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LAAKARIN KERTOMAA FABRYN TAUDISTA

Fabryn tauti on harvinainen, X-kromosomissa periytyvi, alfagalaktosi-
daasi A-entsyymin puutteesta johtuva rasva-aineenvaihdunnansairaus,
jossa elimistoon kertyy neutraaleja sfingolipideji. Kertyminen alkaa
sikiGaikana ja etenee hitaasti aiheuttaen monimuotoisia oireita ja hoi-
tamattomana ennenaikaisen kuoleman. Odotettavissa oleva elinikd on
hoitamattomana miehilld ollut 20 ja naisilla 15 vuotta lyhyempi kuin

normaaliviestossa.

Taudin mekanismi ja periytyminen

Tauti johtuu GLA-geenin mutaatiosta, joita on todettu yli 900 erilaista.
Neutraaleja sfingolipideja - tirkeimpénd globotriaosylkeramiidia
(GL- 3) - kertyy aivojen hermosoluja lukuun ottamatta kaikkien so-
lujen lysosomeihin (eniten verisuonten seinimiin, sydinlihakseen ja
-lippiin, munuaisiin ja direis- ja autonomiseen hermostoon) aiheutta-
en kudoksissa tulehdusreaktion ja sidekudostumista ja sitd kautta solu-
tuhoa. X-kromosomaalisen periytymistavan mukaisesti GLA-geenin
mutaatio aiheuttaa miehilld aina sairauden.

Naisilla toisessa X-kromosomissa oleva normaali geeni saattaa lie-
ventii taudinkuvaa (soluissa joko mutatoitunut tai terve geeni vallitsee).
Sairaan miehen tyttiret perivit isiltdin aina mutaation. Aidiltd mutaatio

periytyy lapsille SO prosentin todennékdisyydelld sukupuolesta riippumatta.

Diagnosointi

Fabryn taudin diagnoosi varmistetaan yleensd mutaatiotutkimuk-
sella, mikidli suvun mutaatio on tiedossa. Miehilld diagnoosi voi-
daan tehdid osoittamalla plasman tai valkosolujen pieni tai puuttuva
alfagalaktosidaasi A-entsyymin aktiivisuus. Naisilla diagnoosiin voi
riittdd pelkkid sukuhistoria, koska naisella on aina mutaatio, mikali

hinelld on sairas isd tai sekd sairas poika ettd sairas veli.
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Esiintyvyys

Arviot Fabryn taudin yleisyydestd vaihtelevat. Todennédkdinen esiin-
tyvyys linsimaissa on 1:50 000. Suomessa Fabryn taudin diagnoo-
sin saaneita potilaita on hieman yli 100. Fabryn taudin oireet alkavat
useimmiten jo lapsuudessa. Pojilla oireet ovat vaikeampia kuin tytoilla.
Aikaisemmin tytt6jd ja naisia pidettiin joko oireettomina tai lievioirei-
sina taudinkantajina. Tama kisitys on viime vuosien aikana muuttunut.
My0s naisen sairaus voi olla monioireinen ja luonteeltaan etenevi riip-
puen siitd, vallitseeko suurimmassa osassa soluja mutatoitunut vai terve

kromosomi.

Oireet

Monimuotoisuus tekee taudista vaikeasti tunnistettavan. Yleisoireita
ovat raajojen kirkiosien neuropaattinen kipu, heikentynyt tai puuttuva
hikoilu, huono rasituksen- ja kuumansietokyky, selittimiton kuumeilu,
kasvojen ja raajojen turvotus, raajojen puutuminen, visymys, laihtumi-
nen ja vatsavaivat. Tyypillisid 16yddksid ovat ihon angiokeratoomat (pu-
naiset, pistemiiset ihomuutokset), joita esiintyy valtaosalla miespotilais-
ta. Niiden tyypillisid esiintymispaikkoja ovat navan seutu, pakarat, rei-
det ja sukuelimet. Oireista varsinkin hermoperiisté kipua on yli puolella
potilaista jo nuoruusidlld. Cornea verticillata on silmén sarveiskalvon
viuhkamainen samentuma, joka on Fabryn taudille tyypillinen muutos.
Se on I6ydettivissd monella Fabryn taudin potilaista, mutta esiintyy har-
voin terveilld ihmisilla.

Sydéan- ja verenkiertoelimiston oireet ja 16ydokset ovat tavallisia.
Lahes kaikilla hoitamattomilla aikuispotilailla on rintakipuja, rytmi-
hdirioitd, korkea verenpaine, nousevan aortan laajentuma tai sydan-
lihassairaus. Miehilld vasemman kammion liikakasvu on tavallisempaa
kuin naisilla. Klassista sepelvaltimotautia ei kuitenkaan esiinny Fab-
ryn tautia sairastavilla potilailla normaaliviest6d enempéai. Munuais-
ten sfingolipidikertymistd seuraa valkuais- ja verivirtsaisuutta, seka ti-
lan edetessd munuaisten vajaatoiminta. Vaikea munuaissairaus onkin
aiemmin ollut taudin merkittdvin kuolinsyy. Nykydin sydinperdinen

kuolema on yleisin.
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Yhteenveto klassisen Fabryn taudin oireista:

Alle 20 vuoden idssa:

o kivut (joillakin potilaista kipukriiseji)

o silmildydokset (sarveiskalvon samentumat)
o ihomuutokset (angiokeratoomat)

o turvotukset silmien ympirill ja nilkoissa

e vatsaoireet

o hikoiluhiiriét (hikoilemattomuus).

