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Primiti aceasta brosura pentru ca o persoana din familia dvs. a fost diagnosticata cu boala Fabry. Boala
Fabry este o afectiune genetica ce poate fi transmisa descendentilor de-a lungul generatiilor unei familii.
Pe baza modului in care boala Fabry se transmite si pe baza arborelui genealogic al rudei dvs., este posibil

sa va aflati la risc pentru boala Fabry. Totusi, acest lucru nu inseamna neaparat ca aveti boala.
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Ce este boala Fabry?

Boala Fabry afecteaza fiecare persoand in mod diferit: unele persoane cu boald
Fabry nu manifesta niciun simptom, altele sunt sever afectate si restul se afla
undeva la mijloc.’

Boala Fabry are potentialul de a afecta majoritatea partilor corpului, insa
manifestarea simptomelor poate varia intre persoane - chiar si intre cele din
aceeasi familie. " Simptomele se pot dezvolta si agrava in timp, posibil ducand
la complicatii grave sau care pot pune viata in pericol - desi nu este cazul
pentru toatd lumea.!

Daca suferiti de boala Fabry, este posibil sa fi manifestat sau sa nu fi manifestat
inca simptome.

Care sunt cauzele simptomelor bolii Fabry?

Persoanele cu boala Fabry au mutatii (variante) genetice care au ca rezultat
afectarea functionarii unei anumite enzime (a-galactozidaza A). "¢ in mod
normal, aceasta enzima ajuta la descompunerea anumitor substante zaharuri-
lipide (glicosfingolipide) in celulele organismului dvs.'®

La persoanele cu boala Fabry, substantele zaharuri-lipide se acumuleaza,
cauzand probleme si simptomele bolii Fabry.'®

Ce sunt mutatiile genetice?’

Informatiile genetice sunt stocate in ADN-ul dvs., oferind instructiuni
care indica fiecarei celule din corpul dvs. ce sa faca. Pot sa apara
mutatii la nivelul ADN-ului, acestea fiind erori ale instructiunilor.

Pentru mai multe informatii
despre boala Fabry si
despre cum se transmite

in familii, vizitati
www.fabryfamilytree.ro sau
discutati cu un profesionist din
domeniul sanatatii.




Care sunt simptomele bolii Fabry?
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Ca rezultat al altor simptome si, posibil,
din cauza bolii in sine, persoanele cu

boala Fabry pot manifesta si: depresie,
anxietate, atacuri de panica si probleme
sociale?




De ce ar trebui sd aveti in vedere sd vd
testati pentru boala Fabry?

Puteti avea in vedere sd discutati cu un profesionist din domeniul sanatatii despre
testarea pentru boala Fabry. Aceasta, intrucat boala a fost identificata la o ruda si, pe
baza modului in care boala se transmite in familii si a arborelui genealogic al rudei
dvs., este posibil sa va aflati la risc pentru boala Fabry. Totusi, acest lucru nu inseamna
neapdrat ca aveti boala.

Simptomele bolii Fabry pot fi greu de recunoscut, din cauza faptului ca

se suprapun cu simptomele unor afectiuni mai frecvente si boala Fabry este rara.
11011 Acest lucru inseamna cd unele persoane ar putea sa nu primeasca niciodata
un diagnostic, altele ar putea sd consulte mai multi specialisti si sa fie diagnosticate
gresit inainte de primirea diagnosticului corect de boala Fabry. ™01

intarzierile lungi pana la diagnostic sunt frecvente in cazul bolii Fabry, media
intarzierii fiind de 15 ani - testarea v-ar putea salva de aceasta odisee de
diagnosticare. 0"

Intrucat boala Fabry se poate agrava in timp, faptul c3 stiti despre ea si primiti ajutor
poate insemna, de asemenea, ca puteti incetini sau opri agravarea bolii, avand ca
posibil rezultat un viitor mai sanatos. %3

Avantajele si dezavantajele testarii pot fi discutate cu profesionistii din domeniul
sanatatii.

Daca alegeti sa nu fiti testat(a), este in continuare important sa stiti ca boala Fabry
exista in familia dvs. si trebuie intotdeauna sa informati echipa dvs. medicald in cazul
in care aveti probleme proprii de sandtate. Comunicarea catre o echipa medicald a
faptului ca boala Fabry exista in familie ar putea fi utila pentru un diagnostic prompt.

Discutati cu un profesionist
din domeniul sanatatii

despre cine din familia dvs.
s-ar putea afla la risc pentru
boala Fabry.
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Care sunt urmatorii pasi dacd

sunteti interesat(d) de testare?

