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Dauguma zmoniy
gal net nera girdeje apie Sig liga. Todel labai
svarbu padeti jums ir jusy Seimai suprasti, kas
yra , kodel ji pasireiskia, kaip si liga
nustatoma, kaip gydoma ir kaip jusy diagnoze
gali paveikti jusy bei jusy seimos gyvenima.



Fabry liga yra paveldima liga, kurig sukelia fer-
mento alfa galaktozidazes A trukumas.

Musy kune yra gaminama tukstanciai aktyviy
medziagu, vadinamuy fermentais, kurie padeda
organizmui suskaidyti baltymus, angliavande-
nius ir riebalus.

Sergant Fabry liga, lastelese del fermento alfa
galaktozidazes A nebuvimo arba stygiaus kau-
piasi tam tikros riebalines medziagos — glikosfin-
golipidai.

Zmoniy, kurie neserga Fabry liga, organizme
fermentas alfa galaktozidaze A, arba alfa GAL,
suskaido tuos riebalus (dar vadinamus globo-
triaosilkeramidu, arba GL3). Zmonés, sergantys
Fabry liga, neturi pakankamai alfa GAL fermento,
todellgsteliy strukturose — lizosomose — prisikau-
pia GL3 ir jos negali tinkamai veikti. Del sios prie-
zasties Fabry liga vadinama lizosomuy kaupimo
liga.

GL3 kaupimasis kraujagyslese ir kituose audi-
niuose pazeidzia svarbius organusir jy sistemas.
Galli sutrikti Sirdies, inksty ir ssmegeny veikla ir del
to iskyla gresme gywvybei.



Kaip Fabry liga perduodama?

Fabryligayrasusijusi su X chromosoma. Genas,
koduojantis alfa GAL, yra X chromosomoje.
Vyrai turi vieng X ir vieng Y chromosoma,
moterys — dvi X chromosomas. Vyrai perduoda
X chromosoma dukterims, Y chromosoma —
sunums. Moterys perduoda X chromosoma
visiems savo vaikams — tiek dukterims, tiek ir
sunums. ¢ o
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Kas gali sirgti Fabry liga?

Fabry liga gali pasireiksti bet kuriame amziuje,

tiek vyrams, tiek moterims.

Fabry liga serga visy rasiy ir etniniy grupiy zmo-
nes visame pasaulyje.

Moterims, sergancioms Fabry liga, yra 50 proc.
tikimybe perducti liga savo vaikams — tiek duk-
terims, tiek sunums. Vyrai, sergantys Fabry liga,
perduos ligg visoms dukterims, bet ne stinums.

Fabry ligos paplitimas — 1 is 40 000 vyry ir 118
20 000 moteru.
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e Sirdies nepakankamumas, skausmai kratingje,
aritmijos

e Deginantis skausmas galunese (plastakose,
paduose)

e Fizinio kruvio netoleravimas, bendras nuovargis

¢ Inksty funkcijos nepakankamumas

¢ Insultas ankstyvame amziuje

e Virskinimo trakto sutrikimai (meteorizmas,
viduriavimas, pilvo skausmai)

e PokyCiai akyse - ragenos drumstumas
(cornea verticillata)

e Odos berimai, angiokeratomos

¢ Klausos sutrikimai

e Sutrikes prakaitavimas (sumazejes)

Svarbu kuo anksciau nustatyti, ar sergate Fabry
lga, nes ji gali sukelti daug sveikatos bedy, pa-
Vvyzdziui, skausma, Sirdies, inksty funkcijos sutri-
kimus. Vieniems Fabry liga progresuoja leciau,
kitierns greiCiau, todel labai svarbu kuo greiciau
liga diagnozucti ir pradeti gydyma.

Daugumai zmoniy Fabry ligos simptomai pa-
sireiskia jau ankstyvoje vaikysteje. Deja, daznai
| Siuos ankstyvuosius pozymius ar simptomus
nekreipiama demesio. | specialistus kreipiamasi
tik tada, kai liga jau bUna pazeidusi organus ar ju
sistemas. Seimos nariy, sergandiy Fabry liga, net
ir broliy ar sesery, ligos eiga ir simptomai gali buti
labai skirtingi.



