Hastalar icin bilgi

GORUNUR
Gl

Fabry hastaligi

kendini cesitlilikle gizler

Fabry hastalg ile ilgili daha fazla bilgiyi asagidaki sayfalarda bulabilirsiniz:

e Fabry hastaligi hakkinda bilgiler, fabry-wissen.de
e Fabry hastaligina iliskin uluslararasi ag, fabrynetwork.org
e Fabry merkezleri Aimanya, fabry-selbsthilfegruppe.de/fabry-zentren

Herhangi bir sorunuz varsa litfen doktorunuza danisiniz.

FABRY HASTALIGI KOMPAKT

Nedeni

¢ Dogustan depo hastalig

¢ Her bir hiicre icindeki spesifik alt
yapllardaki belirli bir
enzimin eksikligi, lizozomlar olarak
adlandirilir

Hastaligin sikhgi

¢ Erkeklerde 40.000 kisiden 1i
¢ Kadinlarda 20.000 kigiden 1i

Temel belirtileri

¢ £l ve ayaklarda agrill yanma hissi

¢ Terlemenin azalmasl veya yok olmasi
¢ Kirmizimsi mor deri dokuntuleri

¢ Mide bagirsak sikayetleri

o Kisitl boébrek fonksiyonu
e Kalp ritim bozukluklari
¢ 55 yas altinda inmeler

Teshis
e Erkekler: Kan tahlili
e Kadinlar: Gen analizi

Tedavi secenekleri
e Enzim replasman tedavisi (inflizyon)
e Saperon tedavisi (kapstiller)



FABRY HASTALIGININ BELIRTILERI

Takeda

Beyin
* Inme

Ruhsal sikayetler

* Yorgunluk, isteksizlik
* Kafa kansikligi
* Depresyonlar

Sinir sistemi

* El ve ayaklarda agrill yanma hissi

* Diger vicut bélgelerine yayilan agri
* Eklem agdrilar

* Basg agrisi

Gozler

* GOz tutulumu/katarakt
e Damarlarin degismesi

Kas-iskelet sistemi

* Koordinasyonsuz ydrime
 Hareket bozukluklari

Kulaklar

« Isitme kaybi
* Kulak ginlamasi (Tinnitus)
* Bas dénmesi

Akciger
* Nefes darligi
* Islik seklinde nefes sesleri

Kalp

* Parmaklarda ve bazen ayak
parmaklarinda beyaz veya mavi renk
ama

Bobrek

* Sik idrara ¢ikma
« Idrarda protein atilimi (gligli képik
olusumu ile taninabilir)

Sindirim yolu
* Agrilar

e Ishal

 Bulanti, kusma

Kan damarlari

® Parmaklarda ve bazen ayak parmaklarinda

beyaz veya mavi renk alma

Deri

o KicUk, koyu kirmizi deri topaklanmalari
» Odemler (su tutma nedeniyle sismeler)

© Kuru deri, terlemenin azalmasi veya yok olmasi

e Isiya duyarliik, ates
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