Information fiir Patienten

Morbus Fabry

DIE KEANKHET
VERSTEHEN

Mit Ch\éckliste zum Rausnehmen!



Liebe Leserin, lieber Leser,

die Diagnose ,Morbus Fabry“ erleben Betroffene oft als
groBBen Einschnitt in ihr Leben. Mit der Antwort auf die
Frage, woran sie erkrankt sind, tauchen neue Fragen
und Unsicherheiten auf: Was macht die Krankheit mit
mir? Welche Mdglichkeiten zur Behandlung gibt es?
Kann ich die Krankheit vererben?

lhr Arzt hat Ihnen sicher einige Zusammenhange erklart
und Sie Uber Behandlungsmadglichkeiten informiert.
Damit Sie zu Hause die wichtigsten Informationen noch
einmal nachlesen kdnnen, haben wir einige Eckdaten
fUr Sie in dieser Broschire zusammengetragen.




WAS IST MORBUS FABRY?

Morbus Fabry ist eine seltene Erkrankung, die zu den
sogenannten lysosomalen Speicherkrankheiten gehort.
Die Erkrankung wird durch eine Veranderung eines
bestimmten Gens verursacht und ist erblich.

Lysosomen sind wichtige Systeme in einer Zelle.

Bei den lysosomalen Speicherkrankheiten funktionieren
diese fehlerhaft oder unzureichend. Dadurch werden
bestimmte Stoffe nicht abgebaut, die sich in den Zellen
im Korper anhaufen. Das kann zu ganz unterschiedli-
chen Problemen fuhren.

Zellabfall

Zellabfall
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Recycling
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Stoffwechsel

Gesunde Zelle

Zelle bei Morbus Fabry

FUr die Behandlung des Morbus Fabry stehen
verschiedene Therapieoptionen zur Verfugung.
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Lysosomen - die ,,Recyclinganlagen” der Zelle

Wahrend des normalen Lebenszyklus einer Zelle werden viele verschiedene
Stoffe durch die Zellmembran ins Innere der Zelle transportiert und im Zell-
plasma verwertet.

Dabei Ubernehmen verschiedene Systeme unterschiedliche Aufgaben. Ein
wichtiges System sind die ,Recyclinganlagen” der Zelle, die sogenannten
Lysosomen. Sie verhindern, dass sich Uberschissiges Material in den Zellen
ansammelt. Dabei werden sie von ,molekularen Werkzeugen® — den Enzy-
men — unterstitzt. Die Enzyme zerlegen z. B. kérpereigene fettédhnliche Stoffe
in kleine Grundbausteine, die wiederverwertet werden kénnen. Dadurch wird
der Zellabfall abgebaut und das Rohmaterial wiederverwendet.

Sind die Werkzeuge zur ,Mulizerkleinerung” kaputt, sammelt sich
der ,Abfall“ in den Zellen. Diese werden dann ungewohnlich grof3.
Das kann zu Funktionsstérungen in verschiedenen Organen und
Korperteilen fuhren.

Die Zelle - die kleinste lebende Einheit aller Organismen

Der menschliche Kérper besteht aus Milliarden von Zellen. Jede Zelle stellt
ein eigenstandiges System dar. Sie ist in der Lage, Nahrstoffe aufzunehmen
und die darin gebundene Energie durch Stoffwechsel nutzbar zu machen.
Den Aufbau einer Zelle kann man sich vorstellen wie bei einem Pfirsich.

¢ Im Inneren befindet sich der Kern. Darin liegen alle Informationen und
Plane Gber Aufbau und Aufgabe der Zelle.

e Um den Zellkern herum befindet sich das Zellplasma wie das Fruchtfleisch
des Pfirsichs. Zellplasma besteht zum gréBten Teil aus Wasser und vielen
darin geldsten Substanzen wie Zucker und Nahrstoffe.

e Das Zellplasma enthélt die Zellorganellen, kleine abgeschlossene
Funktionseinheiten der Zelle.

e Nach auBen wird das Zellplasma durch die Zellmembran begrenzt.
Sie ist mit der Pfirsichhaut vergleichbar.




Krankheitshaufigkeit
in Deutschland

& ca.1.000
N ca.2.000°

*Bezogen auf 81 Mio. Einwohner

WAS IST DIE URSACHE
FUR DIE ERKRANKUNG?