Progresuojantis Ragenosir lesiuko

Srdies drumstumas
nepakankamumas
Krdtines angina, Apkurtimas ir
artmijos spengimas ausyse
Ankstyvas iseminis Virskinimo trakto
insultas sutrikimai
o Odos berimai,
SalCio / kravio .
, angiokeratomos
netoleravimas
N Sutrikes
Pr%iﬁsﬁfjgnt' prakaitavimas
19 (hipohidroze)
‘ Periferine galtiniy
Nuovargis neuropatia /

epizodines
skausmo krizes



Si ligos forma pasireigkia vyresniame amzidje,
nes ja sergantys pacientai turi dalinj fermento
aktyvuma. Jorastai pazeidziama tik viena organy
sistema - &irdis, inkstai ar smegenys. Sirdinis i-
gos variantas — dazniausiai paplites velyvos pra-
dzios variantas, siems pacientams nustatoma
kairiojo skilvelio hipertrofia, ritmo ir laidumo sutri-
kimai, vainikiniy arterijy pazaida, kratines anginos
pozymiai. Daliai serganciyjy isryskeja pokyciy
Slapime, inksty funkcijos Nnepakankamumas.

Vyrams Si liga gali buti diagnozuojama atlikus
paprasta sauso kraujo laso testg, nurodantj, ar
kraujyje yra alfa GAL fermento. TaCiau moterys
gali sirgti Fabry liga, net jei ju kraujyje yra beveik
pakankamai alfa GAL fermento, todel moterims
reikia atlikti genetinius tyrimus.

Diagnoze tiek vyrams, tiek ir moterims yra pa-
tvirtinama tik gavus teigiamus genetinio tyrimo
rezultatus.

Gydytojai genetikai konsultuoja, kokius tyrimus
reikes atlikti, taip pat paaiskina ju rezultatus. Jie
atsakys | jums rupimus klausimus, suteiks iSsa-
mia informacija, padesiancia primti gerai apgal-
votus sprendimus, kurie svarbus planuojant sei-
mMa, arba paaisking, kaip turety pasikeisti Seimos
gyvenimas suzinojus, kad jusy seimos narys
sergareta genetine Fabry liga.



Kiti atliekami tyrimai

e |ISsami ligos, gyvenimo ir seimine anamneze

e |Ssami fizine apziura del odos pokycCiy, edemuy

e | aboratoriniai tyrimai, jskaitant inksty funkcijos
rodiklius, sSirdies pazaidos biozymenis

o EKG ir 24 val. Holterio monitoringas del ritmo ir
laidurmo sutrikimy

e Echokardiografija naudojant naujas miokardo
vertinimo metodikas (,taskeliy zymejima”) — lei-
dzia nustatyti kairiojo skilvelio sieneliy sustoreji-
ma, Sirdies funkcijg, voztuvy pokyCius

e Sirdies magnetinio rezonanso tomografia —
padeda jvertinti Sirdies raumens tipine pazaida,
ankstyva fibroze

e Nefrologo konsultacija — inksty tyrimai, jskaitant
iNnksto biopsija

e AKiy istyrimas plysine lempa

e Galvos smegeny tyrimai, jskaitant smegenuy
magnetinio rezonanso tomografijg




Kuo skiriasi ligos poveikis
vyrams ir moterims?

AnkscCiau manyta, kad Fabry liga paveikia tk vyrus.
Moterys buvo vadinamos nesiotojomis, nes buvo
manoma, jog gali tureti geng, et simptomai nepasi-
reiskia. Dabar yra jrodyta, kad moterys, turinCios pa-
kitus] genag, taip pat serga Fabry liga. Moterys patiria
daug jvairiy simptomuy, kurie kiekvienai is ju gali buti vis
kitokie.