Daca doriti sa aflati mai multe despre
boala Fabry sau sa fiti testat(a), urmatorul
pas este sa mergeti la un consult la un
profesionist din domeniul sanatatii. In
functie de situatia dvs. individuala, acesta
ar putea fi:

o Medicul rudei dvs., consilierul sau
genetic sau un membru al echipei sale
medicale

o Un Profesionist din Domeniul Sanatatii
catre care va trimite medicul rudei dvs.

o Luati sectiunea detasabila din aceasta
brosura la medicul dvs. personal, care
v-ar putea trimite mai departe

Obtinerea sprijinului

Daca doriti sd aflati mai multe despre
boala Fabry si despre genetica sa,

vizitati www.fabryfamilytree.ro.

Exista, de asemenea, organizatii
pentru persoanele si familiile cu boala
Fabry, care v-ar putea oferi sprijin.

Purtati o discutie cu un
profesionist din domeniul
sanatatii, care va evalua posibilul
dvs. risc de a avea boala Fabry,
vd va explica natura testelor
genetice, inclusiv posibilele
avantaje si dezavantaje, si poate
programa un test, daca este
cazul si daca doriti.

Daca sunteti de acord, poate fi
efectuat un test genetic pentru

% a depista mutatiile asociate bolii

Fabry. Testul se efectueaza de
obicei pe o proba recoltata din
obraz, de sange sau pe o altd
proba de tesut.™

Dacd se descopera o mutatie
Fabry, echipa dvs. medicala

va discuta cu dvs. mai multe
despre boald, despre orice
posibile implicatii si despre cum
sd o gestionati, inclusiv despre
optiunile de tratament.

Discutati cu un profesionist din
domeniul sanatatii despre posibilul
dvs. risc pentru boala Fabry.

Puteti lua scrisoarea detasabild din partea
dreaptd la medicul dvs. personal. intrucat
boala Fabry este rara, este posibil ca acesta
sa nu fi auzit de ea, insd aceasta ar trebui
sd ajute la initierea unei conversatii.’
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Discutati cu un profesionist din domeniul sanatatii despre cine din familia dvs.
s-ar putea afla la risc pentru boala Fabry.

Derogare de raspundere: Aceasta brosura va este trimisa, intrucat este posibil sa va aflati la risc pentru boala Fabry, pe baza modului in care boala
Fabry se transmite in familii si pe baza arborelui genealogic al rudei dvs. Totusi, acest lucru nu inseamna neaparat ca aveti boala 5| nu sugereaza, in
niciun mod, un diagnostic de boald Fabry. Orice persoana preocupatad trebuie sa discute cu un profesionist din domeniul séna
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Stimate Domn/Stimata Doamna Doctor,

Pacientul dvs. a fost evidentiat ca fiind posibil la risc pentru boala Fabry,
printr-o analiza genealogica a rudei sale, care a fost diagnosticata cu
boala Fabry.

Boala Fabry este o boala geneticd, cu mostenire X-linkata.' Aceasta este
o afectiune progresiva, multisistemica si poate cauza morbiditate grava si
mortalitate, atat la barbati, cat si la femei.'?

Boala Fabry poate fi dificil de diagnosticat, din cauza raritatii sale, a
suprapunerii cu multe afectiuni frecvente si a variabilitatii simptomelor -
chiar si in cadrul unei familii.”*” Ar putea ramane nediagnosticata si este
deseori diagnosticata gresit, cu o intarziere medie a diagnosticului de

15 ani.’3* Din cauza naturii sale progresive, se considera cd interventia
precoce poate preveni progresia bolii si duce la imbunatatirea rezultatelor
medicale.?%?

Pentru mai multe informatii despre boala Fabry, vizitati
www.fabryfamilytree.ro.

Pe baza celor de mai sus, este posibil sa doriti sa incepeti procesul de
investigare pentru boala Fabry, fie direct, fie pe baza de trimitere. Este
disponibild testarea genetica predictiva. Se recomanda ca riscul de boala
Fabry al pacientului sd fie revizuit si, unde este posibil, sa se furnizeze
consiliere genetica.

Referinte: 1. Germain DP. Orphanet J Rare Dis. 2010;5:30 2. Oritz A, et al. Mol Genet Metab. 2018;123(4):416-427 3. Hoffmann B & Mayatepek E. Dtsch Arztebl
Int. 2009;106(26):440-447 4. Hilz MJ et al. Dig Liver Dis. 2018:50(5):429-437 5.Cammarata G, et al. Biomed Res Int. 2015;504784 6. Yamamoto S et al.
Intern Med. 2019;58(4):603-607 7.Laney DA. Mol Genet Metab. 2019:126(2):590-91 8. Mehta REGIM & Hughes DA. Boala Fabry. GeneReviews®. Disponibil la:
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1292/ [Ultima accesare: august 2019] 9. Germain DP et al. Clin Genet. 2019;96(2):107-117.



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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