Yli 30 vuoden idssi sairaus aiheuttaa kudosvaurioita

 taudin kriisijaksot usein lievittyvit nuoruusvuosien jilkeen
o syddmen toimintahdiriot

o aivoverenkiertohdiriot

e munuaisten vajaatoiminta.

Fabryn taudista tunnetaan kaksi eri muotoa. Klassinen Fabryn tauti
on sairauden tavallisimmin diagnosoitu ja tunnetuin muoto. Sydén- tai
munuaismuutoksiin rajoittuvaan tautiin liittyy vain harvoin klassisessa
tautimuodossa todettavia muita oireita, ja se on ennusteeltaan klassista
muotoa parempi. Fabryn taudin ennustetta heikentdvit niin munuais-,

syddn- kuin aivoverenkiertohiirididen ilmaantuminen.

Hoito

Fabryn taudin hoito oli aiemmin oireiden lievitystd. Entsyymikorvaus-
hoito tuli mahdolliseksi vuonna 2001, kun EU:n markkinoille hyvak-
syttiin kaksi geeniteknologisesti valmistettua alfagalaktosidaasi A:n
rekombinanttivalmistetta, agalsidaasialfa (Replagal®) ja algalsidaasibeeta
(Fabrazyme®). Molempia annetaan laskimoinfuusiona kahden viikon
vilein. Molemmat saattavat aiheuttaa allergisia reaktioita. Molempien
kohdalla on my®6s havaittu vasta-ainemuodostusta, joka saattaa heiken-
tdd entsyymikorvaushoidon tehoa.

Kliiniset tutkimukset ovat osoittaneet, ettd kahden viikon vilein
annettu entsyymikorvaushoito vihentdd GL-3:n miéraa virtsan sedi-
mentissd ja pienentdd glykosfingolipidien kertymii verisuonten kapil-

laarien epiteelisoluissa, munuaiskeristen- ja munuaistubulusten soluissa.
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Oireista neuropaattisen kivun ja vatsavaivojen on todettu lievittyvin
hoidon aikana. Munuaisten suodatusnopeuden laskun on todettu osal-
la potilaista pysahtyvin ja joillakin potilailla munuaisten toiminta on
hoidon my6téd parantunut. Syddmen osalta hoito ndyttiisi pienentivin
vasemman kammion massaa ja parantavan pumppausvoimaa.

Hoidon on osoitettu hidastavan lopputapahtumien, kuten munuais-,
sydédn-ja aivoverenkiertokomplikaatioiden kehittymistd sekd kuoleman-
tapauksia lumelddkkeeseen verrattuna. Uusimpien seurantatutkimusten
mukaan entsyymikorvaushoito nédyttiisi pidentdavin Fabry-potilaiden

elinaikaa.

Fabryn taudin entsyymikorvaushoidon indikaatiot:

1. Hoito aloitetaan Fabryn tautia sairastaville pojille/miehille mahdolli-

simman nuorena (8-10 vuoden iissi mahdollisuuksien mukaan).

2. Hoito aloitetaan kaikille naisille, joilla on:

o syddmen kaikututkimuksessa merkkeji kehittyvistd sydanlihassairaudesta

o aivo-oireita (TIA tai vakavampi)

o merkkeji munuaissairaudesta (proteiinia virtsassa tai muita merkkeji
munuaistoiminnan heikkenemisesti tai koepalassa viitteitd munu-
aisten tukikudoksen vaurioitumisesta).

Taudin diagnoosin on oltava varma.

Hoito on elinikdinen. Tyksin Fabry-keskus on Fabryn taudin osaamis-
verkoston keskus Suomessa. Paitos hoidon aloittamisesta tehddan Tyksin
Fabryn taudin hoitoryhmaissi. Hoito toteutetaan potilaan omassa ldhi-
sairaalassa. Tyksin Fabry-ryhmi pyrkii nikemdin kaikki Fabry-potilaat
kerran vuodessa, yleensi vierailemalla potilaiden kotisairaaloissa.

Hoitokustannukset ovat 200 000-300 000 €/potilas/vuosi.
Molemmat entsyymivalmisteet ovat Kelan korvaamia ja mahdollisimman
moni potilas pyritddn alkuvaiheen jilkeen siirtiméan kotihoitoon. Tilla
hetkelld noin puolet hoidetuista suomalaisista potilaista saa entsyymi-
korvaushoidon kotona.

Lihitulevaisuudessa Fabryn taudin hoitoon saattaa tulla uusia suun
kautta otettavia ladkkeitd. Kaitsijaproteiinihoito on Euroopan ladke-
viranomaisen hyviksymai, mutta silld ei ole vield Suomessa hyviksyttya
hintaa. Se vaikuttaa ainoastaan osalla potilaista (ns. missense mutatio,

jossa perimissi yksi aminohappo on muuttunut). Sen on alustavissa tut-
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kimuksissa osoitettu olevan sopivilla potilailla entsyymikorvaushoidon
veroinen. Tabletti otetaan joka toinen pdivd. Hinta on todennékdisesti
samaa luokkaa entsyymikorvaushoidon kanssa. Globotriaosylkeramidin
muodostumista estivd hoito ndyttdisi harventavan entsyymikorvaus-
hoidon hoitovileja kahta viikkoa pidemmaksi. Sen pitdisi toimia kaikilla
Fabryn tautia sairastavilla potilailla.

