Was ist Morbus Fabry? Viele Symptome

M. Fabry ist eine angeborene, seltene Stoff-

wechselerkrankung, die durch einen ver- nur ei ne Kran kheit!

erbbaren Gendefekt in dem GLA-Gen

entsteht. Durch den Mangel des Enzyms Das ist Morbus Fabry

alpha-Galaktosidase A sammeln sich

natdrlich im Kérper vorkommende Fett-

substanzen (Lipide) in den Zellen des §

Korpers. Daher wird M. Fabry auch als Achtung: Wenn etwas aussieht

lysosomale Speichererkrankung wie eine Ente und quakt wie eine Ente,

bezeichnet. wird es hochstwahrscheinlich eine Ente

Diese Fehl-Speicherungen verursachen sein! Morbus Fabry Selbsthilfegruppe e.V.

unterschiedlichste Symptome in den Varianten unklarer Signifikanz (VUS)

verschiedensten Organen. werden von verschiedenen Laboren
Diagnose Vererbung nicht mitgeteilt. Bleiben Sie dran und

Morbus Fabry, schauen Sie hin!

schlieBen M. Fabry nicht fir immer aus!
Immer per Genanalyse!
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Erste Symptome sind nicht sichtbar: Sicht- und messbare Symptome:

Ohren - Tinnitus Augen - Cornea Verticlillata
kann bereits in der Kindheit - Untersuchung mit der Spalt-

oder in der Adoleszenz auftreten lampe erforderlich!

Hitzeintoleranz “

Viele kdnnen nicht schwitzen,

was nur selten auffallt.

Sie vermeiden Sonne,

jammern sehr bei Hitze.

Sportliche Aktivitaten im Sommer

fallen besonders schwer.

Damit verbunden sind haufige Kopfschmerzen,
Schwindel und starke Erschépfung

o Herz

Kinder konnen bereits einen
erhohten linksventrikularen
Massenindex (LVMI) und eine
reduzierte Herzfrequenzvariabilitat
aufweisen.

Nieren - Proteinurie
bei ca. 18 % der Kinder mit

M. Fabry (unter 18 Jahre) bereits
nachweisbar

Gastrointestinale Beschwerden e—
auBern sich in Bauchschmerzen,

die oft schubweise, krampfartig

und unberechenbar auftreten

- d.h. EiweiB im Urin sollte immer durch
eine Nachkontrolle ausgeschlossen werden,
sonst moglicher Hinweis auf Nephropathie

Starke Brennschmerzen in
Handen und FuBen,ohne

dass diese rot erscheinen!

Beschreibungen gehen von ,Brennen wie
Feuer, stechend, einschieBend oder auch

kribbeln, Ameisenlaufen und Zentrales Nervensystem

Taubheitsgefiihlen®. . - ; :
Fiebrige Infekte und kérperliche Belastung senr selte\r;os;c déa#?i‘g aLlélggr?sfi;hé

(Sport) verstarken den Schmerz haufig.
Kinder versuchen diese Situationen zu
vermeiden, jammern im Sportunterricht, sind
auch zu Hause ungern richtig aktiv, isolieren

sich von drauBen spielenden Freunden. W‘

—e Angiokeratome

Kleine dunkelrote Flecken auf der Haut,
oft im Nabel- und Badehosenbereich

Starke Schmerzen in Gelenken
(selten)

Fehldiagnosen sind haufig; oft wird der M. Fabry erst Jahre nach dem Auftreten erster Symptome erkannt.
Es sind keine Wachstumsschmerzen. Betroffene haben selten alle Symptome zugleich.
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