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Stimate/stimata,

Dupa cum probabil stiti, am fost diagnosticat(d) cu boala Fabry. Boala Fabry este provocata de mutatii
genetice care pot fi transmise descendentilor de-a lungul generatiilor unei familii. Am cartografiat arborele
nostru de familie, iar dvs. ati putea fi supus(a) riscului de a dezvolta boala Fabry. Desigur, acest lucru nu
inseamna ca suferiti de aceasta boala.

Fabry afecteaza atat barbatii, cat si femeile. Poate sa provoace o gama larga de simptome si poate sa
afecteze majoritatea partilor corpului. Tipul, declansarea si severitatea simptomelor pot sa varieze in
functie de persoana — chiar si pentru membrii aceleiasi familii. Totusi, Fabry este o boala progresiva,
agravandu-se de-a lungul timpului si putand provoca probleme grave sau care pun viata in pericol —
cu toate ca acest lucru poate sa nu fie valabil pentru toata lumea.

Boala Fabry este provocata de mutatii genetice. Mutatiile sunt asemenea greselilor de ortografie in
instructiunile care le dau comenzi celulelor corpului dvs. La persoanele cu boala Fabry, o enzima care
descompune anumite substante ce contin zaharuri si lipide in celulele corpului nu functioneaza corect
din cauza unei mutatii. Astfel, substantele ce contin zaharuri si lipide pot sa se acumuleze, provocand
probleme si simptomele bolii Fabry.

Mutatiile Fabry au loc la gena GLA de pe cromozomul X. Femeile au doi cromozomi X, iar pe unul dintre
acestia il transmit aleatoriu copilului. Deci, daca o mama a unui copil are boala Fabry, exista o sansa

de 50/50 ca fiul sau fiica sa sa mosteneasca mutatia. Barbatii au un cromozom X si un cromozom Y.
Cromozomul X este mostenit de fiicele sale si cromozomul Y de fii sai. Acest lucru inseamna ca un barbat
cu boala Fabry va transmite mutatia tuturor fiicelor, dar niciunui fiu.

Daca doriti, va puteti testa pentru a afla daca aveti o mutatie Fabry folosind un test genetic, in general pe

o proba recoltata din obraz, o proba de sange sau alta proba de tesut. Daca aveti ingrijorari cu privire la
testare, puteti discuta cu doctorul dvs. sau cu alt membru al echipei dvs. de asistenta medicala. Totusi,
testarea inseamna evitarea unei lungi calatorii pana la diagnosticare — pentru anumiti pacientii, poate dura in
medie 15 ani pentru a identifica boala Fabry. De multe ori dureaza atat de mult deoarece boala Fabry este o
boala rara, iar simptomele variaza si sunt similare celor provocate de alte afectiuni mai frecvente. Acest lucru
poate insemna si ca anumite persoane nu primesc niciodata un diagnostic. Deoarece boala Fabry se poate
agrava in timp, testarea ar putea insemna sa primiti mai repede ajutor in ceea ce priveste gestionarea bolii,
ceea ce ar putea duce la un viitor mai sanatos. Sunt disponibile diferite optiuni de tratament.

Daca doriti sa va testati sau sa aflati mai multe despre riscul de a dezvolta boala Fabry, consultati un
personal medical. Acesta ar putea fi doctorul meu sau o persoana recomandata de doctorul meu sau
puteti duce aceasta scrisoare doctorului dvs.

Pentru mai multe informatii despre boala Fabry, inclusiv

despre simptomele sale si despre cum se transmite in www.fabryfamilytree.com
familii, accesati

Aceasta scrisoare-model a fost creatd de Amicus Therapeutics Ltd
pentru persoanele cu boala Fabry care doresc sa contacteze membrii
familiei care pot fi supusi riscului de a avea boala Fabry. Poate fi
modificata dupa cum considera potrivit persoana cu boala Fabry.




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;
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