My6s geeniterapia ja kantasolunsiirto ovat tilld hetkelld kokeiltavia
Fabryn taudin hoitoja. Onkin todennikoistd, ettd Fabryn taudin hoito

tulee 5-10 vuoden kuluessa muuttumaan merkittavasti.

Ilkka Kantola
dosentti, sisitautien erikoislaakari

Tyks Medisiinien toimialue, Tyks Fabrykeskus
Kirjallisuutta:

Kantola I, Penttinen M, Nuutila P ja Viikari J.
Fabryn tauti. Duodecim 2012;128(7): 729-39.
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Kokemuksia arjesta
Fabryn taudin kanssa



FABRY-OIREIDEN TUNNISTAMINEN
ON USEIN HAASTEELLISTA

”Minulla oli ennen kovia sdrkyoireita ja minulle sanottiin, ettd ne ovat
kasvukipuja, vaikkeivdt ne niitd olleetkaan. Minulla oli myds kovia
vatsavaivoja, kipua ja ruoansulatushdirioitd. Joskus niin kovia, ettd

jouduin sairaalaan”, Reija kertoo.

Fabry-oireita on usein vaikea tunnistaa. Vatsakipuja voidaan pitdd nor-
maalina ripulina ja ummetuksena, sirkyji kasvukipuina ja haluttomuutta
liikkua laiskuutena. Niin kivi keski-ikdiselle Reijalle lapsena.

“Rivien vilista saattoi kuulla, ettd minulla luultiin olevan psyykkisid
ongelmia ja siksi vatsa oireili. Oksentelin my®6s selittimattomasti. Minul-
la epdiltiin vililld laktoosi-intoleranssia, mutta olen tullut siihen tulok-
seen, ettd se on maitoproteiini, mikd minulle ei sovi, vaikka vihilaktoo-
siset tuotteet aiheuttavatkin vihemmain oireita.”

Pahinta oli kuitenkin sirky.

”Minulla oli selittimattomiia kuumeita. Yleensi kuume tulee kauhean
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saryn kanssa, sellaisen kuin kuuma rasva polttaisi ihoa. Sitten on myos
levotonta sirkyd, hermosirkyi, joka tulkittiin kasvukivuksi. Lapsena mi-
nua hiiritsi myds visyminen. Visihdin todella nopeasti ja ihmiset ajatte-
livat, ettd olin laiska, kun en jaksanut vaikkapa kavelld kovin pitkdd matkaa.
Lihakset vasyivit kuin maitohapoilla.”

Reijan vatsakivut jatkuivat nuoruudessa ja hin joutui 19-vuotiaana
tiputukseen. Kasvukivut loppuivat, mutta kuumejaksot jatkuivat. "Kuu-
metta tuli usein juhlien aikaan, stressasin ehka. En olisi jaksanut tehdd mita
piti, mutta tein kuitenkin ja se kostautui.”

Jos eivit muut pitineet sirkyja ja kuumeilua poikkeavana, ei sitd tehnyt
myoskddn Reija. “Ajattelin useimmiten, ettd kaikilla ihmisilld on téllaisia
sarkyjd. Mutta kun kysyin niistd myohemmin mieheltédni, hinelld ei sellai-

sia ollutkaan.”

Sydanoireet 16ytyivat rutiinikokeessa

Fabry-oireet ndyttivat uuden puolen itsestdin, kun 37-vuotias Reija oli
tyopaikkansa kivelytestissa.

”Laakiri sanoi, ettei syddmeni ole terve. Ladkarit luulivat, ettd minul-
la oli syddnlihastulehduksen jilkitila, koska minulla oli ollut aikuisena
vihurirokko. Sain siihen lddkettd, jota s6in silloin tdlloin. Pikkuhiljaa mi-
nulle alkoi tulla my6s oireita kuten kylmin hiked ja jos oli kuuma, olin
aivan veto pois. Kun sitten tdytin neljakymmenté vuotta, terveyteni ro-
mahti. Sanon aina kaikille, ettd odottakaa vaan, kun tiytitte neljakym-
mentd, kaikki muuttuu yhdessa yossa.”

Kun Reijalla sitten todettiin 44-vuotiaana Fabry, syddnlddkari totesi
syddmen viliseindn paksuuntuneen. Reijan vasen kammio suureni pik-
kuhiljaa, mihin hén sai beetasalpaajia. " Tulin flegmaattiseksi ja ilmeisesti
verenpaineeni laski lijkaa, koska minulla ei ollut alun perin verenpaine-
tautia. Sydédnldikkeeni vaihdettiin toiseksi, eikd sydanfilmi huonontunut
enad.”

Tilld hetkelld Reijalla on diagnosoitu kardiomyopatia. Hintd myos
huimaa ja hinen vasen jalkansa kdyttdytyy toisinaan omituisesti. Sitd kyl-
maii ja siind on enemmain hermodrsytysti kuin oikeassa jalassa.”Minulla
on ollut todennikdisesti pieni tukos aivoissa ja koepalassa on loydetty
ohutsdieneuropatia.”

