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Ganz gleich, ob Sie Ihre Morbus Fabry-Diagnose erst
vor Kurzem erhalten haben oder schon seit LAngerem
mit der Erkrankung leben - sie bringt oft tiefgreifende
Veranderungen mit sich. Gleichzeitig er6ffnet

die Diagnose aber auch die Mdglichkeit, aktiv mit
Morbus Fabry umzugehen und Ihren eigenen Weg zu
finden. Dabei gilt: Sie sind nicht allein. Ihr Arzteteam
begleitet Sie verlasslich auf diesem Weg.

Dieser Wegweiser soll Sie dabei unterstiitzen,
gut mit lhrer Fabry-Erkrankung umzugehen -
mit einfachen Schritten, die Sie direkt im Alltag
anwenden kénnen.

GESTALTEN SIE IHR LEBEN MIT MORBUS FABRY
AKTIV: DURCH REGELMASSIGE KONTROLLEN,
AUFMERKSAMKEIT FUR IHRE SYMPTOME UND EINE
VERTRAUENSVOLLE ZUSAMMENARBEIT MIT IHREM
ARZTETEAM KONNEN SIE DAZU BEITRAGEN, DAS ZU
BEWAHREN, WAS IHNEN WICHTIG IST.

Ein individuell mit Ihrer Arztin oder lhrem Arzt
abgestimmter Plan - wann welche Kontrollen erfolgen
und ob eine Behandlung sinnvoll ist - kann helfen,

das Fortschreiten der Erkrankung zu
verlangsamen oder aufzuhalten

@ die Beschwerden zu lindern und lhre
Lebensqualitdt nachhaltig zu verbessern

mehr Sicherheit im Umgang mit lhren
Symptomen zu gewinnen

©

Ein bewusster Umgang
mit Morbus Fabry kann
lhnen helfen, mehr
Einfluss auf Ihr Leben
zu nehmen -und das zu
bewahren, was Ihnen
wichtig ist.

Die wichtigsten Begriffe
finden Sie im Glossar
auf Seite 11.



MONITORING DER
HABRY-ERKRANKUNG

DURCH REGELMASSIGE GESUNDHEITSKONTROLLEN

BEHALT IHRE ARZTIN ODER IHR ARZT IHRE ERKRANKUNG

IN BLICK UND KANN RECHTZEITIG EINGREIFEN, SOBALD

EINE BEHANDLUNG ERFORDERLICH WIRD.

Nehmen Sie Ihre Kontrolltermine regelméaBig wahr - sie sind
wichtig, damit Ihre Arztinnen und Arzte den Verlauf Ihrer Fabry-
Erkrankung genau beobachten kénnen. Bleibt alles stabil oder gibt
es Veranderungen? So lasst sich besser entscheiden, wann eine
Behandlung fir Sie sinnvoll ist. Fur diese Untersuchungen werden

Gehen Sie regelmaBig
zu Kontrollterminen?
Sprechen Sie mit
lhrem Arzteteam,
um zu erfahren,
wann lhr nachster
Termin ansteht.

unter Umstanden verschiedene Facharztinnen und Fachéarzte
hinzugezogen, zum Beispiel fir Herz, Nieren oder Nervensystem.

MOGLICHE UNTERSUGHUNGEN I RAHMEN DES MONITORINGS

ZUUNTERSUCHEN
MENTALE GESUNDHEIT UND LEBENSQUALITAT

HAUFIGKEIT DER UNTERSUCHUNG
BEI JEDEM ARZTBESUCH

JAHRLICH, HALBJAHRLICH ODER ALLE 3 MONATE,

s JE NACHDEM WIE GEFAHRDET IHRE NIEREN SIND
HERZ JAHRLICH BZW. WENN ERFORDERLICH

GEHIRN ALLE 3 JAHRE BZW. WENN ERFORDERLICH
SCHMERZEN “

—ERFASSUNG VON NERVENSCHMERZEN JAHRLICH

—KURZCHECK SCHMERZEN

HALS, NASE, OHREN WENN ERFORDERLICH

LUNGE ALLE 2 JAHRE BZW. WENN ERFORDERLICH

MAGEN-DARM-TRAKT WENN SYPTOME BESTEHEN BLEIBEN ODER SICH VERSCHLECHTERN
LABORWERTE JAHRLICH

LYS0-GL-3 ALLE 6 MONATE

KNOCHEN WENN ERFORDERLICH

AUGEN WENN ERFORDERLICH
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WARUM SIND KONTROLLEN WICHTIG?

