Wie wirkt sich Morbus Fabry auf Familien aus?

Morbus Fabry ist eine X-chromosomale Erkrankung. Sie wird durch eine Mutation in einem
Gen auf dem X-Chromosom verursacht und kann von beiden Elternteilen vererbt werden.
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Manner haben ein X-Chromosom und ein Y-Chromosom.
Frauen haben zwei X-Chromosome. Ein Vater mit
Morbus Fabry gibt die Mutation an alle seine Téchter
weiter, da die Téchter das einzige X-Chromosom des
Vaters erben. Ein betroffener Vater gibt die Mutation nie
an seine S6hne weiter, da S6hne von ihren Vatern ein
Y-Chromosom erben.

Warum sind Mutationen von Bedeutung?
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Es wurden mindestens

800 verschiedene
Genmutationen festgestellt,
die Morbus Fabry
verursachen kénnen

Die Art der Mutation kann
beeinflussen, wann Symptome
auftreten, welche Art von
Symptomen auftritt und

wie schlimm die Symptome
sind oder werden

Es ist wichtig flr Personen
oder Familien mit Morbus
Fabry, herauszufinden,

welche Mutation bei ihnen
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Bei einer Mutter, die die Mutation auf einem ihrer
beiden X-Chromosomen tragt, betragt die Wahrschein-
lichkeit, die Krankheit an ihre Kinder weiterzugeben,
jeweils 50 %. Da Manner nur ein X-Chromosom haben,
entwickeln sie Morbus Fabry, wenn sie die Mutation
erben. Bei betroffenen Todchtern tritt die a-Galaktosida-
se A-Mutation wahllos in einigen Zellen auf, wahrend
andere Zellen nicht betroffen sind. Téchter haben
daher weniger schwerwiegende oder vielschichtigere
Symptome als Séhne.

Glossar wichtiger Begriffe in Bezug
auf Morbus Fabry

Strukturen, die DNS und den genetischen Code
einer Person enthalten

Eine Veranderung in einem Gen, die nicht erblich
bedingt ist, sondern zum ersten Mal auftritt

Grundlegende Einheit, die die Ubermittlung
genetischer Informationen von einer Generation
zur nachsten ermdéglicht und Anweisungen
(bzw. einen Code) flr die Herstellung von
Proteinen und Enzymen enthalt

Eine besondere Art der Proteine, die Reaktionen

beschleunigt, die innerhalb einer Zelle stattfinden

Spezialisierte, mit FlUssigkeit geflllte Blaschen
in den Zellen, die Enzyme enthalten

Eine Gruppe von Uber 50 Erkrankungen, die
durch die Ansammlung von Abbauprodukten in
den Lysosomen verursacht werden

Ein dauerhafter Fehler im DNS-Code

Geerbte Erkrankung, die durch Mutation in einem
Gen auf dem X-Chromosom verursacht wird

Grundbaustein aller Lebewesen
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WISSENSWERTES FUR
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FABRY UND DEREN
ANGEHORIGE




Wie wirkt sich Morbus Fabry auf den Kérper aus? Wodurch wird Morbus Fabry verursacht?

Aufschliisselung von
Morbus Fabry: Fakten
liber die Erkrankung

Morbus Fabry wirkt sich von Person zu Person unterschiedlich aus

NERVENSYSTEM
psvcHosoziALE  G&D SSchmerzen 3
ASPEKTE * Gehorverlust, Klingeln in den Ohren - =

« Schuldgefihle, Besorgnis, * Hitze- oger Kélteunvjartréglichkeit
Depressionen, Isolation und sogar oder Leistungsschwache
Angst (auch Familienmitglieder « Transitorisch-ischamische Attacke
kdénnen hiervon betroffen sein) (TIA) und Schlaganfall

+ Gefuhl der Erleichterung beim « Brennen der Hande und FuRe, auch
Erhalt der Diagnose ,Morbus Fabry*, als Akroparasthesie bezeichnet
nach Jahren der Ungewissheit . .