Aikuisikd toi muassaan myos hikoilemattomuuden seki angiokeratoo-
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man, jota on hoidettu laserilla. "Olo oli vililld, kuin olisi muovipussi pdalla.

En hikoillut saunassakaan. Nyt vasta kun saan lddkettd, olen alkanut hikoilla.”

Diagnoosi ensin siskolle

Reijalla on muutaman vuoden vanhempi sisko, joka on kirsinyt saman-
suuntaisista oireista kuin Reija. 1990-luvun alkupuolella sisko oli etsinyt
diagnoosia oireilleen jo vuosia. Kun siskon silmistd sitten 16ydettiin eri-
koinen kuvio, timé muisti, ettd Reijalta oli Idydetty samanlainen kuvio
lapsena.

”Muistan, kun olin silmilaakarilld ja ladkari kutsui ditid: Katsokaa, lap-
sellanne on silmissddn harvinaisuus, riikinkukon pyrstd.” Silmalddkarin
vanhat arkistot 16ytyivit ja kuviot todettiin samanlaisiksi. Keskussairaala
otti tapauksen hoitaakseen patistelun jilkeen ja positiivinen diagnoosi
saapui Rotterdamista vuonna 1994. Olotilani oli sekava. Fabrysta ker-
tova teksti oli aika raadollista luettavaa, kun kuvitteli olevansa terve. En
ollut koskaan ajatellut olevani sairas, vaikka syddmeni sitéd olikin. Diag-
noosi ei tuonut helpotusta. Ajattelin vain, etti vitsit, heti huomennahan
taaltid on ldht6 edessa.”

Vaikka tauti on vakava, Reijaa, kuten monia muitakin naisia, kohdel-
tiin alkuvuodet vain oireettomina taudinkantajina. Reijasta tuntui, ettd
hinen taytyi taistella tullakseen kuulluksi ja saadakseen hoitoa.

”Tauti ei ndy paillepdin ja ulkopuoliset eivit vilttimaittd uskoneet,
ettd minulla on oireita.”

Reijan oli myds vaikea vakuuttaa asiantuntijoita siité, ettei hin voi-
nut harrastaa esimerkiksi raskasta litkuntaa — asiantuntijat kun uskoivat
minka tahansa litkuntamuodon edistdvin kenen tahansa terveyttid. Kun
uskottavuusongelma oli kutakuinkin hoidossa, alkoi pitkdkestoinen tais-
telu entsyymikorvaushoidon saamisesta ja myos hoidon jatkumisesta.

”Meita syyllistettiin siitd, olemmeko ihmisind tarpeeksi arvokkaita
saamaan ndin kallista lidkettd.”

Sen lisdksi, ettd Reijaa syyllistettiin hoidon kalleudesta, hén tunsi jo
valmiiksi syyllisyytta siitd, ettd tauti oli periytyva.

Reijan mielestd on raskasta sairastaa itse, mutta vield raskaampaa pe-
latd, ettd tauti siirtyy lapsille ja vieldpa lastenlapsille. Reijaa arvosteltiin
myoOs padtoksestd testauttaa jalkikasvunsa. Arvostelijat tuntuivat ajatte-

levan, ettd Reija ikddn kuin tekee lapsensa sairaiksi testauttamalla heidat.
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Kotilaakitys ei kiehdo

Kun ladkitys aloitettiin vuonna 200S, Reija oli aluksi lddkityksen annon
jalkeen niin vdsynyt, ettd saattoi nukkua koko loppupiéivin. Nyt visymys
on helpottanut. Terveys on parantunut myds muuten.

”Jalan kylmays ja siryt helpottuivat ja aineenvaihduntani parantui.
Olen myos virkedmpi ja valoisampi, my6s muiden kuin itseni mielesta.
Sydimestd minun on vaikea sanoa. Tutkimustuloksista on ollut vaikea
saada selkoa, kun hoitamassa on ollut joka kerta eri ladkari.”

Koska sairaus ei ndy piillepdin, Reija ei aina muista itsekdidn ole-
vansa sairas. Sairaus ei tunnu arjessa jatkuvasti etenkdin nyt, kun Reija
on jadnyt sairaselikkeelle. ”Otan rauhallisesti. Olen hyviksynyt sen, ettd
tahtini on hidastunut, enka ota siitd pulttia.”

Sairauttaan Reija miettii etenkin silloin, kun esimerkiksi jonkun Fab-
ry-yhdistyksen jisenen tila on mennyt alaspdin tai kun hénelld itselldan
on huono kausi menossa. Sairaaksi Reija tuntee olonsa silloin, kun hin
kay sairaalassa tutkimuksissa ja lddketiputuksessa.