RegelmaBige Kontrollen sind in jeder Phase lhrer Fabry-
Erkrankung wichtig. Mit verschiedenen Untersuchungen
kénnen Arztinnen und Arzte Veridnderungen friih erkennen -
oft sogar, bevor Sie selbst etwas merken.

Manche Beschwerden spiren Sie vielleicht. Andere bleiben
unbemerkt und kénnen nur durch medizinische Untersuchungen
festgestellt werden. Morbus Fabry kann tber die Zeit Organe
wie Herz, Nieren oder Nervensystem belasten - auch ohne
deutliche Symptome. RegelméaBige Kontrolltermine helfen,
solche Veranderungen rechtzeitig zu entdecken. So kann Ihre
Arztin oder Ihr Arzt schnell reagieren.

Auch wenn Sie bereits eine Behandlung erhalten, bleiben die
Kontrollen wichtig. Nur so kann geprift werden, ob die Therapie
gut wirkt und weiter zu lhnen passt.

Wenn Sie merken,

dass Ilhre Beschwerden

schlimmer werden oder
neue Symptome auftre-
ten, warten Sie nicht bis
zum nachsten Kontroll-

termin. Informieren Sie

Ihr Arzteteam sofort.

Reden Sie mit Ihrer Arz-
tin oder Ihrem Arzt und
kommen Sie regelméBig
zu den Kontroliterminen.
So finden Sie gemeinsam
den besten Zeitpunkt fiir
Ihren Behandlungsstart.
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BEHANDLUNGSZIELE

Die Behandlung der Fabry-Erkrankung verfolgt drei Hauptziele:

— Die Funktion Ihrer Organe zu erhalten oder zu verbessern
—Symptome zu lindern und lhre Lebensqualitat zu steigern
—Das Fortschreiten der Erkrankung zu verlangsamen oder
aufzuhalten
Auch wenn Sie aktuell keine Beschwerden haben, kann Morbus
Fabry im Hintergrund bereits Organe wie Herz, Nieren oder
Nervensystem schadigen. Deshalb ist es wichtig, méglichst bald
nach der Diagnose mit der passenden Behandlung zu beginnen -
um einer Verschlechterung der Erkrankung vorzubeugen.

AB WANN IST EINE FABRY-THERAPIE SINNVOLL?

Sprechen Sie mit lhrem Arzteteam dariiber, wann der richtige
Zeitpunkt fiir den Behandlungsbeginnist.

Nicht alle Betroffenen starten sofort nach der Diagnose mit einer
Therapie. Doch sobald erste Anzeichen oder Symptome auftreten,
sollte eine Behandlung in Betracht gezogen werden. Gemeinsam
mit Ihrem Arzteteam finden Sie heraus, welche Therapieoption
am besten zu lhrer Situation passt.

Es kann auch hilfreich sein, mit Familie, Freund*innen oder
Kolleg*innen Gber lhre Entscheidung zu sprechen. So verstehen
sie besser, was Sie gerade durchleben, und kénnen Sie auf lhrem
Weg mit Morbus Fabry unterstitzen.

Fir die Fabry-Krankheit stehen verschiedene Behandlungs-
moglichkeiten zur Verfligung, die Ihnen helfen kénnen, mit der
Erkrankung umzugehen.

Beginnen Sie mit der Therapie, sobald Ihre Arztin oder lhr
Arzt sie fiir sinnvoll hédlt. Das kann dazu beitragen, den
Krankheitsverlauf zu verlangsamen oder zu stabilisieren.
Auch Symptome kénnen friiher gelindert werden - und lhre
Lebensqualitat kann sich verbessern.

&

Eine frihe Behandlung
kann lhre Beschwerden
lindern und lhre
Lebensqualitat
verbessern.



Morbus Fabry gezielt
behandeln:

Diese Therapien setzen
direkt an den Ursachen
Ihrer Erkrankung an.

Die wichtigsten Behand-
lungsformen sind die
Enzymersatztherapie
(EET) und die Chaperon-
therapie.

Behandlung der
Beschwerden:

Zur Linderung lhrer Symptome
stehen verschiedene Mdglich-
keiten zur Verfligung. Ob Schmer-
zen, Magenprobleme, Herz-
beschwerden oder depressive
Verstimmungen - fr jede Heraus-
forderung gibt es passende Unter-
stltzung. Wichtig zu wissen:
Diese Behandlungen erganzen lhre
Morbus Fabry-Therapie, ersetzen
sie jedoch nicht.