* Schwindel/Benommenheit

Jeder Mensch tragt codierte
Informationen in seinen Zellen,
die als DNS bezeichnet und die
von den Eltern geerbt werden
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Morbus Fabry ist eine seltene, :
progressive genetische Erkrankung, :
die 1 von 40.000 bis 60.000 Mannern :
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betrifft, wobei das Auftreten noch
haufiger sein kénnte

HERZ

« UnregelmaBiger Herzschlag
(schnell oder langsam)

« Herzanfall oder Herzversagen

AUGEN

« Wirbelférmiges Muster
auf der Hornhaut

« Fabry-Linsentribung

« HerzvergréBRerung
Eine Erkrankung, die als
lysosomale Speicherkrankheit MAGEN-DARM s - . . .
bzw. LSK bezeichnet wird . Ubelkeit, Erbrechen,

Krampfe und Durchfall
» Schmerzen/Bléhungen nach dem,
Essen, Vollegefthl nach kleinen

Gelegentlich treten Mutationen

NIEREN GD

Nahrungsmengen : : :
 Elweif im Urin . Verstopfung im genetischen Code eines
» Verminderte Nierenfunktion * Schwierigkeiten, das Gewicht bestimmten Gens auf
————> W Iy N —————- | zu halten

* Nierenversagen

Fazit: Sprechen Sie
mit anderen lber
Morbus Fabry und teilen

Bei Personen mit LSK ist
die Produktion bestimmter
lysosomaler Enzyme erschwert

* Vermindertes oder
UbermaBiges Schwitzen
* Kleine dunkelrote Punkte,

die als Angiokeratome Sie lhre Erfahrungen_
bezeichnet werden, vor TR = 4 P 1 A TN [, >
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und Knien —
“““ o BOOT A\
——————— >
T
|
|

Es ist wie beim Buchstabieren.
Ein falscher Buchstabe kann die
Bedeutung eines Worts grund-
legend andern!

Das betroffene Enzym bei Morbus ' _ _ _ _ _ _ _ _ _ _ o o e a
Fabry wird als a-Galaktosidase
A oder einfach a-Gal A bezeichnet
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Normalerweise baut a-Gal A in
der Zelle Substanzen ab, die als
Globotriaosylceramid (GL-3) und
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Plasma-Globotriaosylsphingosin
(lyso-Gb3) bezeichnet werden

IHNEN WIRD BLUT ENTNOMMEN, DER TEST IST DER TEST IST Personen mit einigen Mutationen
UM DEN DNS-CODE von === @ ~ ] POSITIV ODER NEGATIV produzieren sehr wenig oder gar
a-GAL A ZU BESTIMMEN .

S == UNGEWISS kein a-Gal A
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: Bei Personen mit Morbus Fabry 1 1,

| baut a-Gal A GL-3 n|<_:ht ab. ES WIRD KEINE

: Stattdessen '.sammelt sich (.3L-3 - = MUTATION - -

| vor aIIem“m Zellen a?n, die GEFUNDEN

| BlutgefaBe auskleiden ¥
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I ES WIRD EINE SIE HABEN
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—————» MUTATION IHR ARZT SCHLAGT MOGLICHERWEISE KEINEN MORBUS

GEFUNDEN - EINE GENETISCHE BERATUNG VOR FABRY
Diese Ansammlungen Personen mit bestimmten
schadigen Gewebe und IHR ARZT ERSTELLT EINEN PERSONALISIERTEN Arten der Mutation kénnen

Organe und fiihren zu den
Symptomen von Morbus
Fabry SIE HABEN

MORBUS FABRY

zwar a-Gal A produzieren, aber
es funktioniert nicht richtig

- IHRE FAMILIENGESCHICHTE WIRD DOKUMENTIERT
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IHR ARZT SCHLAGT MOGLICHERWEISE GENTESTS FUR
ANDERE FAMILIENMITGLIEDER VOR, DIE EIN RISIKO FUR
EINE MORBUS-FABRY-MUTATION HABEN
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k Andere hilfreiche Quellen umfassen:
1
|— = Internationales Fabry-Netzwerk
| (The Fabry International Network)
| fabrynetwork.org
I_ 5 Fabry Selbsthilfe - und Informationsgruppe
! (Fabry Support & Information Group)
: fabry.org
j— = Nationale Morbus Fabry Stiftung
| (The National Fabry Disease Foundation)
1
1
1
1

fabrydisease.org

— — Morbus Fabry Selbsthilfegruppe EV (MFSH) J E D E R PAT I E N T | S T

fabry-selbsthilfegruppe.de

.— —» EURORDIS - Seltene Erkrankungen Europa (Rare Diseases Europe) EI N z IGAR I IG
eurordis.org



