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Fiecare familie cu boald Fabry are 0 poveste de spus

Ce rol putetijuca in povestea Fabry a familiei dvs.?

Responsabilitate: Acest pachet si materialele de sustinere sunt concepute pentru a va ajuta sa gasiti
membrii familiei dvs. care ar putea suferi de boald Fabry. Nu sugereaza nicidecum un diagnostic de
boald Fabry. Orice persoand preocupata trebuie s discute cu un profesionist din domeniul sanétatii.

Fotografile au scop strict ilustrativ; persoanele reprezentate nu sunt rudele unei persoane care sufera

de boala Fabry.
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Puterea povesti

Asa cum este posibil sa fi experimentat deja,
drumul pana la diagnosticul de boala Fabry
poate fi lung si dificil, implicand deseori

mai multi specialisti si, posibil, diagnostice
eronate.?

Povestea dvs. Fabry are puterea de a ajuta alte
persoane sa evite aceste neplaceri si le poate
conduce catre un posibil viitor mai sanatos.>*

S.

Cum?

Poate stiti deja ca boala Fabry este o afectiune
genetica, ce poate fi transmisa descendentilor
de-a lungul generatiilor unei familii.

Dar stiati cd, in medie, pentru fiecare persoand
cu boald Fabry, cel putin alti 5 membiri ai
familiei pot fi, de asemenea, diagnosticati cu
boala??

Acest lucru inseamna ca ati putea avea
copii, parinti, frati/surori, matusi,
unchi sau veri/verisoare care sufera si
ei de boala Fabry, dar inca nu au aflat.
Dvs. i puteti ajuta.

Este posibil sa aveti membri ai familiei care
sunt afectati, dar care inca nu manifesta
simptome.” Altii ar putea deja manifesta
simptomele, insa ar putea sa nu realizeze
care este cauza. Este important ca ei sa stie ca
simptomele manifestate pot fi diferite de ale
dvs. 710

Variabilitatea simptomelor bolii Fabry

si modul in care acestea se suprapun cu
afectiuni mai frecvente contribuie la amanari
si dificultati in atingerea unui diagnostic. "
Testarea pentru boala Fabry sau chiar
cunoasterea faptului ca boala Fabry exista in
familia dvs. ar putea ajuta la simplificarea caii
catre diagnostic a unei persoane. Detectia
precoce ar putea insemna, de asemenea, cd
persoanele afectate pot obtine sprijinul si
tratamentul necesar mai devreme, ajutand la
gestionarea bolii — avand ca rezultat un viitor
posibil mai sandtos.

Cunoa;terea este putere

Prin sensibilizarea si educarea familiei
dvs. cu privire la boala Fabry, puteti ajuta
mai multe persoane sa obtina sprijinul si
tratamentul de care au nevoie.

Abordarea familiei in vederea discutiei
despre realitdtile bolii Fabry ar putea fi grea
pentru unele persoane, insa echipa dvs.
medicald va poate sprijini, si speram ca
aceasta brosura si materialele de sustinere
sa va fie de folos. Retineti, nu exista nicio
persoana mai in masura sa discute despre
boala Fabry cu familia dvs. decat dvs.

Fiecare familie cu boala Fabry are o poveste
de spus. Povestea ta cu Fabry i-ar putea ajuta
pe a lor. Initiati conversatii si asigurati-va ca
toate persoanele din familia dvs. stiu despre
boala Fabry si sunt evaluate.



