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Nuestra
familia y
la enfermedad de Fabry

A 4

Se le entrega este folleto porque algin miembro de su familia recibié un diagnéstico de enfermedad
de Fabry. La enfermedad de Fabry es una afeccion genética que puede transmitirse de generacion

en generacion en una familia. En funcién de la forma en que la enfermedad de Fabry se transmite
y del arbol genealdgico de su familiar, usted podria estar en riesgo de padecer la enfermedad de
Fabry. Sin embargo, esto no significa, necesariamente, que padezca la enfermedad.
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¢Qué es la enfermedad de Fabry?

La enfermedad de Fabry afecta a todas las personas de forma diferente, algunas
personas que la padecen no presentan sintomas, otras se ven gravemente
afectadas y el resto se ubica en algun lugar intermedio. '

La enfermedad de Fabry puede afectar a la mayor parte del cuerpo, pero los
sintomas pueden variar entre las personas, incluso entre los miembros de una
misma familia. '-¢ Los sintomas pueden aparecer y empeorar con el tiempo, lo que
podria provocar complicaciones graves o potencialmente mortales, aunque esto
no ocurrird en todos los casos.’

Si padece la enfermedad de Fabry, puede que ya haya presentado sintomas o no.

¢ Queé causa los sintomas de la enfermedad
de Fabry?

Las personas que padecen la enfermedad de Fabry tienen mutaciones (variantes)
genéticas que provocan que una determinada enzima (a-galactosidasa A) no
funcione adecuadamente. "® Normalmente, esta enzima ayuda a descomponer
ciertas sustancias azucaradas y grasas (glucoesfingolipidos) en las células de
nuestro cuerpo.

En las personas con la enfermedad de Fabry, esas sustancias azucaradas y
grasas se acumulan, lo que causa problemas y los sintomas de la enfermedad
de Fabry. ®

¢Qué son las mutaciones genéticas? ’

La informacion genética se almacena en el acido desoxirribonucleico
(ADN) que proporciona instrucciones que indican a cada una de las
células del cuerpo qué hacer. Pueden producirse mutaciones en el
ADN; estas son errores en las instrucciones

Para obtener mas
informacién sobre la
enfermedad de Fabry
y como se transmite

entre los miembros

de una familia, visite
www.fabryfamilytree.es
o hable con un profesional
sanitario




¢ Cuales son los sintomas de la enfermedad de Fabry?

0JOS!

e Cornea verticillata

e Cataratas por la enfermedad
de Fabry

CORAZON "2#

e | atidos cardiacos irregulares
(rapidos o lentos)

e Ataque cardiaco o insuficiencia
cardiaca

e Corazén agrandado
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PIEL"

e Sudar menos de lo normal o
no poder sudar

e Pequefas manchas de color rojo
oscuro llamadas angioqueratomas,
especialmente entre el ombligo y
las rodillas

Como resultado de otros sintomas vy,
posiblemente, debido a la enfermedad
en si misma, las personas que

padecen la enfermedad de Fabry
también pueden presentar: depresion,
ansiedad, ataques de panico y
problemas sociales?
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SISTEMA NERVIOSO '°

e Dolor

e Pérdida de la audicion, zumbido en
los oidos

Ir]tolerancia al calor, al frio o al
ejercicio

Ataque isquémico transitorio (AIT)
y accidente cerebrovascular

Dolor en las manos y en los pies
Vértigo/sensaciéon de mareo

RINONES'

e Proteinas en la orina

e Disminucién de la funcion renal
¢ |nsuficiencia renal
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GASTROINTESTINALES '

Nauseas, vomitos, célicos y diarrea
Dolor/distension abdominal después
de comer, sensacion de saciedad
después de una pequefia cantidad
de alimento

Estrefimiento

Dificultad para controlar el peso




¢Por que deberia considerar la posibilidad
en hacerse una prueba para detectar
la enfermedad de Fabry?

Hable con un profesional

Seria bueno que considerara la posibilidad de hablar con un profesional sanitario sanitario sobre qué

sobre la realizacién de una prueba para detectar la enfermedad de Fabry. Esto se miembros de su familia
debe a que esa e_nfermedad se ident!f_icé enun familiar y, gn_funcién de Ia_f_orma podrian estar en riesgo

en que se transmite dentro de la familia y del arbol genealégico de su familiar, es

posible que usted esté en riesgo de padecerla. Sin embargo, esto no significa, de padecer la enfermedad
necesariamente, que padezca la enfermedad. de Fabry

Los sintomas de la enfermedad de Fabry pueden ser dificiles de reconocer debido
a lo variados que pueden ser, a que se solapan con afecciones mas frecuentes

y a lo rara que es la enfermedad de Fabry. """ Esto implica que algunas

personas quiza nunca reciban un diagnostico, y que otras deban consultar a
varios especialistas y, posiblemente, reciban un diagndstico incorrecto antes del
diagndstico correcto de la enfermedad de Fabry. 1%

Los retrasos prolongados en el diagndstico son frecuentes en la enfermedad de
Fabry, el promedio del retraso es de 15 afos, y hacerse una prueba podria salvarlo
de esta odisea para recibir el diagnéstico. 10"

Dado que la enfermedad de Fabry puede empeorar con el paso del tiempo,
conocerla antes y recibir ayuda también podria implicar que pueda retrasar o
detener el empeoramiento de la enfermedad, lo que podria dar lugar a un futuro
mas saludable.>'213

Puede analizar las ventajas y desventajas de someterse a la prueba con los
profesionales sanitarios.

