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Ordlista over Fabrys sjukdom

Nar du laser om Fabrys sjukdom kan du upptacka att det finns medicinska ord som ar svara att
forsta. | denna ordlista hittar du en 6versikt dver vanligt forekommande begrepp relaterade till
sjukdomen och vad de betyder.

[;;ﬂ Fysiologi — Vad som hander i kroppen i samband med sjukdomen
o

Lysosomal
inlagringssjukdom

Ett genetiskt tillstdnd dar en person saknar ett enzym (protein), vilket leder till en
onormal ansamling av vissa amnen i kroppen. Sjuttio lyosomala
inlagringssjukdomar har upptackts, och fler kommer sannolikt att upptackas i

framtiden. Fabrys sjukdom ar en lysosomal inlagringssjukdom.

Galaktosidas Alfa (GLA)-
genmutation

En genmutation ar en permanent forandring i en gens struktur som kan forandra
hur den fungerar.

GLA-genen mojliggér produktionen av ett enzym som kallas alfa-galaktosidas A
(alfa-Gal A). En mutation i GLA-genen innebar att den har férandrats och kanske
inte fungerar som den ska. Personer med Fabrys sjukdom har en GLA-
genmutation.

Alfa-galaktosidas A
(alfa-Gal A)

Ett enzym (protein) som tar bort en typ av fettamne som kallas
globotriaosylceramid (CGb3) i kroppen. Hos personer med Fabrys sjukdom saknas
eller fungerar inte detta enzym, vilket leder till en ansamling av Gb3 i blodkarl och
organ.

Enzym

Ett komplext protein som produceras av levande celler och ansvarar for att
paskynda vissa kemiska reaktioner i var kropp. Utan enzymer skulle de flesta
metabola reaktioner ta mycket langre tid och inte vara tillrackligt snabba for att
uppratthalla liv.

Gb3, ibland kallad GL3
(globotriaosylceramid)

En typ av fettamne i kroppens celler som bland annat hjalper celler att dela sig och
kommunicera. For att uppratthalla en halsosam niva anvander kroppen enzymet
alfa-Gal A for att bryta ner Gb3. Personer med Fabrys sjukdom saknar, helt eller
delvis, fungerande alfa-Gal A. Detta leder till att Gb3 byggs upp i kroppen.

| denna ordlista kommer vi att anvanda forkortningen Gb3.

Glykosfingolipid

En typ av fettdamne inne i kroppens celler som bland annat hjalper cellerna att dela
sig och kommmunicera. Globotriaosylceramid (Gb3) ar ett exempel pa en
glykosfingolipid. Gb3 ar den typ av fettamne som byggs upp i celler och organ hos
personer med Fabrys sjukdom.

Lyso-Gb3
(globotriaosylsfingosin)

En annan form av globotriaosylceramid (Gb3), en typ av fettamne som byggs upp
hos personer med Fabrys sjukdom. Lyso-Gb3 tros spela en roll i Fabrys sjukdom

eftersom det paskyndar lagringen av Gb3.

Lyso-Gb3 anvands som ett matt pa hur allvarlig sjukdomen ar och hur val
behandlingen fungerar.

Genotyp

Den uppsattning gener som varje person, djur eller organism har.
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Fenotyp

De fysiska egenskaperna hos personer, djur eller organismer.

Heterozygot

En individ som har tva olika kopior av en gen pa motsvarande kromosomer. De
flesta kvinnor med Fabrys sjukdom har en muterad GLA-gen pd en X-kromosom
och en normal gen pa den andra X-kromosomen. Dessa kvinnor ar Heterozygota.

Hemizygot

En individ som bara har en kopia av en gen istéallet for tva. Man har bara en X-
kromosom. Vid X-bundna sjukdomar, sa som Fabrys sjukdom, har man bara en
kopia av genen och ar darfér Hemizygota.