Cutm Ve putem Sprifin

Aceasta brosura
face parte dintr-
un pachet care
va este furnizat
pentru a intelege
riscul de boala
Fabry din familia

Pachetul complet contine:

(O Aceasts brosura (,Fiecare familie cu boala Fabry are o poveste
de spus”) — care are ca scop sd va ajute sd intelegeti modul in
care boala Fabry este transmisa in familii, motivul pentru care
contactarea membrilor familiei dvs. este atat de importanta si
cateva sfaturi despre ce sa discutati.

dvs. si pentru a (O Brosura ,Trasarea arborelui genealogic Fabry” — un instrument

va incuraja sa tipdrit care va ajuta sa desenati arborele dvs. genealogic si sa

discutati despre aflati ce membri ai familiei dvs. trebuie sa fie contactati cu privire

boala Fabry cu la boala Fabry. Medicul dvs. va poate ajuta sd il completati sau,

rudele dvs. daca preferati, il puteti completa singur(d). O versiune online este,
de asemenea, disponibila aici www.fabryfamilytree.ro. Aceasta
ar putea fi mai usor de folosit, deoarece instrumentul va desena
arborele si va evidentia pentru dvs. rudele care ar putea fi expuse
riscului de boala Fabry.

(O Un set de brosuri ,Familia noastra si Fabry” — pe care le
puteti oferi membrilor familiei dvs. care ar putea necesita
testare pentru boala Fabry. Acest prospect contine informatii
despre boala Fabry si o sectiune detasabild care poate fi dusa
la medicul personal, in vederea initierii unei conversatii despre
depistarea bolii Fabry. Puteti gasi si o versiune descdrcabild aici
www.fabryfamilytree.ro.

Pentru sustinere suplimentard, va rugdm sa consultati www.fabryfamilytree.ro
sau sa discutati cu un membru al echipei dvs. medicale.

Ce cavzeazd ol %a\ovtg?

Un ghid facil de genetica >

Fiecare celula a organismului dvs. este
programata sa functioneze intr-un anumit
mod, de exemplu, sd va ajute la digestie, sa va
mentind bataile inimii sau sd lupte impotriva
infectiilor. Pentru a-si face treaba in mod
adecvat, fiecare celula are nevoie de un set
de instructiuni. ADN-ul este,citit” de celuld si
oferd aceste instructiuni. O gend reprezinta
o sectiune a ADN-ului care programeaza o
anumita instructiune. La randul lor, genele
sunt grupate in unitati separate, denumite
cromozomi.

Le puteti considera ca un manual de
instructiuni, in care:

Genele

ADN-ul reprezinta
reprezinta propozitiile
literele

si cuvintele

Cromozomii
reprezinta
capitolele

Uneori existd modificari ale ADN-ului — acestea se numesc
mutatii (variante). Le puteti considera ca fiind cuvinte scrise
gresit — o literd gresita poate schimba complet intelesul

cuvantului.

LOC
LOT

Genetica bolii Fabry '’

Boala Fabry este cauzata de o varietate de mutatii la nivelul unei gene denumitd GLA, care

ofera instructiuni pentru producerea unei enzime (a-galactozidaza A). In mod normal, aceasta

enzima ajuta la descompunerea anumitor substante zaharuri-lipide (glicosfingolipide) in celulele

organismului dvs. - insd din cauza mutatiilor, aceasta nu isi mai poate face treaba. Acest lucru

duce la acumularea acestor substante, care cauzeaza simptomele bolii Fabry.



Cum S0 transmite boala

%a\ovtg n gawilii?

Gena GLA si mutatiile Fabry sunt localizate
la nivelul cromozomului X si, prin urmare,
boala Fabry este denumita si,boala
X-linkata" '

Atat barbatii, cat si femeile pot fi afectati
de boala Fabry, insa probabilitatea ca un
tatd sau o mama sa transmita mutatia
Fabry nu este aceeasi.” '

Aceasta depinde de cromozomii pe care fi
transmit copiilor lor.™*

Boala Fabry este intotdeauna
mostenita? 7'

Boala Fabry si mutatiile sale sunt cel
mai des mostenite de la un parinte.
In cazuri rare, aceasta poate si nu fie
mostenita, mutatiile Fabry putand
aparea in mod spontan si fiind unice
persoanei respective — acestea

sunt denumite mutatii de novo.
Totusi, aceasta persoana poate fiin
continuare capabild sa transmita
boala copiilor sai.

