INFO-SHEET: BASISWISSEN MORBUS FABRY

Was ist Morbus Fabry?

Morbus Fabry ist eine seltene, genetisch bedingte Stoffwechselerkrankung. Dabei fehlt ein bestimmtes
Enzym (Alpha-Galactosidase A), das bestimmte fettartige Substanzen im Koérper abbaut - sogenannte
Lipide, genauer Gb3 (Globotriaosylceramid). Gb3 gehort zur Gruppe der Glycosphingolipiede und ist kein
klassisches Fett wie Triglyceride oder Cholesterin. Diese Substanzen lagern sich mit der Zeit in einer
Vielzahl von Zellen und Organen ab - unter anderem in Nieren, Herz und Nervensystem.

Wichtig: Ein positiver Test bedeutet nicht automatisch, dass Sie sofort erkranken. Viele Betroffene leben
jahrelang symptomfrei.

Wie wird Morbus Fabry vererbt?

Morbus Fabry wird X-chromosomal vererbt - das Vererbungsmuster hangt davon ab, welcher Elternteil
betroffen ist:

¢ betroffene Mutter: 50 % Wahrscheinlichkeit der Weitergabe - an Téchter und Séhne gleichermaBen.

¢ betroffener Vater: Alle Tochter erben das veranderte Gen - S6hne sind nicht betroffen.

Frauen konnen je nach Verlaufsform symptomfrei bleiben oder ahnlich stark betroffen sein wie Manner.
Manner hingegen sind haufig direkt von der Erkrankung betroffen, da ihnen ein ausgleichendes zweites X-
Chromosom fehlt.

* Frauen haben zwei X-Chromosomen - konnen Tragerinnen sein,

¢ Manner haben nur ein X-Chromosom - sind meist starker betroffen

Welche Symptome konnen auftreten?

Friihe Anzeichen (oft schon im Kindesalter): J
® brennende Schmerzen in Handen und FliBen
e verminderte  SchweiBproduktion, Hitze- oder Kalteintoleranz
(Betroffene meiden daher haufig Sport oder Aufenthalte in groBer
Hitze, z. B. im Sommerurlaub)
e Hautveranderungen (kleine rote Punkte, sog. Angiokeratome)
¢ Magen-Darm-Beschwerden (Durchfall, Bauchschmerzen)

Spétere Komplikationen (unbehandelt):
* Nierenschaden - eventuell Dialysepflicht
¢ Herzprobleme (verdickte Herzwand, Rhythmusstérungen)
e Schlaganfallrisiko

Ausfuhrliche Informationen finden Sie in

unserer !
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https://www.lysoconnect.de/sites/default/files/2023-10/Morbus_Fabry_die_Krankheit_verstehen.pdf

CHECKLISTE: KONTAKT*MIT DEM ZENTRUM

Wichtige Fragen zur Zentrumswahl

¢ |st das Zentrum auf Morbus Fabry spezialisiert?
Wie lange ist die V\_/grtezeit fur einen Ersttermin? Jetzt Zentrum finden >>
Benotige ich eine Uberweisung?

Was soll ich zum Termin mitbringen?
Kann ich eine Zweitmeinung einholen?

Formulierungshilfe fur den Erstkontakt

,@Guten Tag, mein Name ist [lhr Name]. Ich habe ein positives Testergebnis fiir Morbus
Fabry erhalten und méchte gerne einen Termin vereinbaren. Sind Sie auf Morbus Fabry
spezialisiert?“

Falls nachgefragt wird:

¢ _Mein Hausarzt/Humangenetiker hat den Test durchgefihrt:
e _lch bin gesetzlich/privat versichert:

Meine Notizen:
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https://www.lysoconnect.de/services/morbus-fabry-zentrum-finden

GESPRACHSLEITFADEN
20 WICHTIGE FRAGENIFUR; IHR ERSTGESPRACH

Uber Ihre Diagnose
1. Was bedeutet mein Testergebnis genau?

2. Habe ich aktuell Symptome von Morbus Fabry?

3. Welche Organe sind bei mir betroffen?

Uber die Behandlung

4. Muss ich sofort behandelt werden?

5. Welche Therapie kommt flr mich infrage?

6. Wie oft muss ich zur Behandlung kommen?

7. Wie lauft die Therapie ab? (Infusion/Tablette)

8. Welche Nebenwirkungen kann die Therapie haben?

9. Was passiert, wenn ich die Therapie nicht mache?

Uber den Verlauf & Prognose
10. Wie wird sich die Erkrankung bei mir entwickeln?




11. Kann die Behandlung den Verlauf aufhalten?

12. Welche Untersuchungen sind regelmaBig nétig und wo werden diese durchgefuhrt?

Praktische Fragen
13. Ubernimmt die Krankenkasse die Kosten?

14. Wie vereinbare ich die nachsten Termine?

15. Kann ich eine Zweitmeinung einholen?

16. Gibt es Selbsthilfegruppen oder Beratungsangebote?

Uber Familie & Vererbung

17. Sollten meine Kinder/Geschwister getestet werden?

18. Wo bekomme ich eine genetische Beratung?

Alltag & Leben mit Morbus Fabry

19. Was kann ich selbst tun? (Ernahrung, Sport, Lebensstil)

20. An wen wende ich mich bei Notfallen oder Fragen?
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TERMIN-CHECKLISTE:

ZENTRUMSBESUCH VORBEREITEN

Was Sie mitbringen sollten:

e Versichertenkarte (gesetzlich/privat)

¢ Testergebnis (Gentest, Enzymaktivitat , Biomarker)

¢ Vorbefunde (z. B. Blutbild, EKG, Ultraschall, MRT)

¢ Medikamentenliste (alle aktuellen Medikamente inkl. Dosierung) - bitte auch verschreibungsfreie
Medikamente, pflanzliche Praparate und Nahrungserganzungsmittel auffuhren

¢ |hren Gesprachsleitfaden mit vorbereiteten Fragen

¢ Begleitperson (optional, aber empfohlen)

* Notizblock & Stift

Was wird im Zentrum untersucht?

Typische Diagnostik beim Ersttermin:
¢ ausfiihrliches Arztgesprach (ca. 30-60 Minuten) - Krankengeschichte, Symptome,

Familiengeschichte
korperliche Untersuchung
Blutuntersuchung - Enzymaktivitat, Nierenwerte, Entzindungsmarker[Red.1] [Red.2] , Biomarker
(Lyso-Gb3)
Urinuntersuchung - EiweiBausscheidung (Hinweis auf Nierenschéden)
EKG (Herzrhythmus, Herzwand-Verdickung)
evtl. Ultraschall (Herz, Nieren)
evtl. weitere Untersuchungen - MRT, Hautbiopsie, neurologische Tests

Meine Notizen:
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