Homozygot

En individ som har tvd muterade kopior av en gen. Hos Fabrys sjukdom, och andra
X-bundna sjukdomar, ar detta ovanligt, men kan féorekomma hos kvinnor om bada
foraldrarna bar en muterad kopia av genen.

Nervsystem

Natverket av nerver och celler som bar signalerna mellan hjarnan och resten av

kroppen. Det maojliggér bland annat tankande, sprak, kansla, larande och minne.
Nervsystemet har tva delar:

1. Centrala nervsystemet bestar av hjarnan och ryggmargen.

2. Det perifera nervsystemet ar natverket av nerver som stracker sig genom hela
kroppen.

Symtomen

Akroparestesi

En brannande, pirrande eller stickande kansla eller domning i hander eller fotter.
Ett vanligt symtom hos personer med Fabrys sjukdom.

Anhidros

Att inte kunna svettas. Ett vanligt symtom hos personer med Fabrys sjukdom,
vanligare hos pojkar och man.

Angiokeratom

Sma3, roda eller morkbla flackar pa huden. Det vanligaste hudsymtomet hos
personer med Fabrys sjukdom.

Arytmi

Att ha oregelbunden hjartrytm. Ett vanligt symtom hos personer med Fabrys
sjukdom.

Kronisk njursjukdom

Ett tillstdnd dar njurarna ar skadade och inte kan filtrera blodet sa bra som de
borde.

Cornea verticilata

Ett tillstand dar Gb3 ansamlats i 6gats hornhinna (den transparenta delen av
6gongloben som tacker iris och pupill och som slapper in ljus). Paverkar vanligtvis
inte synen pa personer med Fabrys sjukdom.

Gastrointestinala symtom

Alla symtom som uppstar i matsmaltningssystemet, fran munnen till magen och
tarmarna. Exempel pd mag-tarmsymtom inkluderar diarré, bukkramper, gaser, en
kansla av mattnad tidigare &an normalt, illamaende och krakningar. Mag-
tarmsymtom ar vanliga hos personer med Fabrys sjukdom.

Hypohidros

Svettas mindre an vanligt. Ett symptom som personer med Fabrys sjukdom kan
uppleva, vanligare hos pojkar och man.

Ischemisk stroke

Ett tillstand dar blodflédet till hjarnan blockeras. En ischemisk stroke, aven kallad
hjarninfarkt, orsakas av en blodpropp och ar en medicinsk nddsituation som kraver
omedelbar medicinsk vard.
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Vansterkammarhypertrofi

Ett tillstdnd dar vanstra kammaren (haligheten) i hjartat vaxer eller vaggen blir
tjockare &n den borde vara. Hjarttillstand, sasom vansterkammarhypertrofi, ar
vanliga hos personer med Fabrys sjukdom.

Neuropatisk smarta

En smarta som orsakas nar delar av nervsystemet som ar involverade i
berdringskanslan skadas. Ett mycket vanligt symtom hos personer med Fabrys
sjukdom som troligen orsakas av ansamling av Gb3 i nerverna.

Tinnitus

Att hora ljud som inte kommer fran en yttre kalla. Det kan lata som ringande,
frasande, visslande, nynnande, surrande, kvittrande eller klickande ljud. Hos
personer med Fabrys sjukdom tror lakare att tinnitus orsakas av blockerade eller
fortrangda blodkarl i innerdrat orsakat av en ansamling av Gb3.

Transitorisk ischemisk
attack (TIA)

Ett tillstand dar blodflédet till hjarnan blockeras under en kort tid (vanligtvis mindre
an 5 minuter). Denna typ av stroke kallas ocksa 'mini-stroke’. En TIA &r en medicinsk
nddsituation som kraver omedelbar medicinsk hjalp.

Undersokningar

GFR (Globerular
Filtrationshastighet)
och

eGFR (Estimerad
Glomerular
Filtrationshastighet)

Ett matt pa njurfunktionen som uppskattar hur mycket blod som filtreras av
njurarna per minut. Viktigt for att dvervaka njurarnas paverkan vid Fabrys sjukdom.