Cromozomii X si Y determina sexul unei
persoane:

Femeile au doi cromozomi X
— fiii si fiicele vor primi in mod aleatoriu unul
dintre acesti cromozomi X

Barbatii au un cromozom X si un
cromozom Y - fiii vor primi cromozomul Y,
iar fiicele vor primi cromozomul X

Un tata afectat de boala Fabry
va transmite mutatia Fabry catre

O Acest lucru se intampla, deoarece tatal are un singur
cromozom X, care inevitabil contine mutatia Fabry —

toate fiicele sale, insa catre niciunul fiicele sale il vor mosteni, ins fiii nu (ei vor mosteni

dintre fii:* cromozomul sau'Y).
Tata afectat Mama
neafectata

2 8 8 &8

Fiica Fiu Fiica Fiu
afectata neafectat afectata neafectat

-

Tata neafectat Mama afectata

2 8 8 8

Neafectata Neafectat Afectata Afectat
Fiica Fiu Fiica Fiu
O mama afectata de boala Fabry O Acest lucru se intampla, deoarece mama are doi

are sanse 50:50 sd transmita cromozomi X si fie cromozomul X cu mutatia Fabry, fie
mutatia Fabry catre oricare dintre

fiicele sau fiii sai: "

cromozomul X fara mutatia Fabry ar putea fi transmis in

mod aleatoriu cétre copiii sai.




Ce vol puteti juca. in povestea
Pabory o fouilel chis

Genetica si mostenirea bolii Fabry inseamna
ca este posibil sa aveti membri ai familiei
care prezinta mutatie Fabry.

Dvs. ii puteti ajuta.

Simptomele bolii Fabry pot fi greu de
recunoscut si, prin urmare, unele dintre
persoanele care suferd de boald nu sunt
niciodata diagnosticate, in timp ce altele se
confrunta cu intarzieri lungi (media este de
15 ani). " Prin impartdsirea povestii dvs.
Fabry, puteti ajuta membrii familiei dvs. sa
evite aceste neplaceri.?

Insa nu totul se rezuma la diagnostic. Intrucat
Fabry este o boala progresiva, se agraveaza
in timp.' Dvs. puteti ajuta la crearea unei
oportunitati pentru cei cu mutatie, astfel
incat sa beneficieze de diagnosticare si de
tratament precoce, ceea ce ar putea insemna
un posibil viitor mai sanatos. ¢

Primul pas pentru a-i ajuta este sa aflam cine
ar putea avea o mutatie Fabry — acestea
sunt rudele dvs. expuse riscului, care trebuie
contactate. Puteti face acest lucru cu ajutorul
unei persoane din echipa dvs. medical3,

insa noi am incercat, de asemenea, sa va
echipdam pentru a face acest lucru singur(a).
Instrumentul tiparit ,Trasarea arborelui
genealogic Fabry” vé poate ajuta sa aflati cu
cine este important sa discutati. Alternativ,
instrumentul online poate face treaba in locul
dvs., evidentiind automat rudele aflate la risc
din arborele dvs. genealogic.

Urmatorul pas este sa discutati cu ele.

Boala Fabry ar putea exista in familia dvs. Descoperiti cine se afla la risc si asigurati-va ca
sunt informati

[nitierea conveysafilor

Nicio familie nu este ,obisnuita”

Fiecare persoana are propriul mod de
comunicare cu familia, precum si de a purta
discutia despre boala Fabry. Unele persoane
ar putea sa o faca fata in fata sau la telefon, in
timp ce altele ar prefera sa o faca online sau
printr-o scrisoare - este numai alegerea dvs.
Daca nu sunteti sigur(d), un membru al echipei
dvs. medicale vd poate recomanda cum sa
abordati situatia. Dacd va este greu sa gasiti
cuvintele potrivite, puteti descdrca o scrisoare-
sablon care sa vad ajute sa incepeti, de aici:
www.fabryfamilytree.ro.

