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Udviklet af Amicus Therapeutics som en del af vores løbende 
engagement i patientsamfundet, for at fremme uddannelse 
inden for sundhedsvæsenet og -forskning.

Ved Fabrys sygdom kaldes 
det berørte enzym -galaktosidase A, 

eller bare -Gal A.3

Fabrys sygdom er en sjælden 
genetisk sygdom.1

Det er en type sygdom som 
kaldes en lysosomal sygdom.3

Personer, der lider af lysosomal 
sygdom, har svært ved at danne 

specifikke lysosomale enzymer eller 
andre proteiner.4

Normalt nedbryder -Gal A visse 
fedtholdige materialer i cellerne, 

primært et stof, som kaldes 
globotriaosylceramid (GL-3).5

Men hos mennesker med Fabrys 
sygdom nedbryder -Gal A ikke 

GL-3; i stedet ophobes GL-3 
i cellerne i hele kroppen, 

især i celler, der 
beklæder blodårerne.6  

Denne ophobning forårsager skade på 
organer og væv, der gradvist bliver 
værre med tiden, og fører til tegn 

og symptomer på Fabrys sygdom.6

Hvad er Fabrys 
sygdom? 
Tal med din sundhedsudbyder 
for at få yderligere oplysninger.
(Bemærk: Nogle ord, der kan være 
ukendte for dig, er fremhævet og 
er beskrevet i ordlisten sidst 
i denne brochure)

 
 
 

 

 
 
 

Estimater af, hvor mange der har 
Fabrys sygdom, varierer, men 

forskerne mener, at det kan påvirke 
helt op til 1 ud af 1400 til 9000 

mennesker nogle steder i verden.2

ØJNE7

• Et hvirvlet mønster 
 p å øjets overflade 
 ( kun synligt gennem 
 e t særligt instrument)
• Grå stær i forbindelse 
 m ed Fabrys sygdom 
 ( en specifik type 
 u klarhed på øjets linse)

Tegnene og symptomerne på Fabrys sygdom har en tendens til gradvist at blive værre med tiden. 
Men det er vigtigt at være opmærksom på, at alle oplever Fabrys sygdom forskelligt. Nogle tegn 
og symptomer kan være mere eller mindre alvorlige hos nogle mennesker sammenlignet med 
andre. Desuden er det ikke alle, der oplever alle tegn og symptomer, der er angivet nedenfor.

Hvordan påvirker Fabrys sygdom kroppen?

PSYKOSOCIAL5,6

• Depression

• Nedsat selvværd 

• Følelse af vrede, sorg 
 og håbløshed

• Uro over at sygdommen 
 b liver værre

• Skyldfølelse eller bebrejdelse 
 r elateret til sygdommens 
 n edarvede natur

NYRER7

• Protein i urinen
• Nedsat nyrefunktion
• Nyresvigt

MAVE-TARM-SYSTEM5 
• Kvalme og opkastning
• Diarré og/eller forstoppelse
• Mavesmerter
• Oppustethed

HJERTE5

• Puls, der er for hurtig 
 e ller for langsom
• Hjerteanfald eller hjertesvigt
• Forstørret hjerte

HUD7

• Mindre eller større 
svedtendens end normalt
• Små mørke røde 
 p letter, som kaldes 
 angiokeratomer, især 
 m ellem navlen og knæene

NERVESYSTEMET5

• Sviende smerte i hænder 
 e ller fødder (undertiden 
 kaldet akroparæstesi)
• Perioder med intense smerter, som 
 varer fra få minutter til flere timer
• Høretab; ringen for ørerne
• Intolerance over for varme, kulde 
 e ller motion
• Transient iskæmisk attak 
 ( TIA); slagtilfælde
• Svimmelhed

LUNGERNE8

• Åndedrætsbesvær
• Hvæsende vejrtrækning
• Tør hoste
• Nedsat lungefunktion

Der kan først blive taget en blodprøve til 
kontrol af niveauet af -Gal A-aktivitet.

Personen har Fabrys sygdom.

