
   Familia  
noastră și 
   Fabry

Primiți această broșură pentru că o persoană din familia dvs. a fost diagnosticată cu boală Fabry. Boala 
Fabry este o afecțiune genetică ce poate fi transmisă descendenților de-a lungul generațiilor unei familii. 

Pe baza modului în care boala Fabry se transmite și pe baza arborelui genealogic al rudei dvs., este posibil 
să vă aflați la risc pentru boala Fabry. Totuși, acest lucru nu înseamnă neapărat că aveți boala. 



Ce este boala Fabry? 
Boala Fabry afectează fiecare persoană în mod diferit: unele persoane cu boală 
Fabry nu manifestă niciun simptom, altele sunt sever afectate și restul se află 
undeva la mijloc. 1

Boala Fabry are potențialul de a afecta majoritatea părților corpului, însă 
manifestarea simptomelor poate varia între persoane – chiar și între cele din 
aceeași familie. 1-6 Simptomele se pot dezvolta și agrava în timp, posibil ducând 
la complicații grave sau care pot pune viața în pericol – deși nu este cazul 
pentru toată lumea.1  

Dacă suferiți de boală Fabry, este posibil să fi manifestat sau să nu fi manifestat 
încă simptome. 

Care sunt cauzele simptomelor bolii Fabry? 
Persoanele cu boală Fabry au mutații (variante) genetice care au ca rezultat 
afectarea funcționării unei anumite enzime (α-galactozidaza A). 1,6 În mod 
normal, această enzimă ajută la descompunerea anumitor substanțe zaharuri-
lipide (glicosfingolipide) în celulele organismului dvs. 1,6 

La persoanele cu boală Fabry, substanțele zaharuri-lipide se acumulează, 
cauzând probleme și simptomele bolii Fabry. 1,6

Pentru mai multe informații 
despre boala Fabry și  
despre cum se transmite  
în familii, vizitați  
www.fabryfamilytree.ro sau 
discutați cu un profesionist din 
domeniul sănătății.

Ce sunt mutațiile genetice? 7

Informațiile genetice sunt stocate în ADN-ul dvs., oferind instrucțiuni 
care indică fiecărei celule din corpul dvs. ce să facă. Pot să apară 
mutații la nivelul ADN-ului, acestea fiind erori ale instrucțiunilor.



Ca rezultat al altor simptome și, posibil, 
din cauza bolii în sine, persoanele cu 
boală Fabry pot manifesta și: depresie, 
anxietate, atacuri de panică și probleme 
sociale 2

Care sunt simptomele bolii Fabry?
SISTEM NERVOS 1,9

• Durere
• Pierderea auzului, țiuit în urechi
• Intoleranță la căldură, la frig  sau la 

exercițiu fizic
• Atac vascular ischemic tranzitoriu

și accident vascular cerebral
• Durere la nivelul mâinilor și 

picioarelor
• Vertij/senzație de amețeală

INIMĂ 1,2,8

• Bătăi neregulate ale inimii 
(rapide sau lente)

• Atac de cord sau insuficiență cardiacă
• Cord dilatat

GASTROINTESTINAL 1,2 
• Greață, vărsături, crampe și diaree
• Durere/balonare după masă, senzație 

de plin după ingestia unei cantități mici
de alimente

• Constipație
• Dificultăți de gestionare a greutății

OCHI 1

• Un tipar spiralat la nivelul corneei
• Cataractă Fabry

RINICHI 1

• Prezența de proteine în urină
• Diminuarea funcției renale
• Insuficiență renală

PIELE 1

• Transpirație mai puțină decât în 
mod normal sau incapacitatea de a 
transpira

• Pete mici, de culoare roșu-închis, 
denumite angiokeratoame,  în special 
între  ombilic și genunchi



De ce ar trebui să aveți în vedere să vă 
testați pentru boala Fabry? 
Puteți avea în vedere să discutați cu un profesionist din domeniul sănătății despre 
testarea pentru boala Fabry. Aceasta, întrucât boala a fost identificată la o rudă și, pe 
baza modului în care boala se transmite în familii și a arborelui genealogic al rudei 
dvs., este posibil să vă aflați la risc pentru boala Fabry. Totuși, acest lucru nu înseamnă 
neapărat că aveți boala. 

