Sudamehaaratusega Fabry tobi

Ehitame vaatamata Fabry tovele paremat tulevikku



Harvaesinev geneetiline haigus, mida
nimetatakse Fabry toveks, voib tekitada
sliidameprobleeme. Teabelehe eesmark on
vastata moningatele kiisimustele, mis Fabry
tove kohta tekkida voivad.

Teabeleht ei ole mdeldud arsti nduannete
asendamiseks. Tervishoiutootajad

annavad teavet Fabry tove ning selle
diagnoosimise ja ravi kohta.

Mis on Fabry tobi?

Fabry t6bi (tuntud ka kui Andersoni-Fabry see ensiim ei toédta korralikult. Seetdttu ei
tobi) on haruldane parilik haigus, mis mdjutab suuda ensliim lagundada rasvhappeid, mida
1 meest 40 000 seast ja 1 naist 20 000 seast. nimetatakse glikosfingolipiidideks. Need
Need arvud v@ivad olenevalt geograafilisest kogunevad seejdrel rakkudesse, pdhjustades
piikonnast erineda. X-kromosoomil paikneva organismis Uha stivenevat elundipuudulikkust
a-galaktosidaas A (a-Gal A) geeni variant ning mitmeid erinevaid simptomeid.

pdhjustab ensliimi a-Gal A puudulikkuse v&i

Millised on simptomid?

Fabry t&bi on keeruline seisund, mis mojutab
inimesi erineval viisil. Iga inimene vdib kogeda
erinevaid siimptomeid erineva raskusastmega.

Sageli tekkivad Fabry tove ndhud ja siimptomid (koigil neid ei teki)

Arst voib tuvastada
muutused silmades,
mis tavaliselt ei mojuta
ndagemist

B Kuulmisraskused,
nagu tinnitus
(helin korvus) voi
kuulmiskadu

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

Il Seedetrakti voi
kohuprobleemid
nagu valu, iiveldus,
oksendamine ja
kohulahtisus

Il Masendus
(depressioon) ja
vasimus

Raskemad siidant,
neere Vvoi aju

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

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

Valu ja poletav tunne
kates ning jalgades




Kuidas on Fabry haigus seotud slidame seisundiga?

Sageli tekivad Fabry t8vega sidameprobleemid
ja need vGivad vanusega sliveneda.
Glikosfingolipiidide ladestumine
slidamerakkudesse vdi stidant verega

varustavate veresoonte seintesse voib tekitada
slidamekahjustuse. Stidameprobleemid vdivad
tekkida koos teiste haigussiimptomitega v&i ilma
nendeta.

Fabry tovega seotud siidameprobleemid voivad olla muuhulgas:

Bm Stidame suurenemine

Il Halvasti toimivad
siidameklapid

)

Korrapdratud
siidamel66gid

Siidameinfarkt

‘ Siidamepuudulikkus

Kuidas Fabry tdobe diagnoositakse?

Fabry tdve klassikalised ilmingud on erinevad
mittespetsiifilised multisisteemsed simptomid,
mis tihtilugu kattuvad teiste haiguste
kaebustega, mistdttu voivad mdned patsiendid
paljudeks aastateks jadda Gige diagnoosita.

Milline on Fabry tove ravi?

Fabry t8be ei saa praeqgu valja ravida. Siiski
on olemas ravimeetodid, mis aitavad haiguse
slivenemisega toime tulla.

Ensiilimasendusravi
(enzyme replacement

therapy, ERT) enstimiga.

Ravi tSaperoniga
(chaperone therapy,
CT)

Samas on kattesaadav taiendav ravi, mis
pole ainult Fabry tove spetsiifiline ja aitab
simptomitega toime tulla. SGdamearst
(kardioloog) tegeleb sidameprobleemide ja
nendega seotud simptomite ravimisega.

Fabry tove kahtluse korral saab haiguse
olemasolu madrata lihtsa kuivanud verepleki
analldsiga, millega mdddetakse enstiimi
aktiivsust, ja geneetilise analiilsiga, millega
madratakse vigase geeni olemasolu.

Kahte heakskiidetud Fabry téve pdhist ravi on
kirjeldatud jargnevalt.

Fabry tovega inimestel puudub enstiim a-Gal A vGi ei todta see
korralikult. ERT korral varustatakse Fabry tdvega inimesed tdétava

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



Fabry tove pariliku loomuse tottu ei mdjuta diagnoosi saamine mitte ainult iihe

inimese tervist, vaid voib mojutada terve pere tervist. Kui Fabry tove diagnoos
leiab kinnitust, hindab arst voi tervishoiutéotaja perekondlikku anamneesi
(seda nimetatakse ka sugupuu analiiiisiks), et maarata selle seisundi tekkeriski
perekonnaliikmetel.

Kust on voimalik leida teavet ja nduandeid?

Koikidele nendele, kes muretsevad Fabry Geneetikud on vastava valjadppe saanud

tove tekkeriski parast, on palju erinevaid spetsialistid, kes to6tavad geneetilisi haigusi
andmeallikaid, kust infot otsida, ja inimesi, pddevate inimeste ja nende perekondadega.
kellega n6u pidada. Nende eesmark on pakkuda inimestele vajalikku

teavet ja toetust, et patsient saaks oma tervise
osas ise teadlikke otsuseid langetada ning
plaane koostada.

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

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

Rohkem infot haiguse kohta www.fabry.ee

Kasutatud kujutised on mdeldud ainult nditlikustamiseks ja neil toodud modellid ei ole mitte mingil viisil Fabry tdvega seotud.
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