En læge kan mistænke Fabrys sygdom på grund af de tegn og symptomer en person 
har, og/eller fordi andre i personens familie har lidelsen. Processen med at diagnosticere 
Fabrys sygdom kan være forskellig fra mænd til kvinder.

En læge mistænker Fabrys sygdom – 
her er et eksempel på, hvad der kan ske.5,6

Der tages en blodprøve, der leder efter 
varianter af GLA-genet.

testresultatet 
er normalt.

testresultatet 
er IKKE normalt.

Der opdages en 
sygdomsfremkald
ende genvariant.

Der opdages IKKE 
en sygdomsfrem-

kaldende genvariant.

Vedkommende har IKKE har Fabrys sygdom.

Hvad forårsager Fabrys sygdom?

Nogle mennesker med Fabrys sygdom har varianter 
af galaktosidase alfa (GLA-)genet, der får deres 
krop til at producere meget lidt eller ingen -Gal A.9

Nogle gange forekommer der også genvarianter 
(også kaldet mutationer) i DNA-koden i et bestemt 
gen, som kan ændre den måde genet fungerer på.

Det er lidt som at stave. Ét forkert bogstav 
kan totalt ændre et ords mening!

Andre har forskellige varianter af GLA-genet, 
der får deres krop til at producere -Gal A, 
som ikke fungerer korrekt.10

Alle har oplysninger, der kaldes DNA, 
kodet i deres celler. 

DNA arves gennem gener, som nedarves 
fra personens mor og far.

BIL
BAL



Håndtering af Fabrys sygdom 2,5 

Personer, som er diagnosticeret med Fabrys 
sygdom kan eventuelt henvises til en gruppe 
specialister inden for sundhedsvæsenet, såsom 
nyrespecialister, kardiologer, genetiske vejledere 
samt andre specialister.

Der kan udføres yderligere undersøgelser, 
herunder blod- og urinundersøgelser, 
billeddiagnostiske undersøgelser som 
f.eks. computertomografi eller CT-scanninger 
og bedømmelse af syn og hørelse.

Der udarbejdes en personlig behandlingsplan, som 
kan omfatte:
•Behandlinger, som hjælper med at styre specifikke 
 t egn, symptomer og komplikationer, som 
personen oplever.
•Tal med din sundhedsudbyder om andre 
 behandlingsmuligheder, der kan være tilgængelige

Der forskes i øjeblikket i potentielle nye 
behandlinger af Fabrys sygdom. Hvis du vil 
vide mere om igangværende forskningsforsøg, 
kan du søge efter Fabrys sygdom på 
clinicaltrialsregister.eu eller på clinicaltrials.gov, 
eller tale med din sundhedsudbyder.

Hvordan påvirker Fabrys sygdom familier?7

Fabrys sygdom er en X-bundet sygdom. Den skyldes en sygdoms-
fremkaldende variant af et gen (som kaldes GLA-genet), der
sidder på X-kromosomet. Denne genvariant kan nedarves af en
forælder. I sjældne tilfælde, kan Fabrys sygdom være forårsaget
af en genvariant, der forekommer spontant hos børn og ikke er
til stede hos nogen af forældrene (kaldet en de novo-variant 
eller de novo-mutation). 
  

SÅDAN NEDARVER FÆDRE 
FABRYS SYGDOM
Mænd har et X-kromosom og et Y-kromosom. En far 
med Fabrys sygdom nedarver sin sygdomsfremkaldende 
variant af GLA-genet til alle sine døtre, fordi døtre kun 
arver deres fars X-kromosom. En påvirket far kan ikke 
nedarve genvarianten til sine sønner, fordi sønner arver 
et Y-kromosom fra deres far.