Kodel yra toks skirtumas”? Vyro, paveldegjusio X chro-
MOosomMa su pakitusiu genu, organizmas arba visai
negamina, arba gamina mazai alfa GAL ir jam pasi-
reiskia Fabry ligos simptomai.

Moterys turi dvi X chromosomas, taigi net jei vienoje
iS ju yra pakites genas, moteris turi antrg gena, kuris
gali veikti alfa GAL fermento aktyvuma. TaCiau kie-
kvienoje lgsteleje aktyvi (arba jjungta) yra tik viena X
chromosoma. Kuri is ju aktyvi, lemia procesas, vadi-
namas X chromosomos inaktyvacia. Vadovaujantis
statistiniais duomenimis, X chromosoma su pakitusiu
genu turety buti aktyvi 50 proc. moters Igsteliy. Ta-
Ciau, panasiai kaip metant monetg, 50 / 50 tikimybe
ne visada reiskia, kad toks ir bus rezultatas. Moters,
turinCios pakitusj Fabry gena, X inaktyvinimo struktu-
ra gali lemti, kad viename organe bus 60 proc. gerai
veikianciy X chromosomy, o kitame —tik 40 proc. Pa-
prastai tariant, kuo daugiau nepakitusiy X chromo-
somy yra neaktyvios, tuo didesne tikimybe, kad pa-
sireiks ligos simptomai. Todel Fabry ligos simptomuy
tipas ir stiprumas moterims skiriasi. Moterims pasi-
reiskiantys simptomai skiriasi labiau nei vyrams — gali
buti tiek stiprus, tiek nestiprus ir dazniau jie prasideda
veliau. TaCiau visos moterys, turinCios pakitusj gena,
serga Fabry liga.



Koks yra ligos poveikis ir kokios
gydymo galimybeés?

Zinia apie ligos diagnoze sukelia daug nerimo ir klau-
simu.

Laimei, apie Fabry liga jau zinoma gana nemazai,
pavyzdziui, kas jg sukelia ir kaip liga kontroliuoti, kok|
simptominj ar specifinj gydyma taikyti.

Gydant Fabry ligg dalyvauja jvairiy sriciy specialistai,
priklausomai nuo to, kuri organy sistema yra pazeista.
Nustacius sig ligg, jus busite stebimas specialisty del
ligos progresavimo, kartojami tyrimai.

Pagrindiniam ligos gydymui taikoma pakaitine fer-
menty terapija, vis daugiau duomeny atsiranda apie
molekuline Saperony terapija, geny terapija.

Sirdies ir kraujagysliy pazaidos simptominis gydymas
turi ypatumy — butina gera kraujospudzio kontrole,
reikia vengti sirdies darbg retinanciy vaisty, nes gali-
mi laidumo sutrikimai — todel jeigu jums kyla klausimuy,
kreipkites | Rety sirdies ir kraujagysliy ligu centrg, kur
gydytojai ekspertai jums suteiks daugiau informacijos
apie ligos gydyma ir priezidra.

AnkscCiausiai atsirandantis inksty pazaidos pozymis,
sergant Fabry liga, yra padidejes baltymo kiekis Sla-
pime. Veliau, ligai progresuojant, pradeda trikti inksty
funkcija — ryskeja inksty nepakankamumas iki galu-
tines stadijos ir pakaitines inksty terapijos (dializes ar
inksto transplantacijos) poreikio. [tariant inksty pa-
zaidg, butina gydytojo nefrologo konsultacija. Inksty
pazeidimo progresavima gali sustabdyti laiku prade-
tas skirti Fabry ligos gydymas — pakaitine fermenty
terapija.



Gyvenimo kokybeé: psichologinés
ir emocinés problemos

Daug zmoniy, serganciy Fabry liga, patiria depresi-
ja, nevilties, atskirties jausma. Sergantiesiems Fabry
liga gali buti sunku paaiskinti patiriamus sunkumus
kitiems zmonems, pavyzdziui, artimiesiems, darbda-
viams, mokytojams, draugams, nes liga yrareta ir ne-
turi iSoriniy simptomu.

