Informace pro pacienty s Fabryho chorobou

Co je Fabryho Choroba

Fabryho choroba je porucha $tépeni slozitych tukd hluboko v bunéénych strukturach v tzv. lyzozomech. Na zakladé
drobné chyby v DNA (v fetézci jednoho genu pro enzym alfa galaktosidazu) zlstavaji v burice, zejména v lyzozomech,
nerozloZené latky. Ty se hromadi a postupné zhorSuji dal$i funkci bunék a celych organa.

Cytoplazma

Jadro bunky, kde je ukryta DNA

Endoplazmaticke retikulum

Plazmaticka membrana

Jak se Fabryho choroba projevuje

Jiz od détstvi — palenim dlani, chodidel. Castymi nahlymi vysokymi teplotami az horeé¢kami. Vzhledem k poruse
poceni dochazi k prehfivani se i pfi bézné fyzické aktivité, sportu. Bé&zna je inava, nevykonnost. Pfi bézné |ékarské
kontrole se ale vétSinou pfi¢ina neobjasni.

Béhem détstvi a puberty se kromé hore¢ek a poruchy poceni pfidava tvorba drobnych €ervenofialovych papulek na
kazi, zejména okolo pupiku a v tfislech — tzv. angiokeratom.
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Marozeni Détstvi Dospélost

Fabryho choroba se zacina projevovat okolo 5. az
8. roku véku predevsim u chlapcl, u divek béhem puberty. Jedna se zejména o poruseni termoregulacni funkce
kaze, kdy pfi fyzické aktivité dochazi k prehrivani organismu a naslednym hore¢kam. Na kizi se zacinaji objevovat tzv.
angiokeratomy, ¢ervenofialové papulky v oblasti tfisel a okolo pupiku. Détsti pacienti si stéZuji na pal€ivé bolesti dlani
a konecku prstl a také na zazivaci problémy jako nevolnosti, kfe€e v bfise &i prajmy.

V dalSich letech se postupné stfadani a zanétlivé zmény v postizenych organech projevi napf. jako zhorseni funkce
ledvin (mezi 20.-40. rokem véku se objevuje bilkovina v moci a zhorsi se filtraéni schopnost ledvin), u nékterych pacientt
se objevi cévni mozkova prihoda. Od 40. roku véku zbytnéni srde¢ni svaloviny zplsobuje zhor$eni funkce srdce
jako pumpy.
Diagnostika
e Muzi
« Stanoveni aktivity GLA (alfa galaktosidazy)
v krevni plazmé, v suché kapce krve.
» Nizka aktivita enzymu s naslednou
DNA diagnostikou potvrdi Fabryho chorobu
« Zeny
* Hodnoty enzymu GLA (alfa galaktosidazy)
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se Casto prekryvaji s hodnotami u zdravé populace.
Proto je u vSech zZen indikovano DNA vysetireni
k potvrzeni nebo vylouceni Fabryho choroby.

Formy lécby
Lécba je soustfedéna do Centra pro Fabryho chorobu . Vzhledem k postizeni mnoha organt je nezbytna mezioborova
spoluprace a rozsifovani povédomi o chorobé.

Samotna Iécba spociva v:

1. Nahradé chybéjiciho enzymu infuzemi, pravidelné 1x za 14 dnu do Zily.

2. Stabilizaci pacientova enzymu tzv. chaperonem (molekula udrzujici stabilitu vazeb mezi proteiny, zajiStuje tak
spravnou funkci vlastniho enzymu pacienta), tabletka obden.

Zkusenosti pacientu - podcast

Server uLékare.cz pfinesl zku$enosti s Fabryho chorobou dvou nasich pacientd v nasledujicim rozhovoru:

<figure> <figcaption>Jak se Zije s Fabryho chorobou? podcast uLékare.cz</figcaption> <audio controls src="https://
int2.1f1.cuni.cz/1LFIK-162-version1-podcast_fabry.mp3"> Your browser does not support the <code>audio</code>
element. </audio> </figure>

Ke staZeni v mp3
Dalsi informace
Dal$i informace Ize nalézt na:

www.vzacna-onemocneni.cz (stranky v ¢eském jazyce)

www.fabrynetwork.org (stranky v anglictiné)

Kontakt

Centrum pro fabryho chorobu Il. interni kliniky 1. LF UK a VEN
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