X = kromosom med sygdomsfremkaldende genvariant

X = kromosom uden sygdomsfremkaldende genvariant

Berørt = person med Fabrys sygdom

Ikke-berørt = person uden Fabrys sygdom

SÅDAN NEDARVER MØDRE 
FABRYS SYGDOM
Kvinder har to X-kromosomer. En mor, som har en 
sygdomsfremkaldende variant af GLA-genet på ét af sine to 
X-kromosomer har 50 % chance for at nedarve Fabrys sygdom 
til hvert af sine børn. Da mænd kun har ét X-kromosom, vil de, 
hvis de arver den sygdomsfremkaldende genvariant, udvikle 
Fabrys sygdom. Da kvinder har to X-kromosomer, kan en 
datter, der arver en kopi af den sygdomsfremkaldende 
genvariant, have en normal kopi af GLA-genet på det andet 
af sine X-kromosomer. Dette kan medvirke, at hendes krop 
kan danne nogle normale -Gal A. Berørte døtre kan derfor 
have flere variable symptomer end berørte sønner.5
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Hvorfor er genvarianter vigtige?

Den specifikke genvariant 
en person har, kan hjælpe 
med at forudsige, hvornår 
der opstår symptomer, 
hvilken type symptomer 
der opstår og hvor slemme 
symptomerne kan blive.5,7

Det er vigtigt for personer 
og familier med Fabrys 
sygdom at vide, hvilken 
genvariant de har.

Der er identificeret 
over 1000 forskellige 
genvarianter, der 
kan forårsage 
Fabrys sygdom.11  

Hvad betyder disse ord?

Celle: grundlæggende byggesten for alle levende ting

Chaperonterapi: en form for behandling, der 
interagerer med enzymer for at forbedre deres 
funktion og stabilitet.

Kromosom: struktur, der indeholder gener. 

en særlig 
slags røntgen. 

De novo-variant eller -mutation: en ændring i et gen, 
der forekommer for første gang hos et familiemedlem, 
og kan nedarves til fremtidige generationer.

Deoxyribonukleinsyre (DNA): stof i gener, der 
indeholder instruktioner, eller en kode, til at 
producere proteiner, herunder enzymer. 

Enzym: en særlig type protein, der fremskynder 
kemiske reaktioner, der foregår i en celle.

Enzymsubstitutionsbehandling (enzyme 
replacement therapy, ERT): en behandling, der 
erstatter manglende eller ikke-fungerende enzymer. 

Gen: den grundlæggende arvemasse i hver celle, 
som er sammensat af DNA, der nedarves fra en 
forælder til et barn.

Genvariant: (også kendt som mutation) en ændring 
af strukturen i et gen, som kan ændre genets 
funktion, hvilket nogle gange kan medføre 
sygdomme eller lidelser.

Lysosomale sygdomme: (også kendt som 
lysosomale opbevaringssygdomme) en gruppe på 
mere end 70 sygdomme, der skyldes ophobning af 
spildprodukter i lysosomer4. 

Lysosom: en sæk, som findes i celler, der indeholder 

Tegn: objektive tegn på en sygdom eller tilstand, 
som bemærkes af patienten såvel som andre. 

Slagtilfælde: skade på hjernen som følge af en 
blodprop eller et bristet blodkar. 

Symptom: subjektive tegn på en sygdom eller 
tilstand, som kun kan opfattes af den person, 
der har sygdommen. 

Transitorisk iskæmisk attak (TIA): en kort periode 
med nerve- eller hjernedysfunktion (uden vævsskade) 
forårsaget ved tab af blodgennemstrømning i hjernen. 

X-bunden sygdom: en arvelig sygdom forårsaget af 
varianter i et gen, som sidder på X-kromosomet.

Ordliste over vigtige udtryk, når man drøfter 
Fabrys sygdom.

International

Society for Mucopolysaccharide Diseases (UK)

Canadian Fabry Association

Fabry Australia

EURORDIS – Rare Diseases Europe

Andre ressourcer, der kan være nyttige. 
Anført nedenfor. Snak med din sundhedsudbyder.

USA

Fabry International Network 

Fabry Support & Information Group

The National Fabry Disease Foundation

Global Genes

National Institutes of Health (NIH) National Institute of Neurological 

Disorders and Stroke (NINDS) Fabry Disease Information Page

NORD – National Organization for Rare Disorders
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Hvis du har spørgsmål om din specifikke medicinske 
tilstand, skal du kontakte din sundhedsperson. 
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eventuelle kommentarer eller spørgsmål: 
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