Brosurile ,Familia noastra si Fabry” pot
reprezenta o resursa utild pentru a explica
boala Fabry familiei dvs. Acestea pot ajuta, de
asemenea, membirii familiei dvs. sa inteleaga
motivul pentru care trebuie sa fie la curent cu
boala Fabry si ce sa faca mai departe.

Cateva puncte importante de acoperit atunci
cand discutati cu rudele aflate la risc (toate
acestea sunt acoperite in brosura ,Familia
noastra si Fabry”):

(O Boala Fabry este o afectiune care poate fi
asociata cu o gamad variata de simptome,
chiar si membrii aceleiasi familii pot
prezenta manifestari foarte diferite ale
simptomelor (brosura,,Familia noastra si
Fabry” contine o diagrama utild). 7

O Pe baza modului in care boala Fabry se
transmite in familii si pe baza arborelui
dvs. genealogic, este posibil ca acestia sa
fie expusi riscului de boald Fabry.™

O Untest genetic, de obicei din material
recoltat de la nivelul obrazului, din sange
sau dintr-o alta proba de tesut, ar trebui
sa fi informeze daca poartd o mutatie
Fabry.”¢

(O Existi optiuni de tratament disponibile
pentru boala Fabry si, intrucat boala Fabry
se poate agrava de-a lungul timpului,
tratamentul initiat intr-un stadiu incipient
poate aduce beneficii medicale.*®

Pentru sustinere suplimentard, va rugam sa consultati www.fabryfamilytree.ro
sau sa discutati cu un membru al echipei dvs. medicale.




Care sunt pasii urmdtori peatyy
nvolele wele?

Poala. vy it poate adector ek
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Asigurati-va ca acestea stiu si ca sunt evaluate

Pl

Daca membrii familiei dvs. doresc sa afle mai
multe despre boala Fabry sau sa fie testati,
urmatorul pas pentru acestia este sa fie
consultati de un profesionist din domeniul
sanatatii. In functie de situatia individuala,
acesta ar putea fi:

O Medicul dvs., un consilier genetic sau un
membru al echipei dvs. medicale.

O Un Profesionist din Domeniul Sanatatii
catre care fi trimite medicul dvs.

{ saaduca sectiunea detasabila din brosura
,Familia noastra si Fabry”la medicul lor
personal, care ii poate trimite mai departe

Acestia pot purta o discutie cu un profesionist
din domeniul sanatatii, care va evalua
posibilul risc ca ei sa sufere de boala Fabry,

va explica natura testelor genetice, inclusiv
posibilele avantaje si dezavantaje, si poate
programa un test, daca este cazul si daca
acestia doresc.

Testele genetice sunt de obicei efectuate pe o
proba recoltata din obraz, de sange sau pe o
alta proba de tesut.'® Testele vor fi efectuate
pentru a cduta mutatiile asociate bolii Fabry.”

Dacd se descopera o mutatie Fabry, echipa lor
medicald va discuta mai multe despre boalg,
despre cum sa o gestioneze si despre orice
posibile implicatii.

Boala Fabry se transmite in general in familie
- este posibil ca unele dintre rudele dvs.

sd aiba boald Fabry si sa nu stie. Le puteti
ajuta in numai doi pasi - cu ajutorul echipei
dvs. medicale si/sau al acestui pachet si al
instrumentului online ,Trasarea arborelui
genealogic Fabry”.

Aflati cine ar putea
fi expus riscului

Discutati
despre boala
Fabry cu membrii
familiei dvs. care
sunt expusi
riscului.

Rudele dvs. pot apoi alege sa inceapa
procesul de evaluare, pentru a afla daca au
boald Fabry sau nu. Daca da, le-ati ajutat sa
evite o cale lunga cétre diagnostic.'?

Este posibil sa le fi ajutat sa inceapa
gestionarea bolii intr-un stadiu incipient
si, posibil, sa isi imbunatateasca starea de
sdndtate viitoare.*®

Chiar si persoanele care aleg sa nu fie testate
pentru boala Fabry ar putea fi mai bine
instruite in cazul in care dezvolta simptome.
Comunicarea catre o echipa medicala a
faptului cd boala Fabry exista in familie ar
putea fi utild pentru un diagnostic prompt.