MRI (Magnetisk
Resonanstomografi)

En bildteknik som anvander magnetfalt och radiovagor for att skapa detaljerade
bilder av organ och vavnader, ofta anvand for att upptacka hjart- eller hjarneffekter
vid Fabrys sjukdom.

Enzymanalys

Ett test som mater aktiviteten hos ett visst enzym. Ett test for alfa-galaktosidas A
(alfa-Gal A) anvands for att kontrollera om en person har Fabrys sjukdom. Hos
pojkar och man innebar 14g aktivitet av enzymet att de har Fabrys sjukdom. Flickor
och kvinnor med Fabrys sjukdom, kan ha normala varden av alfa-galaktosidas A och
darfér gors ett gentest for att kontrollera forekomsten av sjukdomen.

Lyso-Gb3-analys

Ett laboratorietest som mater nivder av globotriosylsfingosin (Lyso-GB3), en
biomarkdr for Fabrys sjukdom som anvands for diagnos och uppféljning av
behandling.

Antilakemedelsantikroppar
(ADAS)

Antikroppar som bildas mot ett Iakemedel, vilket kan ge biverkningar och/eller
minska lakemedlets effekt. Vid enzymersattningsterapi for Fabrys sjukdom kan
antikroppar paverka hur man svarar pa behandling.

Neutraliserande
antikroppar

En typ av antilakemedelsantikroppar som inte bara binder till lakemedlet utan
ocksa blockerar dess biologiska aktivitet, vilket kan leda till en lagre effekt av
lakemedlet.
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Sjukvard och behandling

Kardiolog

En lakare som &r specialiserad pa hjarta och hjarttillstand, inklusive diagnos,
hantering och behandling av dessa.

Chaperonbehandling

En typ av [akemedel for personer med Fabrys sjukdom som har en viss typ av
mutation. Chaperonbehandling kan hjalpa ett felaktigt vikt alfa-galaktosidas A
enzym att veckas korrekt och darmed fungera battre.

Enzymersattningsterapi
(ERT)

Ett konstgjort, genteknologist framstallt enzym som kan ges till personer som
saknar, eller har for lite av, ett fungerande enzym. Enzymersattningsterapi for
Fabrys sjukdom innehaller enzymet alfa-galaktosidas A.

Dietist

Vardpersonal specialiserad pa naringslara som ger personliga kostrad och guider
for att stodja halsa och hantera medicinska tillstand, inklusive sallsynta sjukdomar
som Fabry.

Genetisk radgivare

Vardpersonal som ger information till patienter och familjer om arftliga sjukdomar.

Medicinsk genetiker

En lakare som &r specialiserad pa genetiska tillstand och hur man hanterar och
behandlar dem. De kan ocksa erbjuda radgivning till patienter som drabbats av
genetiska tillstand.

Tvarvetenskapligt team

En grupp vardprofessioner fran olika specialistomraden - till exempel kardiologi,
medicinsk genetik, nefrologi, neurologi och psykologi — som tillsammans planerar
och samordnar patientens utredning, vard och behandling.

Nefrolog En lakare som &r specialiserad pa njurar och njursjukdomar.
Neurolo En lakare som &r specialiserad pa diagnos och behandling av tillstand som paverkar
9 hjarnan och nerverna.
Utbildad vardpersonal som anvander samtalsterapier for att behandla psykiska
psykolog problem och hjalpa manniskor att hantera emotionella, sociala och fysiska problem.

Om du behover stod for att hantera din Fabry-diagnos eller symtom kan din lakare
remittera dig till en psykolog.

Checklistan finns att ladda ner pd www.rethinkfabry.se

Rethink Fabry™ is a trademark of CHIESI FARMACEUTICI S.p.A
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