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Cada familia con enfermedad de Fabry tiene una
historia que contar

¢ Qué papel puede desempefar usted en la historia de la enfermedad de Fabry de su familia?

La de mi tia es

WYY

Exencion de responsabilidad: Este paquete y los materiales de apoyo estan disefiados para ayudarlo a encontrar
a miembros de su familia que podrian padecer la enfermedad de Fabry. De ninguna manera sugieren un °
diagndstico de enfermedad de Fabry. Todas las personas involucradas deben hablar con un profesional sanitario. A m l C u S

Las fotografias tienen fines meramente ilustrativos; las personas que aparecen no son miembros de la familia de ; .
una persona con la enfermedad de Fabry. Thera peu tics



El podler de su Uistoria

Como puede haberlo experimentado usted
mismo, el camino hacia un diagnéstico de
la enfermedad de Fabry puede ser largo

y dificil; a menudo, implica consultar a
diversos especialistas y, posiblemente,
recibir diagndsticos incorrectos.!?

Su historia con enfermedad de Fabry tiene
el poder de ayudar a otras personas a
evitar estas situaciones y, posiblemente,
conducirlas a un futuro mas saludable.®*®

Puede que tenga miembros de su familia
afectados que todavia no presenten
sintomas. ” Es posible que otros ya
presenten sintomas, pero no sepan cual es
la causa. Es importante que sepa que los
sintomas que ellos presenten pueden ser
diferentes de los suyos.”"°

La variabilidad de los sintomas de la
enfermedad de Fabry y la forma en que se
solapan con frecuencia con afecciones mas
frecuentes contribuyen a los retrasos y a las
dificultades para obtener un diagnéstico. 2
Hacerse una prueba para detectar la
enfermedad de Fabry o, incluso, saber

que la enfermedad de Fabry esté presente
en la familia podria ayudar a simplificar

el camino de una persona para recibir el
diagnostico. La deteccidn temprana también
podria implicar que las personas afectadas
obtengan antes el apoyo y el tratamiento
que necesitan, lo que los ayudaria a
controlar la enfermedad y, posiblemente, a
tener un futuro mas saludable. +6

¢Coémo?

Es posible que ya sepa que la enfermedad
de Fabry es un trastorno genético que
puede transmitirse de generacion en
generacion en una familia.

Pero ¢sabia que, de media, por cada
persona con enfermedad de Fabry, al
menos otros 5 miembros de su familia
también pueden ser diagnosticados con
esta enfermedad? 2

Esto significa que sus hijos, padres,
hermanos, tios o primos también
podrian padecer la enfermedad de
Fabry, pero todavia no lo saben.
Usted podria ayudarlos.

El conocimiento es poder

Al crear conciencia y educar a su familia
acerca de la enfermedad de Fabry,
usted podria ayudar a muchas personas
a obtener el apoyo y el tratamiento

que necesitan.

Acercarse a su familia para hablar sobre
las realidades de la enfermedad de

Fabry puede no ser facil para algunas
personas, pero su equipo de atencién
médica puede apoyarlo y esperamos que
este manual y los materiales de apoyo lo
ayuden. Recuerde, no hay nadie mas
capacitado que usted para hablar sobre
la enfermedad de Fabry con su familia.

Cada familia con la enfermedad de Fabry
tiene una historia que contar. Su historia
con la enfermedad de Fabry podria ayudar
ala de ellos. Inicie conversaciones y
asegurese de que todos los miembros

de su familia conozcan la enfermedad de
Fabry y se hagan el examen.



Cowo podemos apoyarlo

Este manual El paquete completo contiene lo siguiente:

forma parte de

un paquete que (O Este manual (“Cada familia con la enfermedad de Fabry tiene
se le proporciona una historia que contar”) que tiene como objetivo ayudarlo a

para ayudarlo
a comprender

comprender como se transmite la enfermedad de Fabry en las
familias, por qué es tan importante que se comunique con los

que existe el miembros de su familia y algunos consejos sobre de qué hablar.
riesgo de que

la enfermedad O El'manual “Crear el arbol genealégico de la enfermedad de
de Fabry esté Fabry”, una herramienta en papel para ayudarlo a trazar su
presente en arbol genealdgico y averiguar con qué miembros de su familia
su familia y debe comunicarse para hablar acerca de la enfermedad de

a alentarlo a Fabry. Su médico puede ayudarlo a completarlo o, si lo prefiere,

puede completarlo usted solo. También hay una version online
disponible aqui www.fabryfamilytree.es. Esta puede ser mas
facil de usar ya que la herramienta trazara el arbol y resaltara los
familiares que pueden estar en riesgo de padecer la enfermedad
de Fabry.

hablar de esta
enfermedad con
sus familiares.