Fiecare familie cu boala Fabry are o
poveste de spus. Povestea dvs. Fabry ar
putea sa va ajute rudele cu a lor.




Fiecare familie cu boald Fabry are o poveste de spus

Odata ce a inteles cd boala Fabry se poate
transmite in familii, fratele meu s-a asigurat
ca toata lumea stie acest lucru si se testeaza.
El a fost puternic pentru noi, si cei dintre noi
care au boala Fabry nu trebuie sd treaca prin
dificultati pentru a obtine diagnosticul, asa
cum a facut-o el.

Ce rol puteti juca in povestea Fabry a
familiei dvs?

Pentru mai multe informatii si acces la

instrumente care v-ar putea ajuta familia,
vizitati: Fratele meu este

%oma

(o (L

www.fabryfamilytree.ro

Responsabilitate: Acest pachet si materialele de sustinere sunt concepute pentru a vd
ajuta sa gasiti membrii familiei dvs. care ar putea suferi de boald Fabry. Nu sugereaza
nicidecum un diagnostic de boala Fabry. Orice persoana preocupata trebuie sa discute cu
un profesionist din domeniul sanatatii.

Fotografia i povestirile au scop exclusiv ilustrativ; persoana reprezentatd nu este ruda unei persoane care suferd de boald Fabry.
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Reprezentant Amicus in Romania:

GENESIS BIOPHARMA ROMANIA SRL, Calea 13 Septembrie nr.90,
GENESIS et1, birou 1.04, Sector 5, Bucuresti
Telefon: +40 (0) 21 403 40 74, Fax: +40 (0) 21 403 40 75

Email: phvgpr@genesispharmagroup.com
http://www.genesispharmagroup.com



Reprezentantul Amicus Therapeutics Europe Limited in Romania este:
GENESIS BIOPHARMA ROMANIA SRL, adresa: Calea 13 Septembrie nr.90, etl,
birou 1.04, Sector 5, Bucuresti.

Pentru orice intrebéri legate de produsele sau ariile terapeutice Amicus Therapeutics
Europe Limited in Romania, v rugdm si contactati GENESIS BIOPHARMA ROMANIA
SRL Telefon: +40 (0) 21 403 40 74; Fax: +40 (0) 21 403 40 75;

Email: MedInfo@amicusrx.com

Infomatiile din acest website nu inlocuiesc sfaturile medicului dumneavoastra, cu care
trebuie sd ramaneti in legiturd pe durata tratamentului. Este important sd raportati orice
reactie adversd suspectatd, catre Agentia Nationald a Medicamentului si Dispozitivelor
Medicale din Romania (www.anm.ro), in conformitate cu sistemul national de raportare
spontana, utilizdnd formularele de raportare disponibile pe pagina web a Agentiei Nationale
a Medicamentului si a Dispozitivelor Medicale din Roménia (www.anm.ro), la sectiunea
Medicamente de wuz uman/Raporteazd o reactie adversi. Agentia Nationald a
Medicamentului si a Dispozitivelor Medicale din Romania Str. Aviator Sanatescu nr. 48,
sector 1, Bucuresti, 011478-RO, Fax: +4 0213 163 497, email: adr@anm.ro, https://
adr.anm.ro/

Totodatd, reactiile adverse suspectate se pot raporta si cétre reprezentanta locala a
detindtorul autorizatiei de punere pe piatd, la urmatoarele date de contact: GENESIS
BIOPHARMA ROMANIA SRL, Calea 13 Septembrie nr. 90, et. 1, 1.04, sector 5, Bucuresti,
cod 050726; Tel: +40 214 034 074; Fax: +40 214 034 075 email:
phvgpr@genesispharmagroup.com

Numarul vizei ANMDMR 19615E/06.01.2022;
Codul materialului: FAB_RO _ Fabryfamilytree _ Website_DAMs_Approval Form_11.2021
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