“Minulla on esimerkiksi rytmihdiriokausia. Se voi olla aika pelottavaa,
etenkin kun rytmihiriot tulevat yolld. Meille on vildytelty myos kotiladki-
tyksen mahdollisuutta. En halua sitd koskaan, silld en halua olla sairas koto-
nani. Haluan vain kidyda tankkaamassa ladkettd jossakin ja sen jilkeen vain
olla ja eldd mahdollisimman normaalia elimai. Vaikka toivon kylld, etti

laakkeeksi tulisi tabletti. Sen mina suostuisin ottamaan kotonakin.”
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HEIKOT MUNUAISET JA KIVUT
HANKALOITTAVAT ELAMAA

”Muistan kerran, kun juoksin moékilld noin seitsemdn tai kahdeksan
vuoden ikdisend vdhdn pidemmdn matkaa ja onnistuin kivien yli
hyppiessdni nyrjdyttdmddn nilkkani ja kaaduin maahan. Hetken aikaa
maassa maattuani tunsin nilkassa vihlovan kivun lisdksi polttavaa
Fabry-kipua ja luulin kuolevani.”

Mikon ensimmadiset Fabry-oireet liittyivit raajakipuihin, joita esiintyi
etenkin fyysisen rasituksen aikana ja sen jilkeen. Kivut paitsi tuntuivat
siltd, kuin hehkuva hiillos olisi korventanut raajoja, myos hiiritsivit sik-
si, ettd kavereille oli vaikea pdrjitd kestivyyslajeissa. Rasituksen, mutta
myos tulehdusten ja kuumeen aikana esiintyvit raajakivut olivat pitkdan
Mikon ainoa oire. Kun Mikko oli teini-idssd, tauti naytti uuden puolen
itsestaan.

”Qlin 15-vuotias, kun minulla oli monen kuukauden mittainen sairas-
teluvaihe. Oireina olivat vain 40 asteen kuume ja todella korkea senkka.
Oireisiin ei 16ydetty mitdan syytd, vaikka niitd tutkittiin aika laajasti eri-

laisten tautien poissulkemiseksi. Elokuusta joulukuuhun kestidnyt kuu-
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meilusyksy oli kylld aika hurja. Olin kolmeen otteeseen kahdesta kuu-
teen viikkoa kerrallaan Lastenklinikalla tutkittavana, eristyksissd. Laih-
duin sind aikana 62-kiloisesta 46-kiloiseksi. Muita oireita en oikeastaan
huomannut viela silloin, eikd hikoilemattomuudesta ollut murrosidssa

ainakaan haittaa.”

Riesana turvotus

Nelikymppisend munuaisten huonosta kunnosta tuli Mikon suurin vit-
saus. Jokapdiviistd eldmaa haittasivat etenkin turvotukset.

“Aika pelottavaa oli, kun olin kerran kaksikymppiseni kavereiden
kanssa humputtelureissulla viikon Kreikassa. Ruoka ja juoma maistuivat
koko viikon ja kotiin tullessani huomasin lihoneeni viikossa yhdeksin
kiloa. Alkoholi oli sotkenut munuaisten toiminnan ja ylimédirdinen nes-
te, noin kuusi litraa poistui kehostani seuraavan kahden paivin aikana.
Oikeasti olin siis lihonut vain kolmisen kiloa.”

Iin myota Mikkoa ovat alkaneet hidiritd my6s kivut, joita ei laukaise
endd pelkistdin kuumuus tai rasitus. Kolmekymppisend Mikko alkoi tar-
vita niihin aiempaa enemmain kipulddkkeita.

”Tyhmyyksissdni, kun en munuaisteni tilasta tiennyt, aloin sitten
syodd niihin ibuprofeenia, joka on myrkkyd munuaisille. Ladkérin mu-
kaan munuaisissa on enédd noin parikymmenti prosenttia potkua jaljella.
Munuaiset huononivat melko suoraviivaisesti ERT:n aloittamiseen asti.
Entsyymikorvaushoidon aloittamisen jilkeen eli viimeisen viiden vuo-
den aikana munuaiset ovat huonontuneet vain hieman.”

Munuaisten ja kipujen lisdksi Mikko kirsii sydédnoireista, joista ei ha-
nen mukaansa ole varsinaista haittaa, seki iho-oireista eli angiokeratoo-
masta, joka ei ole vanhemmiten pahentunut. Harmilliset suolisto-oireet
alkoivat vuonna 2002, kun Mikko sairasti pahan, antibiootin aiheutta-
man clostridium-infektion suolistossa. Silmien kaksoiskuvat taas alkoi-
vat vaivata Mikkoa hieman ennen suolisto-oireita.

”Noin kolmekymppisend minulla oli my®s sellainen selittdmiton hui-
mauskausi. Yhtikkid vain tuli sellainen huimaus, ettei meinannut pystys-
sd pysy4 ja sitd kesti pari viikkoa. Huimaus toistui muutaman kerran noin
puolen vuoden vilein ja aina edellistd heikompana. Huimauksen ollessa
pahimmillaan en meinannut voida menni makuulle ilman, etti olisin

oksentanut, kun huone vain pyori ymparilla.”
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Diagnoosi oli helpotus

Mikko ehti kdyda lukuisilla 1adkareilld esittelemissd vaivojaan, ennen
kuin hdn sattui yksityiselle neurologilddkariasemalle. Lidkiriaseman
ladkari keksi epdilld Fabrya ja tutkitutti Mikon silmit huolella.