O Un conjunto de los folletos “Nuestra familia y La enfermedad
de Fabry”, que puede entregar a los miembros de su familia que
posiblemente deberian someterse a una prueba para detectar la
enfermedad de Fabry. Este folleto contiene informacion sobre la
enfermedad de Fabry y una seccion extraible que sus familiares
pueden llevar a su médico para iniciar una conversacion sobre el
examen para detectar la enfermedad de Fabry. También puede
encontrar una version descargable aqui www.fabryfamilytree.es.

Para obtener mas ayuda, explore www.fabryfamilytree.es
o hable con un miembro de su equipo de atencién médica

(Qué causan o enferwedad de %a\ovg?

Puede imaginar que es como un manual de
instrucciones en el que:

Una guia facil sobre genética'>"

Cada célula del cuerpo esta programada
para funcionar de una manera en particular,
por ejemplo, para ayudar con la digestion,

Los genes

mantener el corazén latiendo o combatir El ADN son oraciones
. . . representa
infecciones. Para hacer su trabajo

las letras y las

correctamente, cada célula necesita una
serie de instrucciones. La célula “lee” el
acido desoxirribonucleico (ADN) y este le
proporciona esas instrucciones. Un gen es
una seccion del ADN que programa una
instruccion especifica. Los genes, a su
vez, se agrupan en unidades separadas
denominadas cromosomas.

palabras

Los
cromosomas
son los
capitulos

A veces, se producen cambios en el ADN llamados
mutaciones (variantes). Puede imaginar que son
palabras mal escritas; una letra incorrecta puede
cambiar el significado de la palabra por completo.

CAT (gato)

Aspectos genéticos de la enfermedad de Fabry '’

La enfermedad de Fabry es causada por varias mutaciones en un gen llamado GLA

que proporciona las instrucciones para fabricar una enzima (a-galactosidasa A).
Normalmente, esta enzima ayuda a descomponer ciertas sustancias azucaradas y grasas
(glucoesfingolipidos) en las células de nuestro cuerpo, pero las mutaciones implican que no
puede hacer su trabajo. Esto provoca una acumulacion de esas sustancias, lo que causa los
sintomas de la enfermedad de Fabry.



(Como S0 transmite lo

Un padre afectado por la O Esto se debe a que el padre sélo tiene un
enfermedad de Fabry transmitira cromosoma X que tiene que contener la
la mutacion de Fabry a todas mutacion de la enfermedad de Fabry: sus

QV\%QYWQdad de %Q\V‘)Ylg Q/V\‘(’YQ sus hijas, pero a ninguno hijas lo heredaran, pero sus hijos no (ellos
de sus hijos: ™ heredaran su cromosoma Y)

Padre Madre no
afectado afectada

2 8 8 &8

105 miewlpy0s e unat gawlia?

El gen GLA y las mutaciones de Fabry
se encuentran en el cromosoma X'y,
por lo tanto, se conoce a la enfermedad
de Fabry como un “trastorno ligado al
cromosoma X”. ™4

Hija Hijo Hija Hijo

Tanto hombres como mujeres pueden Los cromosomas X e Y determinan afec’:ada no afelctado afec:ada no afejctado
verse afectados por la enfermedad el sexo de una persona: "
de Fabry, pero la probabilidad de que
un padre o una madre transmitan la
mutacion de Fabry no es la misma. "'

Las mujeres tienen dos cromosomas X: Padre no Madre
Depende de los cromosomas que sus hijos e hijas recibiran, de forma afectado afectada
transmiten a sus hijos.™ aleatoria, uno de estos cromosomas X

¢La enfermedad de Fabry
se hereda siempre? 715 Los hombres tienen un cromosoma X

; 2y
y un cromosoma Y: sus hijos recibiran el - ~
La mayoria de las veces, la cromosoma Yy sus hijas el cromosoma X

enfermedad de Fabry y sus

mutaciones se heredan de un
progenitor. En casos raros, es
posible que no se herede; las

mutaciones de Fabry pueden Hija Hijo Hija Hijo

producirse espontaneamente no afectada no afectado afectada afectado

y ser exclusivas de la persona.

