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A qusa IGHY
familia e a
doenca de Fabry

Vocé esta a receber este folheto porque alguém da sua familia foi diagnosticado com doenca
de Fabry. A doenca de Fabry é uma condicao genética que pode ser transmitida de geragao

em geracao. Com base na forma como a doencga de Fabry é transmitida de geracao em geracao
e na arvore genealdgica realizada por um seu familiar, € possivel que vocé esteja em risco de ter
a doenca. No entanto, isso nao significa necessariamente que vocé a tenha.
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0 que é doenca de Fabry?

A doenca de Fabry afeta cada pessoa de uma forma diferente. Algumas
pessoas ndo tém sintomas, outras sdo gravemente afetadas e as demais
estdo no meio termo.

A doenca de Fabry tem o potencial de afetar a maior parte do corpo,
mas a manifestacdo dos sintomas pode variar entre as pessoas, mesmo
dentro da mesma familia. -* Os sintomas podem desenvolver-se e
agravar-se ao longo do tempo, podendo resultar em complicacdes
graves ou potencialmente fatais, embora este ndo seja o caso para
todas as pessoas.!

Se vocé tem doenca de Fabry, pode ou nédo ter apresentado sintomas.

Qual a causa os sintomas da doenca de Fabry?

As pessoas com doenga de Fabry tém mutacdes genéticas (variantes)
que fazem com que uma certa enzima (a-galactosidase A) ndo funcione
adequadamente. * Normalmente, essa enzima ajuda a decompor
determinadas substéancias “agucares-lipidos” (glicoesfingolipidos) nas
células do nosso corpo. 6

Nos que tém doenca de Fabry os glicoesfingolipidos acumulam-se,
causando problemas e os sintomas da doenga. '

O que sdao mutagoes genéticas? ’
A informacao genética é armazenada no ADN, fornecendo

instrucdes que informam todas as células do corpo o que
elas devem fazer. Podem ocorrer muta¢des no ADN, que
s&o0 erros nas instrucdes

Para mais informacoes
sobre a doenca de Fabry
e como ela é transmitida de

geracdo em geracéo, aceda
a www.fabryfamilytree.net
ou fale com um profissional
de saude




Quais sao os sintomas da doenga de Fabry? Xk

SISTEMA NERVOSO '*°

e Dor

e Perda de audi¢do, zumbido no ouvido

¢ Intolerancia ao calor, ao frio ou ao
exercicio

e Ataque isquémico transitério (AIT)
e AVC

e Dor nas maos e nos pés

e Vertigem/tontura

OLHOS'
e Um padrao em espiral na cérnea
e Catarata de Fabry

CORAGAOQ 28

e Batimento cardiaco irregular
(rapido ou lento)

e Ataque cardiaco ou insuficiéncia
cardiaca

e Coracao dilatado

Q)

RINS'

e Proteina na urina

e Diminuicao da fungéo renal
¢ |nsuficiéncia renal

7

PELE'

e Transpirar menos do que o normal
ou ndo transpirar

e Pequenas manchas vermelho-
escuras chamadas angioqueratomas,
especialmente entre o umbigo e os
joelhos

7

—
SISTEMA GASTROINTESTINAL "2
e Nausea, vomito, céibra e diarreia
e Dor/inchago apds comer, sensagao
de estar cheio apds uma pequena
quantidade de comida

¢ Obstipagao

¢ Dificuldade para controlar o peso

Como resultado de outros sintomas \ J
e, possivelmente, devido a doenca
em si, as pessoas com doencga

de Fabry também podem ter:
depresséao, ansiedade, ataques
de panico e problemas sociais 2




Por que deve pensar fazer o
exame para a doenca de Fabry?

Deve pensar na possibilidade de conversar com um profissional de salde
sobre fazer o exame para a doenca de Fabry. Isto porque a doenca foi
identificada num dos seus familiares, com base na forma como ela é
transmitida de geracao em geracao e na arvore genealdgica do seu familiar;
como resultado de tudo isto é possivel que vocé esteja em risco de ter a
doenca. No entanto, isso ndo significa necessariamente que vocé a tenha.

Pode ser dificil reconhecer os sintomas porque os mesmos podem ser muitos
variados, podem coincidir com doengas mais comuns e também porque a
doencga de Fabry é rara. %' Isso significa que algumas pessoas talvez nunca
sejam diagnosticadas e outras tenham que consultar varios especialistas e
receber um diagnéstico errado antes do diagndstico correto da doenca. 101

A demora do diagndstico é comum na doenca de Fabry, sendo em média de
15 anos. Por isso, 0 exame pode poupa-lo a essa odisseia. 10

Como a doenca de Fabry pode piorar ao longo do tempo, ter um diagndstico
precoce e receber ajuda pode também significar o atraso ou a interrupcao do
seu agravamento, levando a um futuro mais saudavel. 21213

As vantagens e desvantagens do exame podem ser discutidas com os
profissionais de saude.