Aunque decida no someterse a la prueba, sigue siendo importante que sepa que
la enfermedad de Fabry esta presente en su familia y debe informar a su equipo
de atenciéon médica siempre que tenga algun problema de salud. Comunicarle a
un equipo de atencién médica médico que la enfermedad de Fabry esta presente
en la familia podria ayudar a acelerar el diagndstico.




y

proximos pasos

¢ Cuales son l0s
Proximos pasos Si esta
interesado en hacerse
la prueba?

Si desea saber mas sobre la enfermedad
de Fabry o hacerse la prueba, el proximo
paso es consultar a un profesional
sanitario. Segun su situacion individual,
este podria ser:

o El médico de su familiar, o un
miembro del equipo de atencién
médica de su familiar

o Alguien a quien el médico de su
familiar lo remita

o Llevar la seccién extraible de este
folleto a su médico, quien puede
remitirlo a otro médico

Obtener apoyo

Si desea saber mas sobre la
enfermedad de Fabry y sus
aspectos genéticos, visite
www.fabryfamilytree.es

También hay organizaciones
para personas y familias con
la enfermedad de Fabry que
pueden ofrecer apoyo.

Converse con un profesional
sanitario quien deberia

evaluar su riesgo de padecer

la enfermedad de Fabry,
explicarle las pruebas genéticas,
incluidas las posibles ventajas

y desventajas, y ordenar una
prueba, si corresponde y si
usted lo desea.

Si otorga su consentimiento,
puede realizarse una prueba
genética para detectar
mutaciones relacionadas con
la enfermedad de Fabry.®
Normalmente, la prueba se
realiza en un frotis bucal, o en
una muestra de sangre o de
tejido.™

Si se encuentra una mutacion
de Fabry, su equipo de

atencion médica hablara con
usted en mas detalle sobre la
enfermedad, cualquier posible
consecuencia y como abordarla,
incluidas las opciones de
tratamiento.

Hable con un profesional sanitario
sobre el posible riesgo de padecer
la enfermedad de Fabry.

Puede llevar la carta extraible que
se encuentra a la derecha a su
médico. Dado que la enfermedad
de Fabry es rara, es posible que
su médico no haya oido hablar
de ella, pero esto deberia ayudar
a iniciar una conversacion.®
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Hable con un profesional sanitario sobre qué miembros de su familia
podrian estar en riesgo de padecer la enfermedad de Fabry

Exencion de responsabilidad: Se le envio este folleto debido a que es posible que esté en riesgo de padecer la enfermedad de Fabry
en funcién de la forma en que esta enfermedad se transmite entre los miembros de una familia y del arbol genealégico de su familiar. Sin
embargo, esto no significa necesariamente que padezca la enfermedad ni sugiere, de ninguna manera, un diagnostico de enfermedad de
Fabry. Todas las personas involucradas deben hablar con un profesional sanitario.
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Estimado médico:

Su paciente fue sefialado en riesgo potencial de padecer la
enfermedad de Fabry a través de un analisis genealégico de un
familiar a quien se le diagnosticé esa enfermedad.

La enfermedad de Fabry es un trastorno genético con herencia
ligada al cromosoma X. ' Se trata de un trastorno multisistémico,
progresivo y puede causar morbimortalidad grave tanto en hombres
como en mujeres. "2

La enfermedad de Fabry puede ser dificil de diagnosticar debido a
que es rara, se solapa con afecciones mas frecuentes y sus sintomas
son muy variables, incluso dentro de una misma familia. 37 Puede ser
infradiagnosticada y, a menudo, se diagnostica de forma incorrecta;

el promedio del retraso en el diagndstico es de 15 afios. ** Debido

a su naturaleza progresiva, se cree que la intervencién temprana
ayuda a prevenir la evolucion de la enfermedad y a obtener mejores
resultados de salud. 289

Para obtener mas informacion sobre la enfermedad de Fabry, visite
www.fabryfamilytree.es.

En funcién de lo anterior, seria bueno que comenzara el proceso
de investigacion para detectar la enfermedad de Fabry, ya sea
directamente o por remision. Hay pruebas genéticas predictivas
disponibles. Puede ser aconsejable que se revise el riesgo del
paciente de padecer la enfermedad de Fabry y que se proporcione
asesoramiento genético cuando sea posible.
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