Kartais negalavimais sunku jtikinti net sveikatos prie-
Ziuros specialistus, nes ligos simptomai nera speci-
finiai ir liga nera paprasta nustatyti atliekant standar-
tinius Medicininius tyrimus, be to, liga yra gana reta.

Praeina gana nemazai laiko, kol sergantieji Fabry liga
sulaukia patvirtintos diagnozes.

Atliekant tyrimus Fabry ligal nustatyti ir gavus tyrimy
rezultatus reikety atsizvelgti j emocines problemas.
Kai kurie zmones, gave rezultatus, gali pajusti palen-
gvejima, nes pagaliau supranta, ka reiskia jy patiria-
mi keisti simptomai. Kitiems gali buti labai sunku su-
zinojus, kad jiems patiems gali pasireiksti simptomai
ar kad jie gali perduoti rimtg ligg savo vaikams. Kai
kurie zmones, suzinoje, kad turi Fabry geng, gali su-
pykti ar iSsigasti, o jy artimas giminaitis, kurio tyrimo
rezultatas neigiamas, gali pajusti ir palengvejima, ir
kalte.

Jausti visas sias emocijas yra normalu.

Tokiais atvejais naudinga kalbetis su zmonemis, kurie
sergalabry liga, jungtis j serganciyjy Sia liga bendruo-
menes velkla arba kreiptis pagalbos | psichologus.
Svarbu laiku sutelkti reikalinga informacija, parama ir
suvokima, kad liga yra kontroliuojama.



Turime rupintis ne tik fizine, bet ir emocine, psi-
chologine sveikata.

Padedami gydytojy eksperty, aktyviai domeki-
tes Fabry liga ir suzinokite, kaip prisitaikyti prie jos
simptomu. Gydytojo ar psichologo konsultacija
gali buti labai naudinga, o kai kuriais atvejais net ir
rekomenduojama.

Fabry liga yra paveldma — perduocdama is kartos
| karta.

Jei kuris nors Seimos narys serga sia liga, kiti Sei-
MOSs Nariai, vaikai ar suaugusieji, gali taip pat sirgti
Fabry liga ir to nezinoti. Tai svarbu ir broliams ar
seserims, tevams ir vaikams, taip pat tolimiems
giminaiciams, pavyzdziui, pusbroliams ar pusse-
seréms. Seimoms, kuriose sergama Fabry liga,
svarbus genetinis konsultavimas, kad buty gali-
ma nustatyti, kam reikia atlikti tyrimus.

Zinodami &eimos sveikatos istorija, galesite pri-
imti apgalvotus sprendimus, susijusius su savi-
mi ir savo seima. Galesite pasirupinti, kad jums
ir Seimos nariams buty atlikti tyrimai, skirti Fabry
ligal nustatyti, pasikonsultuoti Seimos planavimo
klausimais.



Ka turéciau daryti, jei mano Seima
nenori kalbeétis apie Fabry liga?

Kai kurie seimos nariai gali nesuprasti ar nenoreti kal-
betis apie Fabry liga. Kai kurie gali jausti nerima, nes
bijo suzinoti, kad gali sirgti sia liga. Jei kas nors yra
nejprasta, nieko keisto jausti nerima ar nemalonumMmo
jausma. Mes visi jaucCiame ir informacija suvokiame
skirtingai. Galite pradeti pokalbj] paminedami paplitu-
sias ligas, kuriomis sergama jusy seimoje, pavyzdziui,
auksta kraujospud] ar astma. Tada paminekite Fabry
liga. Paaiskinkite, kad nejmanoma sumazinti rizikos
susirgti Sia liga, taCiau vis vien galima gyventi jorastai,
turint pomegiy, karjerg ir seima.