Morbus Fabry basiert auf einer Veranderung auf dem X-Chromosom. Die
Chromosomen sind die Trager unserer Erbanlagen, den Genen. Wenn es zu
Veranderungen in den Chromosomen kommt, spricht man von einem Gen-
defekt bzw. einer Genmutation. Schon kleinste Abweichungen in den Genen
koénnen zu Fehlfunktionen im Kérper fuhren. Das ist wie beim Buchstabieren.
Wenn man nur einen Buchstaben austauscht, verandert sich die Bedeutung
eines Wortes grundlegend und aus einer ,Hand® wird ein ,Hund*.

Es gibt tber 800 verschiedene Genmutationen, die Morbus Fabry verursachen
kénnen. Die Art der Mutation entscheidet dartber, wann welche Symptome
wie stark auftreten. Daher ist es bei Patienten mit Morbus Fabry wichtig,
herauszufinden, welche Mutation vorliegt.

Frauen
entwickeln sehr
oft die typischen

Symptome der
Erkrankung um 5
bis 10 Jahre spater

Bei unbehandelten als Manner.

Patienten ist die
Lebenserwartung verkurzt:
bei Mannern um etwa
20 Jahre und bei Frauen
um etwa 15 Jahre.




SYMPTOME

Da Uberall im Koérper die Lysosomen in ihrer Funktion gestort sein kén-
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nen, kann bei Morbus Fabry nur ein einzelnes oder gleich mehrere Organe Symptome sollten behandelt werden, da lebenswichtige Organe
betroffen sein. Daher kann die Krankheit mit verschiedenen Symptomen geschadigt werden kénnten. Dies kann zu schweren, manchmal
einhergehen, die sich von Patient zu Patient unterscheiden. Auch der Verlauf sogar lebensbedrohlichen Komp“kationen fUuhren.

und Schweregrad der Krankheit ist bei jedem Menschen anders. Deshalb ist
Morbus Fabry sehr schwer zu diagnostizieren.
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Psychische Beschwerden -« . oovoevoviiiniiniin o
L . o Horverlust
MUdigkeit, Antrlebsloglgke!t o ' Ohrgeréusche (Tinnitus)
Verwirrtheit . . .
- Schwindelgefuhl
Depressionen e
R L R ER T R . Lun e
Augen ......................... . - 9
e Atemnot

Hornhaut-/Linsentribung

Veranderung der GefaBe » e Pfeifende Atemgerdusche

............................... Herz

Verdauungstrakt «-..cooooeeeeinniiie )
° ® e Atemnot durch ein vergroBertes Herz

Schmerzen e * UnregelmaBiger Herzschlag

. Durchfall © e Herzklopfen
Ubelkeit, Erbrechen e

Nervensystem -------- . L
. . - o Haufiges Wasserlassen
Brennende Schmerzen an Handen uqd FUB?” ‘ ) : @ EiweiBausscheidungen im Urin (bei starken
Ausstrahlen der Schmerzen in ?;]éjl:;isﬁok:gzr:;gﬁ : Ausprégungen an Schaumbildung erkennbar)
Kopfschmerzen e . .~ BlutgefaBe
HAUL veveeeeemeeeenenneean * WeiB- oder Blaufarbung der Finger

und manchmal der Zehen
Kleine, dunkelrote Hauterhebungen e

Odeme (Schwellungen durch Wassereinlagerungen) @ Bewegungsapparat
Trockene Haut, wenig oder gar kein Schwitzen e

Hitzeempfindlichkeit, Fieber o ¢ Unkoordinierter Gang

e Bewegungsstérungen




WIE WIRD MORBUS FABRY
DIAGNOSTIZIERT

Morbus Fabry ist wie ein Chamaleon. Er versteckt sich gerne, wechselt seine
Gestalt und wird selten sofort erkannt. Fabry-Patienten leiden an vielféltigen
Symptomen. Das Krankheitsbild erschlieft sich meist erst, wenn die Symp-
tome im Zusammenhang betrachtet werden. Eine friihe Diagnose ist jedoch
wichtig.
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Je friher Morbus Fabry erkannt und mit der Therapie
begonnen wird, desto eher kdnnen Folgeschaden vermieden
oder verzogert werden.
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Viele Patienten haben eine lange Odyssee von Arzt zu Arzt hinter sich, denn
obwohl die ersten Symptome haufig bereits im Kindes- und Jugendalter auf-
tauchen, dauert es oft Jahre, bis Morbus Fabry diagnostiziert wird.