”Niistd *voikukkahahtuvista’ se sitten ldhti. Oireita valittelin vaikka
kuinka monelle lddkarille ja kaikki halusivat kylld auttaa ja tekivit mo-
nenlaisia tutkimuksia, mutta yksikdin ei tarpannyt. Itse epiilin reumaa,
koska kipu tuntui olevan raajojen ddrimmaiisissd nivelissi. Reumaepiilya
tutkittiinkin aika urakalla”

Diagnoosin saamisen jilkeen Mikolle etsittiin ldhisairaalasta ladkari,
joka tiesi Fabrysta eniten. “Sen jilkeen kdavimme ldpi taudin oireiston ja
sen, kuinka tulisi eldd, jotta rasittaisin mahdollisimman vihin elimisto-
dni. Hoidosta kuulin vasta monta vuotta my6hemmin.”

Diagnoosin saaminen oli Mikolle ainoastaan helpottavaa. "Koin
diagnoosin hyvina asiana. Kaikille oudoille oireille 16ytyi selitys, eikd
syy ollutkaan korvien vilissd. Oli helpompaa joskus vain luovuttaa, kun
tiesi, ettd luovuttamiseen on syy.”

Sairaus on Mikon mielessi erityisesti silloin, kun hén ei kykene teke-
maiin jotakin haluamaansa asiaa. ”Sité tulee ajateltua silloin till6in. Ehka
silloin kun huomaan, etten pysty johonkin, mihin haluaisin pysty3, ja
tietysti aina lddkirissd tai tiputuksessa.”

Pelottavinta Mikon mielestd taudissa on tieto siitd, ettd miesten kes-
kimddridinen elinikd on noin 43 vuotta. Toimeen sairauden kanssa tulee,
kun osaa sdddelld omaa jaksamistaan.

”Pitdd vain hyviksyai se tosiasia, ettd kaikkeen sithen mitd haluaisi, ei
voi ryhtyd. Pitdd ottaa pdiva kerrallaan ja silloin, kun on "huono piivd)
antaa itselleen luvan olla tekemittd mitddn. Maailma ei yhteen tai kah-
teen pdivddn kaadu.”

Kipuja voi myos ladkitd ja ehkdistd. ”Jos jotain on pakko tehdd, kivun
voi poistaa ladkkeilld. Taytyy opetella kikkoja, joilla kipu helpottuu, ja
koittaa ymmartdd, minkilaiset asiat mahdollisesti edesauttavat kipujen
syntymista ja valttdad niitd.”

Ennen diagnoosia Mikko soi erilaisia kipulddkkeitd, joita hin syo
tarpeen mukaan edelleen. Diagnoosin jilkeen Mikko alkoi sy6dd myds
verenpaineldikettd ja kalkkia. Saamansa veritulpan myo6ti lista taydentyi
niin ikddn verenohennusldikkeelld. Mikko lidkitsee myos kihtiddn, joka
alkoi vuonna 2003 tai 2004.
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”Veritulppa oli kevailld 2002, joka oli minulle heikko kevit. Tapahtu-
maketju alkoi tammikuussa keuhkokuumeella, joka ei meinannut asettua
milladn. Sain sithen yhteensa viittd eri antibioottia. Sitten kun muutaman
viikon péistd keuhkokuume saatiin pois, antibiootit laukaisivat clostri-
dium-tulehduksen, jota kesti monta viikkoa. Siind vaiheessa, maaliskuun
alussa, kun olin maannut monta viikkoa sairaalassa ja kahden rankan

infektion visyttima, sain vield veritulpan vasempaan jalkaani.”

Taistelu korvaushoidosta kannatti

Entsyymikorvaushoidon antaminen Mikolle aloitettiin vuonna 2003.
“Hoito oli todellakin tappelun takana. Olin sitd ennen mukana erindisissd
lehtijutuissa ja televisio-ohjelmissa.”

Tappelu kannatti, silld hoito sujui Mikon mukaan hyvin. Kivut vi-
henivit ja munuaisten kunnon huononeminen hidastui. Ainoa huono
puoli on se, ettd olen hoidon jilkeen melko vdsynyt ja loppupdivd menee
levitessd.”

Vaikka ladkitys paransi Mikon vointia, kivut hankaloittavat edelleen
elimad. "Kipu ei ndy piillepdin ja joskus, kun on pakko jostain asiasta
luopua tai kieltdytyd, se voisi helposti vaikuttaa ihmisten suhtautumi-
seen. Aivan kaikille en aina viitsisi selittdd koko juttua alusta alkaen. Per-
he-eldmassikin tauti vaikuttaa moniin asioihin. Joudun joskus perumaan
suunniteltuja juttuja, kun en vain jaksa. Voimattomuutta ja visymysté on
varmaan muiden vaikeinta ymmairtaa. Sitd, ettd joskus ei kerta kaikkiaan
jaksa tehdd mitddn muuta kuin maata.”

Munuaisten tilan huononeminen pysidhtyi entsyymikorvaushoi-
don aloituksen jilkeen ja Mikon vointi oli hyvid useamman vuoden ajan.
Vuonna 2009 havaittiin kuitenkin, ettd munuaisten tuhoutuminen oli
edennyt niin pitkille, ettd oli pakko alkaa valmistella dialyysia. Dialyysi
puhdistaa elimistd kuona-aineista ja korjaa nestetasapainoa poistamalla
ylim&ardistd nestetta.