Simptomele bolii Fabry pot fi greu de recunoscut, din cauza faptului că  
se suprapun cu simptomele unor afecțiuni mai frecvente și boala Fabry este rară.
1,10,11 Acest lucru înseamnă că unele persoane ar putea să nu primească niciodată 
un diagnostic, altele ar putea să consulte mai mulți specialiști și să fie diagnosticate 
greșit înainte de primirea diagnosticului corect de boală Fabry. 1,10,11 

Întârzierile lungi până la diagnostic sunt frecvente în cazul bolii Fabry, media 
întârzierii fiind de 15 ani – testarea v-ar putea salva de această odisee de 
diagnosticare. 1,10,11

Întrucât boala Fabry se poate agrava în timp, faptul că știți despre ea și primiți ajutor 
poate însemna, de asemenea, că puteți încetini sau opri agravarea bolii, având ca 
posibil rezultat un viitor mai sănătos. 2,12,13 

Avantajele și dezavantajele testării pot fi discutate cu profesioniștii din domeniul 
sănătății. 

Dacă alegeți să nu fiți testat(ă), este în continuare important să știți că boala Fabry 
există în familia dvs. și trebuie întotdeauna să informați echipa dvs. medicală în cazul 
în care aveți probleme proprii de sănătate. Comunicarea către o echipă medicală a 
faptului că boala Fabry există în familie ar putea fi utilă pentru un diagnostic prompt.

Discutați cu un profesionist 
din domeniul sănătății 
despre cine din familia dvs. 
s-ar putea afla la risc pentru
boala Fabry.
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Discutați cu un profesionist din 
domeniul sănătății despre posibilul  

dvs. risc pentru boala Fabry.

Puteți lua scrisoarea detașabilă din partea 
dreaptă la medicul dvs. personal. Întrucât 

boala Fabry este rară, este posibil ca acesta 
să nu fi auzit de ea, însă aceasta ar trebui  

să ajute la inițierea unei conversații.9

Obținerea sprijinului
Dacă doriți să aflați mai multe despre 
boala Fabry și despre genetica sa, 
vizitați www.fabryfamilytree.ro.

Există, de asemenea, organizații 
pentru persoanele și familiile cu boală 
Fabry, care v-ar putea oferi sprijin.

Care sunt următorii pași dacă 
sunteți interesat(ă) de testare? 
Dacă doriți să aflați mai multe despre 
boala Fabry sau să fiți testat(ă), următorul 
pas este să mergeți la un consult la un 
profesionist din domeniul sănătății. În 
funcție de situația dvs. individuală, acesta 
ar putea fi: 

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

• Un Profesionist din Domeniul Sănătății 
către care vă trimite medicul rudei dvs.

• Luați secțiunea detașabilă din această 
broșură la medicul dvs. personal, care 
v-ar putea trimite mai departe

Purtați o discuție cu un 
profesionist din domeniul 
sănătății, care va evalua posibilul 
dvs. risc de a avea boala Fabry, 
vă va explica natura testelor 
genetice, inclusiv posibilele 
avantaje și dezavantaje, și poate 
programa un test, dacă este 
cazul și dacă doriți.

Dacă sunteți de acord, poate fi 
efectuat un test genetic pentru 
a depista mutațiile asociate bolii 
Fabry.6 Testul se efectuează de 
obicei pe o probă recoltată din 
obraz, de sânge sau pe o altă 
probă de țesut.14 

Dacă se descoperă o mutație 
Fabry, echipa dvs. medicală 
va discuta cu dvs. mai multe 
despre boală, despre orice 
posibile implicații și despre cum 
să o gestionați, inclusiv despre 
opțiunile de tratament.