Nehmen Sie die
verschiedenen Bereiche
lhres Lebens selbst

in die Hand. Arbeiten
Sie eng mit lhrem
Arzteteam zusammen,
um lhre Erkrankung
besser zu bewaltigen.



UNTERSTUTZUNG RUND
UM IHRE MORBUS FABRY

DIAGNOSE

Eine Morbus Fabry-Diagnose kann oft ein groBer
Schock sein. Hier finden Sie verschiedene Hilfsangebote,
die Sie auf lhrem Weg unterstiitzen kénnen.

MORBUS FABRY - AUCH DIE SEELE LEIDET

Mit Morbus Fabry zu leben, kann ein Geflihlschaos ausldsen.
Vielleicht haben Sie Angst, dass sich lhre Beschwerden ver-
schlimmern. Oder Sie leiden unter Schuldgeflihlen, weil Sie die
Erkrankung moglicherweise an Ihre Kinder weitergegeben haben
kénnten. Wichtig zu wissen: Solche Gefiihle sind véllig normal.
Und Sie mlssen diesen Weg nicht alleine gehen.

NIT MORBUS FABRY MUSSEN SIE KEINEN SCHRITT
ALLEINE GEHEN

Ein starkes Unterstiitzungsnetzwerk aus Familie,
Freund*innen und Ihrem Arzteteam kann lhnen helfen,
besser mit der Diagnose umzugehen.

Manchmal tut es gut, mit einer Psychologin, einem Psychologen
oder anderen Betroffenen Uber Ihre Erfahrungen zu sprechen.

In Selbsthilfegruppen - ob personlich oder online - kdnnen Sie
Menschen mit Morbus Fabry kennenlernen, sich austauschen
und sich gegenseitig starken.

N\

Wenn es lhnen see-
lisch nicht gut geht,
sprechen Sie mit lhrem
Arzteteam. Es kann
Ihnen helfen oder Sie
andie richtige Stelle
weitervermitteln.

/

Holen Sie sich Hilfe.
Nach einer Morbus
Fabry-Diagnose kann
Unterstitzung sehr
wertvoll sein, um

mit den korperlichen
Beschwerden und den
emotionalen Hohen
und Tiefen besser
umzugehen.



VIORBUS FABRY IN DER FAMILIE AUFSPUREN o finden Sie Infos

Morbus Fabry ist eine genetisch bedingte Erkrankung. Mit einer zu Unterstiitzungs-
genetischen Testung kann man feststellen, ob auch andere gruppen:
Familienmitglieder betroffen sind. Fragen Sie Ihre Arztin oder
Ihren Arzt nach Unterstiitzungsangeboten - zum Beispiel gibt
es spezielle Berater*innen, die lhnen bei allen Fragen rund um
die Vererbung helfen kénnen.

So wird Morbus Fabry vererbt: fabry-shg.org
Ob Gesprache mit
Vater Trager Familienmitgliedern,
Freund*innen oder

a Fremden: Manchmal
kann die Kommunika-

oo tion im Alltag schwierig

XX

o
Yy und frustrierend sein.
Wie Sie Missverstand-

’ ' ' ‘ nisse vermeiden,

Bedurfnisse kommu-
O O nizieren und Grenzen
N v N v setzen kénnen,
erfahren Sie hier:
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Alle Téchter erben das betroffene Gen

Hat ein Mann ein GLA-Gen, das nicht richtig funktioniert, E

und bekommt Kinder, dann erben alle seine Tochter dieses
veranderte Gen. Seine S6hne bekommen es nicht.

lysosolutions.de|
mentale-gesundheit|
kommunikation-im-
alltag/

Mutter Tragerin

e Vv
XY | XX
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50%iges Risiko, dass Kinder das verénderte Gen erben

Wenn eine Frau ein fehlerhaftes GLA-Gen hat und Kinder

bekommt, hat jedes Kind - egal ob Junge oder M&dchen -
ein 50%iges Risiko, dieses veranderte Gen zu erben.