”Tammikuussa 2010 valitsin dialyysimuodoksi vatsakalvodialyysin
ja minulle asennettiin sitd varten katetri, jonka liitin iltaisin nukkumaan
mennessi dialyysikoneeseen. Piiviksi sain irrottautua koneesta ja kiyda
normaalisti toissd. Kaikenlaisia hankaluuksia vatsakalvodialyysissidkin
oli, kun dialyysineste ei pysynyt vatsaontelossa vaan imeytyi ymparoi-

vadan kudokseen. Nesteen poistamiseksi kudoksesta jouduttiin kuukau-
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den ajaksi turvautumaan viliaikaisen kaulakatetrin kautta hemodialyy-
siin, jossa veri kierritetdian dialyysikoneen lapi.”

Syyskuussa 2010 Mikko sai lopulta kutsun munuaisensiirtoon. Ope-
raatio sujui periaatteessa hyvin, uusi munuainen alkoi onneksi toimia
heti ja alkoi poistaa nestettd ja puhdistaa kehoa. Tillikdan kertaa ei kui-
tenkaan selvitty ongelmitta.

”Leikkauskohdassa oikeassa nivusessa olleet jalan hermoradat vau-
rioituivat operaatiossa niin, ettd oikea jalkani halvaantui. Peldstyin sitd
tietysti hirveidsti, mutta minulle sanottiin, ettd ndin voi téllaisissa leikka-
uksissa joskus kidydd ja ettd halvaantuminen menee ohi. Jalan toiminta ja
tunto palautuikin parissa kuukaudessa normaaliksi.”

Hyljinnanestolddkkeisiin kuuluivat aluksi my6s vahvat kortisonian-
nokset. Todennidkdisesti kortisonista johtuen Mikko sai voimakkaan
kaihin molempiin silmiin ja hinelle tehtiin kaihileikkaus vuonna 2012.
Vuonna 2015 kaihin oireet uusiutuivat ja syyksi paljastui jdlkikaihi, joka
sekin operoitiin pois.

”Lisaksi ilmeisesti hyljinndnestopotilaan kohonneen syopariskin
vuoksi jaloistani on 16ytynyt vuosina 2013 ja 2016 melanooman esiaste,
jotka on leikattu.”

Mikon lddkerepertuaariin kuuluu nykyisin entsyymikorvauslddkkeen
lisdksi kaksi eri hyljinndnestolddkettd, verenpaineldike ja verenohennus-
ladke. Lisdksi hdn sy6 hyljinndnestoldikkeiden sivuvaikutuksiin magne-
siumia ja D-vitamiinia. Mikko my06ntdd, ettd hinelld alkaa olla mitta tdysi
sairastamisen suhteen. Hyljinnédnestolddkkeiden sydminen on alentanut
hinen vastustuskykydin selvisti ja hdan saa esimerkiksi erilaisia tuleh-
duksia helposti.

”Yleiskunto on heikentynyt paljon jatkuvan sairastelun johdosta ja
vastustuskyvyn puutteen takia saan koko ajan pelitd uusia sairastumisia.
Olen tilld hetkelld ty6ton, enki ole endd varma, saisinko uusia toitd tai
olisinko edes tyokykyinen.”

Tukea Mikko saa paitsi perheeltddn, myos Fabry-yhdistykselta. ” Ver-
taistuki on hieno asia. Oli aivan ihmeellistd keskustella ensimmaistd ker-
taa toisen Fabry-potilaan kanssa ja kuulla asioita, jotka kuvailivat niin

tarkasti omia tuntemuksiani.”
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AIDIN JA LAPSEN YHTEINEN SAIRAUS

Ennen kuin pienen pojan diagnoosi varmistui, hdn pystyi kdvelemddn
endd 50 metrid ilman, ettd kivut alkoivat. Nyt, lddkkeen aloittamisen

jdlkeen, pojan ja didin eldmd on taas mallillaan.

Pienelld Vili-pojalla oli aina lammin. Hin halusi pitdd vihii vaatteita ja
nukkua ohuissa vuodevaatteissa. Aiti Dorothy kokeili turhaan kaikkea
kesipyjamista kevyihin peittoihin. Perhe ei epdillyt mitdin sairautta,
mutta paivihoidossa oltiin sen verran huolissaan, ettd pojan haima tes-
tattiin. Kun Vili oli seitseminvuotias, hinelld alkoivat my®os kivut. Polt-
tavia kipuja kisiin ja jalkoihin tuli aina limmdnvaihtelun ja liikunnan
yhteydessd. Kivut johtivat siihen, ettd perhe otti yhteyttd ladkariin.
Erikoislddkdriin padsy oli vaivatonta. Pojalla oli aiemmin todettu
ADHD, ja hdn oli erikoissairaanhoidon asiakas jo ennestdin. Lasten-
neurologi teki pian pojalle verikokeen, jotta “poissuljettaisiin hyvin har-

vinainen sairaus nimeltd Fabryn tauti”. Tulosten saamisessa meni 5-6
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viikkoa, mutta perhe alkoi epdilld Fabrya heti kokeen jilkeen.
”Googletimme Fabryn taudin ja tajusimme heti, ettd pojalla oli se”,

Dorothy kertoo.