Pabandykite sudominti Seimos narius, net jei jie is pra-
dziy isreiskia nenorg ar atsisako kalbetis. Jei nenori
suzinoti daugiau del saves paciy, jie gali sutikti tai pa-
daryti del savo vaiky ar kity seimos nariy. Jei seimos
nariai vis vien nenori kalbetis, gerbkite ju norus. Kai
kuriems zmonems neigimas gali buti vienas is budy,
kaip su tuo susitaikyti. Net jel atrodo, kad jusy nesi-
klauso, tai nereiskia, kad jUsy negirdi. Leiskite jiems
kurj laikg apie tai pagalvoti ir priprasti prie minties apie
Fabry liga. Gali buti, kad kai kurie seimos nariai nezi-
Nos, ka jums atsakyti dabar, bet nores apie tai pasi-
kalbeti veliau. Jei taip nutikty, kita kartg jie bus geriau
pasiruose pokalbiui ir gales tinkamai reagucti, nes jau
bus girdeje apie Fabry liga arba iki tol jsigilins | nuro-
dytus informacijos Saltinius. Pasakykite, kad galesite
pasikaloeti, kai jie bus tam pasiruose ir nores uzduoti
klausimy. Suteikite informacijos, kai jie nores suzinoti
daugiau.



Alfa galaktozidaze A (alfa GAL) — tai fermentas, kurio Fabry liga ser-
gantiems zmonems triksta, jis nevelksmingas arba jo yra nepakanka-
mai.

Angiokeratomos — tamsiai raudoni ar melyni odos pazeidimai, kurie
gali bUti ploksti ar siek tiek iskile. Fabry liga serganciu pacienty odoje
dazniausiai pastebimi srityse zemiau juosmens ir virs keliy.

Baltymas - lasteliy ,statybine medziaga“, susiusi su visomis pagrin-
dinemis gyvybinemis funkcijomis — lasteliu augimu, energijos gamyba,
medZiagu apykaita.

Chromosoma - Igsteliy branduolio dalis. Tai sitiliska DNR ir baltymuy
gija, kuri perduoda genetine informacija is kartos | karta. Chromosomo-
se yra genai, nulemiantys Zmogaus organizmo ypatumus, pavyzdZiui,
plauky ir akiy spalvg, pasireiskiancias ligas.

DNR - tai deoksiribonukleortigstis, kurioje yra uzkoduota genetine in-
formacija apie mus.

Echokardiografija - Sirdies ultragarsinis tyrimas.

Fermentas — organizme gaminamas baltymas, kuris suskaido me-
dZiagas arba pakeicia ju chemine sudet], kad organizmas galety jas
naudoti arba pasalinti.

Fabry liga — genetinis sutrikimas, sukeltas fermento alfa galaktozida-
zes A trikurmo arba kai jo gaminasi per mazai.

Genas - DNR dalis, kurioje uzkoduota tam tikra informacija. Kiekvienas
genas uzima tam tikra vieta chromosomoje, kuri apibtdina Zzmogaus
organizmo sandara ir funkcija.

Globotriaosilkeramidas - vienas is glikosfingolipidu, kurie kaupiasi Fa-
bry liga serganciy zmoniy kraujagysliy sienelese del alfa galaktozidazes
Atrikumo, rasiy. GL3 — santrumpa, reiskianti globotriacsilkeramida.

Lizosoma - daugumaoje lasteliy esanti maza struktira, atliekanti che-
mines funkcijas. Lizosomos saugo ir gamina jvairius fermentus, kurie
padeda suskaidyti medziagas. Sergant Fabry liga, lizosomose kaupiasi
GL3.

Lizosomuy kaupimosi liga -liga, pasireiskianti del medziagu kaupimosi
lizosomose.

Ragena - tai akies obuolio iSorinio dangalo priekine skaidri dalis.

X chromosoma - Iytj nulermianti chromosoma, siejama su moteriskai-
siais bruozais. Visos moterys turi dvi X chromosomas, o vyrai turi viena
X chromosoma.
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LSMU Kauno kliniky
Rety ir nediagnozuoty ligy koordinacinis centras

+370 3770 32 47
LSMU Kardiologijos klinikos
Rety Sirdies ir kraujagysliy ligy centras
+370 37 32 6165
LSMU
Rety inksty ligy centras
+370 37 78 74 61
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