Leva med Fabry

Familjen Fabry

Annes familj ar en av de forsta kdnda Fabry-familjerna i Danmark. Pa ett gammalt svartvitt foto kan
man se den syskonskara pa sju som hennes pappa Georg var en del av. Av de sju har tva pojkar och
tva flickor Fabry, som de fick av sin mamma. Annes far och hans yngre bror, Gregor, dog bada av
effekterna av Fabrys sjukdom. Bodil, en av de tva flickorna med sjukdomen, lever fortfarande och ar
80 ar. Har berattar Anne om sin familjs liv med sjukdomen och de spar den har lamnat hos henne.

Annes pappa dog 1991 vid 55 ars alder av akut njursvikt och ett forstorat hjarta. Bada sjukdomarna var ett
resultat av Fabrys sjukdom. Tva ar innan han dog var han allvarligt sjuk. Nar han dog var Anne 29 ar
gammal. Innan dess hade Annes fars yngre bror, farbror Gregor, dott vid 32 ars alder. Annes berattelse ar
historien om en familj dar Fabry har satt djupa spar, och dar det till en borjan inte fanns ndgon behandling
for sjukdomen. Anne har ocksd Fabry, men i en mildare variant.

"Min pappa var vid dalig halsa nar jag vaxte upp. Jag minns att han hade blodblasor éver hela 6verkroppen
och som liten visste jag att det inte var normalt. Nar jag sjalv var mellan 7 och 9 ar fick jag tva allvarliga
vinterinfluensor med 40 graders feber och ont i hander och fotter. Det var da jag fick veta att jag hade
samma sjukdom som min pappa, sager Anne. Idag bor hon tillsammans med sin man Rune pa en lantgard
i Stevns.

Visades i en glasbur

Annes farbror Gregor dog 1967 som den forsta av de fyra syskonen med Fabry. Han hade under aren haft
upprepade blodproppar/hjarnblédningar, blev férlamad férst pa ena sidan och sedan pa den andra och
hans dod finns tydligt i Annes minne, trots att hon da bara var fem ar gammal. Gregor var fortfarande en
ung man nar han fick mycket svar huvudvark och pa kort tid gick han fran att vara till synes frisk till att sitta
i rullstol och inte kunna tala. De tva broderna hade kort innan startat ett foretag tillsammans. Vid tiden for
Gregors dod var det kant att han var drabbad av det som da kallades Fabry-Anderssons syndrom.

"Gregor hade blivit utsatt for alla mdjliga konstiga saker frdn den medicinska varlden", sager Anne. "Bland
annat placerades han i en glasbur i ett auditorium pa en lakarkonferens endast ikladd ett hoftskynke, sa att
man kunde se alla hans konstiga flackar. Det var pa den tiden som folk pa endokrinologiska avdelningen pa
Rigshospitalet borjade intressera sig for Fabry, men sattet Gregor hade stallts ut vackte sd mycket avsky
hos Annes pappa att han inte ville ha ndgot med lakarna dar att gora.

Brevet fran professorn

Vid 16 ars alder hittade Anne ett brev, i familjens forrad, fran den tid da folk hade boérjat intressera sig for
Fabrys sjukdom pa Rigshospitalet. Av brevet, som var undertecknat av davarande professorn vid
endokrinologiska institutionen, Sven Asger Sgrensen, framgick att familjen led av Fabrys sjukdom och att
man ville forska lite om familjemedlemmarna. Upptackten av brevet var anledningen till att Anne
kontaktade Rigshospitalet, eftersom hon visste att hon sjalv hade sjukdomen, att den var arftlig och att hon
dréomde om att fa barn ndgon gang i framtiden.

"Nar det kom till kritan ville min pappa anda bli undersdkt och det var i det sammanhanget som det kom
fram att jag och min syster ocksa hade sjukdomen. Min bror hade det inte."

Vid den har tiden var det annu inte klart for lakarna att kvinnor inte bara kunde vara barare av sjukdomen,
utan ocksd kunde ha symptom. Det har faktiskt gatt mindre an 15 ar sedan det stod klart att kvinnor kan ha
samma sjukdomsforlopp som man, men oftast i hogre alder. Annes pappas tva systrar, Bodil och Kirsten,
som ocksa syns pa bilden av syskonskaran, var vuxna innan det stod klart att dven de hade Fabrys sjukdom.
Kirsten dog for nagra ar sedan, medan Bodil fortfarande lever, starkt paverkad av sin sjukdom.



Mitt tyngsta Fabry-kors

Nar Rune kom in i Annes liv i slutet av 80-talet bestamde de sig, efter att Anne hade berattat for honom om
familjens sjukdom, att de ville ha barn. Har bérjar det som Anne kallar sitt tyngsta Fabry-kors.

"Jag var inte sarskilt hart drabbad av sjukdomen och hade inte varit det forrdn da, men jag visste att det
fanns 25 procents risk att vi skulle f4 barn med Fabry. Optimist som jag ar tankte jag att det nog skulle
fungera. Under perioden 1991-93 var jag gravid sex ganger for att f4 Otto och Ulrik, som nu ar 26 och 28 ar
och friska. Under den forsta graviditeten avsldjade en placentabiopsi att fostret hade Fabry, s& det togs bort.
Sven Asger Sgrensen hade gjort klart for mig att nar de gjorde tester pa fostret sa forvantade de sig att jag
skulle ta konsekvenserna om det skulle visa sig att barnet hade sjukdomen. Med min andra graviditet
forlorade jag barnet tidigt i graviditeten, tredje gangen var det aterigen ett Fabry-foster, fjarde gangen
forlorade jag det igen och femte och sjatte gangen var det Otto och Ulrik, som badda har berikat vara liv
med (friska) barnbarn. Det har haft ett hogt pris, men det har varit helt vart det.”

Sjukdomen dér med mig i min gren av familjen

| ssamband med Annes graviditeter vaxte hennes medvetenhet om sjukdomen och under samma period
fick lakarna bevis for att Fabry ocksa ar en kvinnosjukdom. Vid 45 ars alder startade Anne sin behandling
efter att ha levt sitt liv i tron att hon var barare av sjukdomen utan att sjalv vara patient.

"Den dagen jag blev rekommenderad att genomga behandling kom jag till sjukhuset som en frisk person
och lamnade som patient. Det var en kdnslomassig chock och svart for mig att acceptera”, minns Anne.

Nar hon for fler ar sedan gick med i Fabryféreningen, for att moéta andra med samma utmaningar som hon
sjalv, var hennes familj den stoérsta Fabry-familjen i Danmark. Det ar den inte langre.

"I min gren av familjen dér sjukdomen ut med mig, eftersom jag har fott friska barn. Min syster har fatt tva
tjejer utan Fabry, min bror har inte fatt barn, mina tva kusiner har valt att inte skaffa barn och min kusin,
som ocksa har Fabry, har tva friska barn”, avslutar Anne.

Berdttelsen dterfinns i boken "Fabrys mange ansigter” av Finn Stahlschmidt fran 2022 och publiceras med
tillatelse av Fabry Patientférening Danmark och Anne sjdlv. Besék gdrna féreningens hemsida fér att ta
del av fler berattelser.
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