Estas se conocen como mutaciones Una madre afectada por la O Esto se debe a que la madre tiene dos cromosomas

de nueva aparicion. Sin embargo, enfermedaq fje Fabry tiene Xy tanto el cromosoma X con la mutacion de Fabry

esta persona atin puede transmitir una pr(?t?abllldad d'P: 50:50 de como el cromosoma X sin la mutacién de Fabry
transmitir la mutacion de Fabry a podria transmitirse aleatoriamente a sus hijos

la enfermedad a sus hijos.

cualquiera de sus hijas o hijos: ™




(QuE pael puede desewpeday usted
en [0 Historia. de o enfeywedod de

%a\ong de su fumili?

Los aspectos genéticos y la herencia de

la enfermedad de Fabry implican que es
posible que haya miembros de su familia
que tengan la mutacién de Fabry.

Usted podria ayudarlos.

Los sintomas de la enfermedad de Fabry
pueden ser dificiles de reconocer por lo que
algunas personas que padecen la enfermedad
nunca reciben un diagndstico, mientras que
otras presentan retrasos prolongados para
obtenerlo (el promedio es de 15 afos). 2" Al
compartir su historia con la enfermedad de
Fabry, podria ayudar a los miembros de su
familia a evitar esta situacion.®

Pero no se trata s6lo del diagndstico.

Dado que la enfermedad de Fabry es una
enfermedad progresiva, esta empeora

con el tiempo. ' Puede ayudar a crear una
oportunidad para que las personas que tengan

una mutacion se beneficien de la deteccion y el

tratamiento tempranos, lo que podria significar
un futuro posiblemente mas saludable. +°

El primer paso para ayudarlos es averiguar
quién podria tener una mutacién de Fabry;
estos son los familiares que estan en riesgo
y con los que deberia comunicarse. Puede
hacerlo con la ayuda de algiin miembro de
su equipo de atencién médica, pero también
intentamos proveerle todo lo necesario para
que pueda hacerlo solo. La herramienta

en papel “Crear el arbol genealdgico de

la enfermedad de Fabry” puede ayudarlo

a averiguar con quién es importante que
hable. En su defecto, la herramienta online
puede hacer el trabajo por usted; esta resalta
automaticamente los familiares en riesgo en el
arbol genealogico.

El préximo paso es hablar con ellos.

La enfermedad de Fabry podria estar presente en su familia. Averiglie quiénes estan en
riesgo y asegurese de lo que sepan

INCie CONVRYSACIONES

No existe una “media” por familia

Cada uno tiene su propia forma de
comunicarse con su familia y hablar sobre

la enfermedad de Fabry no es diferente.
Algunas personas podrian hacerlo cara

a cara o por teléfono, mientras que otras
preferirian hacerlo online o a través de una
carta; la decision es completamente suya.

Si no esta seguro, un miembro de su equipo
de atencion médica puede aconsejarlo sobre
cémo abordar la situacion. Si le resulta dificil
encontrar las palabras correctas, puede
descargar una carta ya escrita para ayudarlo a
comenzar aqui: www.fabryfamilytree.es.

Los folletos “Nuestra familia y la enfermedad
de Fabry” pueden ser un buen recurso para
ayudarlo a explicar la enfermedad de Fabry

a su familia. También pueden ayudar a los
miembros de su familia a comprender por
qué deben estar al tanto de la enfermedad de
Fabry y qué hacer a continuacién.

Algunos puntos importantes para tratar al
hablar con familiares en riesgo (todos ellos
se tratan en el folleto “Nuestra familia y la
enfermedad de Fabry”):

(O Laenfermedad de Fabry es una afeccién
que puede estar relacionada con una
amplia variedad de sintomas, incluso los
miembros de una misma familia pueden
presentar sintomas muy diferentes (el
folleto “Nuestra familia y la enfermedad
de Fabry” incluye un diagrama util) 27-10

O Enfuncién de la forma en que la
enfermedad de Fabry se transmite entre
los miembros de una familia y de su arbol
genealdgico, ellos podrian estar en riesgo
de padecer la enfermedad de Fabry'

O Una prueba genética, normalmente en un
frotis bucal, o en una muestra de sangre
o de tejido, deberia ser capaz de decirles
si son portadores de una mutacién de
Fabry "1

(O Existen opciones de tratamiento
disponibles para la enfermedad de
Fabry y, dado que la enfermedad de
Fabry puede empeorar con el tiempo, el
tratamiento en una etapa inicial podria
tener beneficios para la salud +¢

Para obtener mas ayuda, explore www.fabryfamilytree.es
o hable con un miembro de su equipo de atencién médica




(Cudles son los ProXimos Pasos para. is

gawiliaves?