Se vocé optar por ndo fazé-lo, ainda assim é importante que saiba que

a doenca de Fabry existe na sua familia e que deve sempre informar os
profissionais caso tenha qualquer problema de saude. Informar uma equipa
meédica que a doenca de Fabry existe na familia pode ajudar a um diagndéstico
mais rapido.

Converse com um
profissional de saude
sobre quem na sua familia
pode estar em risco de ter
doenca de Fabry
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teressado em fazer o exame/teste
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IS SA0 0S Proximos passos Se €s

Qua

Quais sao 0s proximos passos
se estiver interessado em
fazer 0 exame/teste?

Se vocé quiser saber mais sobre a
doenga de Fabry ou fazer o exame,
0 préximo passo é consultar um
profissional de saude. Dependendo
da situagao, pode ser:

o Um médico ou geneticista do seu
familiar ou outro profissional da
sua equipa

o Alguém para quem o médico
do seu familiar o encaminhar

o Levar a seccao destacavel deste
folheto para um médico da sua
confianga, o qual podera orienta-lo

Apoio

Se quiser saber mais sobre a
doenca de Fabry e sua genética,

aceda a www.fabryfamilytree.net

Algumas organizacées para
pessoas e familias com doenca
de Fabry também podem ajudar.

Fale com um profissional de
8 saude, que avaliara seu risco de
ter doenca de Fabry, explicara

a natureza dos exames
genéticos, incluindo possiveis
vantagens e desvantagens,

e providenciara o exame se
considerar necessario e se
vocé assim desejar.

Se vocé consentir, pode
fazer um exame genético
para procurar a presenga

de mutacgdes associadas a
doenca de Fabry. O exame

normalmente é realizado em um
esfregago da bochecha ou uma
amostra de sangue ou de outro
tecido.™

falara mais sobre a doenga,
quais sdo suas possiveis
implicagcdes e como lidar
com ela, inclusive as opgoes
de tratamento.

Se for encontrada uma mutagao
@ de Fabry, a equipe médica

Converse com um profissional
de saude sobre o seu risco de ter
doenca de Fabry.

Pode levar a carta destacavel ao seu

médico. Como a doencga de Fabry é

rara, pode ser que o seu médico ndo

tenha conhecimento dela, mas esta

carta deve ajuda-lo a comegar uma
conversa.®
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Converse com um profissional de saude sobre quem na
sua familia pode estar em risco de ter doenca de Fabry

Isencao de responsabilidade: este folheto foi-lhe enviado porque é possivel que esteja em risco de ter doenga de Fabry, com base
na forma como ela é transmitida de geragao em geragao e na arvore genealdgica de um seu familiar. No entanto, isso nao significa
necessariamente que tenha a doenca e ndo sugere, de forma alguma, um diagnéstico de doenga de Fabry. Converse com um
profissional de saude se tiver alguma preocupacéo.
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Ex.mo(a) Sr.(a) Dr.(a),

O seu doente € um familiar de uma pessoa diagnosticada com doenca
de Fabry. Uma analise da arvore genealégica da familia dessa pessoa
concluiu que o seu doente tem risco de ter a mesma doencga.

A doenca de Fabry € uma condicédo genética hereditaria associada ao
cromossoma X. ' E uma doenca progressiva, que afeta varios sistemas
e pode causar morbidade grave e mortalidade tanto em homens quanto
em mulheres. 2

O diagnostico da doenca de Fabry pode ser dificil devido a sua
raridade, a sobreposicao dos seus sintomas com os de outras doencas
mais comuns e a variabilidade desses sintomas, mesmo dentro da
mesma familia. '*7 Ela pode nunca ser diagnosticada e, muitas vezes,
o diagnostico pode ser feito incorretamente, podendo demorar, em
média, 15 anos. '** Devido a sua natureza progressiva, acredita-se que
a intervengao precoce ajude a prevenir a progressao da doenga e a
conduzir a melhores resultados de saude. 289

Para mais informacgdes sobre doencga de Fabry, aceda a
www.fabryfamilytree.net

Com base no exposto acima, talvez deseje dar inicio ao processo de
investigac@o da doenca de Fabry, seja diretamente ou por referenciacao.
Existem exames genéticos preditivos disponiveis. Pode ser aconselhavel
analisar o risco do doente em ter doenca de Fabry e, quando possivel,

o aconselhamento genético deve ser fornecido.
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