Die Diagnose stellt in der Regel ein Facharzt. Neben der Besprechung der
mdglichen Symptome und der Familiengeschichte ist dafir auch eine Blutun-
tersuchung nétig. Da Morbus Fabry durch eine Verédnderung des X-Chromo-
soms verursacht wird, unterscheidet sich der Diagnoseprozess bei Mannern
und Frauen.

Fehldiagnosen
sind haufig:

25%

der Patienten aus der Fabry-
Langzeitbeobachtung
wurden zunachst falsch
diagnostiziert.
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Der Diagnoseprozess
bei Morbus Fabry

Verdacht
Morbus

eecccccce

entnehmen

Gendefekt Enzym-

ot aktivitat
estimmen bestimmen

®c00ccccccccccccccccece
. .

° ° °

kein Test Test
Gendefekt positiv negativ

kein Morbus kein
Morbus Morbus

Fabry Fabry Fabry

Was passiert nach der Diagnose?

Wurde Morbus Fabry diagnostiziert, schlieBen sich meist weitere
MaBnahmen an. Zunéchst erfolgt eine genetische Beratung und

es wird ein personalisierter Therapieplan erstellt. Da Morbus Fabry
vererbt werden kann, empfiehlt es sich, die Familiengeschichte zu
dokumentieren und Familienmitglieder auf Morbus Fabry zu testen.




DIE VERERBUNG VON MORBUS FABRY

Fir jeden Menschen gibt es einen bestimmten Bauplan, der Uber seine
Gene festgelegt ist. Diese sind auf Tragern, den sogenannten Chromo-
somen, gespeichert. Jeder Mensch hat 23 Chromosomen-Paare, also

46 Chromosomen. 22 dieser Paare sind die Kérperchromosomen. Sie
enthalten die Gene, die kdrperliche Merkmale bestimmen wie die Augen-
farbe, Haarfarbe, KérpergréBe usw. Das 23. Chromosomenpaar bestimmt
unter anderem das Geschlecht. Frauen haben zwei X-Chromosomen,
Manner ein X- und ein Y-Chromosom.
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Eine Stammbaumanalyse unterstiitzt dabei, Familienmitglieder
zu identifizieren, die bisher unerkannt an Morbus Fabry erkrankt
sind. Die Behandlung kann méglichen Komplikationen vorbeu-
gen, die durch die Erkrankung bzw. ihre Symptome verursacht
werden kénnen.
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Morbus Fabry kommt durch eine Veranderung auf dem X-Chromosom
zustande. Dadurch kann die Krankheit vom erkrankten Vater oder der
erkrankten Mutter an die Kinder vererbt werden.

Betroffene Manner geben das X-Chromosom mit dem defekten Gen
an alle Tochter weiter.

Vater mit Mutter ohne
Fabry-Erkrankung Fabry-Erkrankung

XY XX
XX XY XX XY
Tochter mit Sohn ohne Tochter mit Sohn ohne

Fabry-Erkrankung  Fabry-Erkrankung  Fabry-Erkrankung  Fabry-Erkrankung

Betroffene Frauen geben das X-Chromosom mit dem defekten Gen
mit einer Wahrscheinlichkeit von 50 % an Téchter bzw. Séhne weiter.

Vater ohne Mutter mit
Fabry-Erkrankung Fabry-Erkrankung

XY XX
XX XY XX XY
Tochter ohne Sohn ohne Tochter mit Sohn mit

Fabry-Erkrankung  Fabry-Erkrankung  Fabry-Erkrankung  Fabry-Erkrankung
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WIE WIRD MORBUS FABRY BEHANDELT?

Es gibt verschiedene Behandlungsmaoglichkeiten fur Morbus Fabry.

¢ Bei der Enzymersatztherapie (EET) wird das fehlende Enzym Uber eine In-
fusion in die Vene verabreicht.

e Bei der Chaperon-Therapie binden kleine MolekUle an das defekte Enzym,
wodurch es stabilisiert wird.