Si los miembros de su familia desean
obtener mas informacion sobre la
enfermedad de Fabry o hacerse la prueba,
el proximo paso para ellos es consultar a
un profesional sanitario. Segun la situacion
individual de cada uno, este podria ser:

O El'médico que lo atiende a usted, un
asesor genético o un miembro de su
equipo de atencién médica

O Alguien a quien el médico que lo atiende
a usted lo remita

O Llevar la seccién desprendible del folleto
“Nuestra familia y la enfermedad de
Fabry” al médico de su familiar, quien
podria remitirlo a otro médico

Su familiar puede conversar con un
profesional sanitario, quien probablemente
evalle el posible riesgo de que este
padezca la enfermedad de Fabry, le
explique las pruebas genéticas, incluidas las
posibles ventajas y desventajas, y ordene
una prueba, si corresponde y si su familiar
lo desea.

Normalmente, las pruebas genéticas

se realizan en un frotis bucal, o en una
muestra de sangre o de tejido. '® Se
realizaran pruebas para detectar mutaciones
relacionadas con la enfermedad de Fabry.”

Si se encuentra una mutacion de Fabry, su
equipo de atencion médica analizara en mas
detalle la enfermedad, como abordarla y
cualquier posible consecuencia.

Lou enfermeddad de Polory puede afector a

MS gaw«iliaves

Asegurese de que lo sepan y de que se hagan el examen

Por lo general, la enfermedad de Fabry se
transmite entre los miembros de una familia;
algunos de sus familiares podrian padecer
la enfermedad de Fabry y ain no saberlo.
Usted podria ayudarlos en sélo dos pasos,
con el apoyo de su equipo de atencién
médica o este paquete y la herramienta

en linea “Crear el arbol genealdgico de la
enfermedad de Fabry”.

Averiglie quién
podria estar en
riesgo

Hable con
los miembros

de su familia en
riesgo sobre la
enfermedad
de Fabry

Luego, sus familiares pueden decidir
comenzar el proceso para averiguar si
padecen o no la enfermedad de Fabry. Si

lo hacen, usted puede haberlos ayudado a
evitar un largo camino hacia el diagnostico.'?

Puede que también los haya ayudado a
comenzar a abordar su enfermedad en una
etapa mas temprana y, posiblemente, a
mejorar su salud en el futuro.*®

Incluso aquellos que opten por no
someterse a la prueba para detectar la
enfermedad de Fabry podrian estar mejor
preparados si aparecen sintomas de la
enfermedad. Comunicarle a un equipo de
atencion médica que la enfermedad de
Fabry esta presente en la familia podria
ayudar a acelerar el diagnostico.

Cada familia con enfermedad de Fabry
tiene una historia que contar. Su historia
con la enfermedad de Fabry podria
ayudar a la de ellos.




Cada familia con enfermedad de Fabry tiene una
historia que contar

Cuando mi hermano se enterd de que la
enfermedad de Fabry podia transmitirse entre los
miembros de la familia, se aseguré de que todos
estuvieran al tanto y se hicieran la prueba. Fue
fuerte por nosotros y aquellos de nosotros que
tenemos la enfermedad de Fabry no tenemos
que luchar tanto para intentar obtener un
diagndstico como lo hizo él.

¢Qué papel puede desempenar usted

en la historia de la enfermedad de Fabry .
de su familia? La de mi hermano es

Para obtener mas informacion y acceder %Oy)‘(\/b
a herramientas que pueden ayudar a su
familia, visite: \
www.fabryfamilytree.es \XQ 5
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Exencion de responsabilidad: Este paquete y los materiales de apoyo estan disefados
para ayudarlo a encontrar a miembros de su familia que podrian padecer la enfermedad
de Fabry. De ninguna manera sugieren un diagnéstico de enfermedad de Fabry. Todas
las personas involucradas deben hablar con un profesional sanitario.

La fotografia y la historia tienen fines meramente ilustrativos; la persona que aparece no es un miembro de la familia de una persona con la enfermedad de Fabry.
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