DAS WICHTIGOTE
AUF EINEN BLICK

Gehen Sie regel- Wenn Sie mit Sie sind nicht allein
maBig zu lhren der Behandlung - ganz gleich, in
Kontrollterminen - beginnen, sobald welcher Phase der
so behalten Sie und sie Ihnen empfohlen Erkrankung Sie sich
lhre Arztin/lhr Arzt wird, kann das befinden. Holen Sie
Ihre Fabry-Erkran- dazu beitragen, sich Unterstitzung,
kung im Blick und das Fortschreiten um die kérperlichen
kénnen genau dann der Erkrankung zu und emotionalen
mit der Behandlung verlangsamen oder Herausforderungen
beginnen, wenn es zu stabilisieren, besser zu bewaltigen.
notwendig ist. lhre Symptome

frihzeitig zu lindern
und lhre Lebensquali-
tat zu verbessern.

EIN GUTER UMGANG MIT IHRER FABRY-ERKRANKUNG KANN IHNEN

HELFEN, IHR LEBEN FREIER UND SELBSTBESTIMMTER ZU GESTALTEN.
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GLOSSAR

a-Gal A

Chaperon-

therapie

EET

Enzym

GL-3

Lyso-GL-3

Monitoring

Morbus
Fabry

In unserem Korper gibt es ein Enzym namens a-Galaktosidase A (kurz: a-Gal A).
Es hat die Aufgabe, eine bestimmte Fettsaure (GL-3) in unseren Zellen abzubauen.
Bei Menschen mit Morbus Fabry ist dieses Enzym entweder zu wenig vorhanden
oder es arbeitet nicht richtig.

Chaperone sind kleine Molekdile, die - bei bestimmten Mutationen - die Struktur Ihres
a-Gal-A-Enzyms in die richtige Form bringen, stabilisieren und ihm helfen kénnen,
wieder zu funktionieren.

Bei Morbus Fabry fehlt das a-Gal-A-Enzym entweder ganz, ist zu wenig vorhanden oder
arbeitet nicht richtig. Die Enzymersatztherapie (EET) kann lhrem Korper das benétigte
0-Gal A zufuhren. Sie erhalten sie regelmaBig als intravenése Infusion.

Enzyme sind biochemische Werkzeuge des Kérpers. Sie bauen verschiedene Stoffe ab,
damit diese wiederverwertet werden und in der richtigen Menge vorhanden sein kénnen.

GL-3 ist eine Fettsaure, die in gesunden Zellen regelméaBig abgebaut und wieder-
verwertet wird - dafur sorgt das Enzym a-Gal A. Bei Menschen mit Morbus Fabry ist

zu wenig von diesem Enzym vorhanden. Dadurch hauft sich GL-3 in den Kérperzellen an
und kann Organe schadigen und verschiedene Beschwerden verursachen.

Neben GL-3 gibt es noch einen weiteren Stoff - Lyso-GL-3. Auch er sammelt sich im
ganzen Koérper in den Zellen an und kann Organe schadigen und Beschwerden ausldsen.
Lyso-GL-3 ist wie ein Messwert fiir lhre Arztin oder Ihren Arzt: Daran kann sie oder er
sehen, ob die Erkrankung fortschreitet oder ob die Behandlung anschlagt.

Ihr Arzteteam macht regelmaBig verschiedene Tests, um zu priifen, wie es Ihren
Organen geht. Diese Untersuchungen zeigen, wie sich lhre Fabry-Erkrankung entwickelt
und ob die Behandlung anschlagt. So finden Sie gemeinsam den richtigen Moment,

um mit der Therapie zu starten - wenn es fir Sie persénlich sinnvoll ist. Auch wenn die
Behandlung lauft, bleiben die Kontrolluntersuchungen wichtig. Nur so wissen Sie und
Ihre Arztin oder Ihr Arzt, ob die Therapie die richtige fiir Sie ist und ob sie gut wirkt.

Morbus Fabry ist eine seltene, vererbbare Erkrankung. Sie kann sowohl Manner als
auch Frauen betreffen, wobei Auspragung und Schwere der Symptome von Person
zu Person unterschiedlich ist. Morbus Fabry ist eine fortschreitende Erkrankung:
Wahrend Babys mit Morbus Fabry zundchst kaum Anzeichen zeigen, kdnnen im
Laufe der Zeit verschiedene Beschwerden auftreten. Die Symptome entstehen durch
die ungewodhnliche Anhaufung von GL-3 in den Zellen, was die normale Funktion
lebenswichtiger Organe wie Nieren, Herz und Gehirn beeintrachtigen kann.
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