tove tekkeriski parast, on palju erinevaid
andmeallikaid, kust infot otsida, ja inimesi,
kellega n6u pidada.

Tervishoiutéétajad annavad teavet Fabry tove
ning selle diagnoosimise ja ravi kohta.

Geneetikud on vastava valjadppe saanud
spetsialistid, kes tootavad geneetilisi haigusi
pddevate inimeste ja nende perekondadega.
Nende eesmérk on pakkuda inimestele vajalikku
teavet ja toetust, et patsient saaks oma tervise
osas ise teadlikke otsuseid langetada ning
plaane koostada.

Lisainfo aadressil: https://www.kliinikum.ee/geneetika

Rohkem infot haiguse kohta www.fabry.ee
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Kasutatud kujutised on mdeldud ainult nditlikustamiseks ja neil toodud modellid ei ole mitte mingil viisil Fabry tovega seotud.
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