Discutați cu un profesionist din domeniul sănătății despre cine din familia dvs. 
s-ar putea afla la risc pentru boala Fabry.
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Derogare de răspundere: Această broșură vă este trimisă, întrucât este posibil să vă aflați la risc pentru boala Fabry, pe baza modului în care boala 
Fabry se transmite în familii și pe baza arborelui genealogic al rudei dvs. Totuși, acest lucru nu înseamnă neapărat că aveți boala și nu sugerează, în 
niciun mod, un diagnostic de boală Fabry. Orice persoană preocupată trebuie să discute cu un profesionist din domeniul sănătății.
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Stimate Domn/Stimată Doamnă Doctor, 

Pacientul dvs. a fost evidențiat ca fiind posibil la risc pentru boala Fabry, 
printr-o analiză genealogică a rudei sale, care a fost diagnosticată cu 
boală Fabry. 

Boala Fabry este o boală genetică, cu moștenire X-linkată. 1 Aceasta este 
o afecțiune progresivă, multisistemică și poate cauza morbiditate gravă și 
mortalitate, atât la bărbați, cât și la femei. 1,2

Boala Fabry poate fi dificil de diagnosticat, din cauza rarității sale, a 
suprapunerii cu multe afecțiuni frecvente și a variabilității simptomelor – 
chiar și în cadrul unei familii. 1,3-7 Ar putea rămâne nediagnosticată și este 
deseori diagnosticată greșit, cu o întârziere medie a diagnosticului de 
15 ani. 1,3,4 Din cauza naturii sale progresive, se consideră că intervenția 
precoce poate preveni progresia bolii și duce la îmbunătățirea rezultatelor 
medicale. 2,8,9

Pentru mai multe informații despre boala Fabry, vizitați  
www.fabryfamilytree.ro.

Pe baza celor de mai sus, este posibil să doriți să începeți procesul de 
investigare pentru boala Fabry, fie direct, fie pe bază de trimitere. Este 
disponibilă testarea genetică predictivă. Se recomandă ca riscul de boală 
Fabry al pacientului să fie revizuit și, unde este posibil, să se furnizeze 
consiliere genetică.



Reprezentantul Amicus Therapeutics Europe Limited in Romania este:
GENESIS BIOPHARMA ROMANIA SRL, adresa: Calea 13 Septembrie nr.90, et1, 
birou 1.04, Sector 5, Bucuresti. 

Pentru orice întrebări legate de produsele sau ariile terapeutice Amicus Therapeutics 
Europe Limited in Romania, vă rugăm să contactați GENESIS BIOPHARMA ROMANIA 
SRL Telefon: +40 (0) 21 403 40 74; Fax: +40 (0) 21 403 40 75;
Email: MedInfo@amicusrx.com

Infomațiile din acest website nu înlocuiesc sfaturile medicului dumneavoastră, cu care 
trebuie să rămâneți în legătură pe durata tratamentului. Este important să raportați orice 
reacție adversă suspectată, către Agenția Națională a Medicamentului și Dispozitivelor 
Medicale din Romania (www.anm.ro), în conformitate cu sistemul naţional de raportare 
spontană, utilizând formularele de raportare disponibile pe pagina web a Agenţiei Naţionale 
a Medicamentului şi a Dispozitivelor Medicale din România (www.anm.ro), la secţiunea 
Medicamente de uz uman/Raportează o reacţie adversă. Agenţia Naţională a 
Medicamentului şi a Dispozitivelor Medicale din România Str. Aviator Sănătescu nr. 48, 
sector 1, Bucureşti, 011478-RO, Fax: +4 0213 163 497, email: adr@anm.ro, https://
adr.anm.ro/

Totodată, reacțiile adverse suspectate se pot raporta și către reprezentanța locală a 
deținătorul autorizației de punere pe piață, 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
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