Spezialisierte Arzte fiir Morbus Fabry

Patienten mit Morbus Fabry werden am besten von einem interdisziplinaren
(d. h. fachdbergreifenden) Team von Fabry-Spezialisten betreut. Da Morbus
Fabry viele verschiedene Organe betreffen kann, sind unterschiedliche Arzte
an der Behandlung der Symptome beteiligt.

o

@

behandelnder Arzt
T ‘
Humangenetiker Kardiologe
& €I
Neurologe Nephrologe
Ophthalmologe
Padiater

Patienten mit Morbus Fabry sollten sich mindestens ein- bis
zweimal im Jahr in einem Fabry-Zentrum vorstellen, um den
Krankheits- und Therapieverlauf mit dem Arzt zu besprechen.
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MORBUS FABRY KOMPAKT

Ursache
¢ Angeborene Speicherkrankheit
e Mangel eines spezifischen Enzyms in den speziellen

Substrukturen innerhalb jeder Zelle, den sogenannten

Lysosomen

Krankheitshaufigkeit
¢ 1 von 40.000 bei Mannern
¢ 1 von 20.000 bei Frauen

Leitsymptome

¢ Brennende Schmerzen in Handen und FuBen
¢ Wenig bis gar kein Schwitzen

¢ Rotlich-violette Hautausschlage

e Magen-Darm-Beschwerden

¢ Eingeschréankte Nierenfunktion

¢ Herzrhythmusstoérungen

e Schlaganfalle im Alter von unter 55 Jahren

Diagnose
e Manner: Messung der Enzymaktivitat im Blut
e Frauen: Genanalyse

Therapieoptionen
e Enzymersatztherapie (Infusion)
e Chaperon-Therapie (Kapseln)

Weitere Informationen Uber Morbus Fabry

finden Sie auf den folgenden Seiten:

¢ [nformationen zu Morbus Fabry
www.fabry-wissen.de

¢ |Internationales Netzwerk zu Morbus Fabry
www.fabrynetwork.org

e Fabry-Zentren Deutschland:
https://fabry-shg.org/umkreissuche

Wenden Sie sich bei Fragen bitte an lhren Arzt.

Takeda Pharma Vertrieb GmbH & Co. KG
Potsdamer StraBe 125
10783 Berlin

Bitte scannen:

EXA/DE/FAB/0104_REPAWE00079_08/2022



IHRE TERMINE BEIM FACHARZT

Selbst wenn Sie sich fit fiihlen, sollten Sie sich mindestens einmal im Jahr unter-

suchen lassen. Vereinbaren Sie mit Inrem Arzt individuelle Kontrolluntersuchungen.

Da Morbus Fabry verschiedene Organe betreffen kann, sollten Sie entsprechende
Fachéarzte aufsuchen.

Unter-

Facharzt atum Facharzt Datum
suchungen § ; ;

bei Bedarf

Bewegungs-
apparat

Psychische
Beschwerden':
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Die Symptome von Morbus Fabry unterscheiden sich von Patient zu Patient, haufig
sogar innerhalb der Familie. Um Ihren Krankheitsverlauf zu beurteilen und néchste
Schritte planen zu kénnen, sind regelmaBige Kontrolluntersuchungen wichtig. Daftr
ist es hilfreich, wenn Sie lhre Beschwerden und sonstige Symptome aufschreiben.
Mit der Checkliste kdnnen Sie sich auf Ihren nachsten Arztbesuch vorbereiten.

lhre Symptome

Horverlust
Ohrgerausche (Tinnitus)
Schwindelgefuhl

Lunge

e Atemnot
e Pfeifende Atemgeréausche

Haufiges Wasserlassen
Schaumbildung im Urin durch
starke EiweiBausscheidung

Verdauungstrakt

e Schmerzen

e Durchfall

* Ubelkeit, Erbrechen

BlutgefaBe

¢ WeiB- oder Blaufarbung der
Finger und manchmal der Zehen

lhre Notizen

lhre Symptome

Bewegungsapparat

e Unkoordinierter Gang
e Bewegungsstérungen

Haut

¢ Kleine, dunkelrote
Hauterhebungen

» Odeme (Schwellungen durch
Wassereinlagerungen)

e Trockene Haut, wenig oder
gar kein Schwitzen

e Hitzeempfindlichkeit, Fieber

Nervensystem

* Brennende Schmerzen an
Handen und FiBen

e Ausstrahlen der Schmerzen
in andere Korperteile

* Gelenkschmerzen

e Kopfschmerzen

Augen

e Hornhaut-/Linsentrlbung
e \erdnderung der GefaBe

Herz

e Atemnot durch ein
vergroBertes Herz

e UnregelmaBiger Herzschlag

e Herzklopfen

Psychische Beschwerden
* Mudigkeit, Antriebslosigkeit
e Verwirrtheit

e Depressionen

Ihre Notizen