Infuusio on ok, koska saa pelata

Diagnoosi oli toisaalta shokki ja toisaalta ei. Dorothy oli helpottunut tau-
din nimeédmisestd. Toisaalta joka toinen viikko annettava hoito tuntui
raskaalta. Infuusio aloitettiin, kun poika oli kahdeksanvuotias. Se kesti
aluksi jopa viisi tuntia, mutta nyt, kolme vuotta my6hemmin, endi 1,5
tuntia. Vililld on infuusioportti, ja lasten kotisairaala tulee kotiin anta-
maan ladkkeen. Koska Vililli ei ole kanyylia kddessddn, hin voi pelata
silld aikaa tietokoneella. Vilin mielestd tiputus on ok, koska se tapahtuu
omalla sohvalla ja koska hén saa sen aikana pelata ja sy6da herkkuja. Va-
lilld Vili saa kuitenkin painsirkyd ja huonon olon tiputuksessa, ja loppu-
pdivin hin on visynyt ja “veltto”.

Vililld on edelleen kipuja, mutta ne ovat huomattavasti paremmin
hallinnassa kuin pahimpaan aikaan, jolloin hén pystyi kidvelemdin vain
S0 metria.

“Diagnoosia odotellessamme olimme kiinnittineet huomiota siihen,
ettei poika juuri hikoillut. Nykydin hén hikoilee ldhes normaalisti”, Do-
rothy kertoo.

Liadkityksestd huolimatta Vililld alkoivat pari vuotta sitten vatsaoi-
reet. "Maitotuotteet aiheuttivat kovaa pahoinvointia. Nyt hidnen ruoka-
valionsa on lihes maidoton, mutta hin kestdd pienid miéria maitoa kuten
jadtelod. Kuumeessa ja vililld my6s liikkuessa Vililld on edelleen kovia

kipuja. Ne tuntuvatkin hinesti ikivimmilta Fabryn oireilta”.

“Suhtaudun positiivisesti tulevaisuuteen”

Vilin diagnoosin jilkeen myds muuta perhetti testattiin, ja ulkomailla
syntyneeltd didiltd 16ydettiin Fabry. Muilta sukulaisilta Fabrya ei ole
ainakaan toistaiseksi 16ytynyt. Olin surullinen ja shokissa siitd, ettd
elimédssimme oli yhtdkkid perinnéllinen, vakava sairaus. Tunsin myGs
syyllisyyttd, kun tajusin, ettd poika oli perinyt sairauden minulta ja karsi
paljon”, kertoo Dorothy.

Aika pian diti tajusi kuitenkin, ettd pahempiakin sairauksia tai tilan-
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teita on. Oma diagnoosi oli hinelle heritys ja sai miettiméén, ettd hanelld
oli vain yksi eldimi, jota pitda eldd kaikesta huolimatta ja hyviksya eteen
tulevat asiat. "Suhtaudun positiivisesti tulevaisuuteen.”

My6s Dorothy alkoi saada pian diagnoosin jilkeen lddkitystd noin
kaksi vuotta sitten. Hén ei ole huomannut voinnissaan merkittivid muu-
toksia, joskin virtsan proteinuria on vihentynyt. Kuumeessa ilmenevii
kipuja hinelld on edelleen, samoin tinnitusta. Limmonsietokykykin on
heikko. 72§ astetta on ehdoton ylérajani!”.

Visymys ei ole tilld hetkelld ongelma, ja Dorothy kdy normaalisti
toissd. Ladkitystd hin saa kotona. Kaikki menee hyvin, paitsi ettd suonta
on vaikea 16yt4d. "Se vaatii aina 2-5 yritystd, ja mustelmia tulee.” Ikavaa
on myos se, ettd laboratorio-, 1ddkiri- ja infuusiorumban tidhden molem-

mille vanhemmille tulee toistd poissaoloja.

Uintiharkat oli jatettava

Vaikka Vilin oireet ovat vihentyneet, tauti rajoittaa jossain madrin hinen
eliméidnsd. Pahimpaan aikaan Vili joutui olemaan paljon sisilld ja lopet-
tamaan uintiharrastuksensa. Han masentui kovin kipujensa vuoksi ja oli
vihainen maailmalle ja didilleen, koska oli perinyt taudin taltd. "Mieliala
romahti. Hin uppoutui pelimaailmaan ja menetti ystividan”, Dorothy
muistelee.

Vili ei ole endd palannut siihen, ettd leikkisi tai riehuisi ulkona. Hin
tuntuu pelkdavin, ettd kipu voi isked koska vain. Nykydan hin pystyy
kuitenkin osallistumaan osittain liikuntatunneille ja vilitunnilla jalka-
palloon, sekd kiymain saunassa. Vili tuntuu usein ldhes terveeltd, mutta
koulusta hdnen pitda olla muita lapsia enemmain poissa, kun kivut iskevit

etenkin flunssan aikaan.

OPAS FABRYN TAUDISTA — TIETOA JA KOKEMUKSIA © NEUROLIITTO RY 2018



NAON HUONONTUMINEN PELOTTAA

Vajaa 35-vuotias Linda tutustui Fabryn tautiin kertarysdykselld, ldhes
15 vuotta sitten. ”Vuonna 2003 se iski ensin oikeaan silmdcdn, aivan
kuin liukuverho olisi laskeutunut silmdssd puolivdliin”, Linda kertaa.

Kun nako lahti oikeasta silmistd ensimmaista kertaa, Linda meni sairaa-
lan ensiapuun, mistd hdnet passitettiin neurologian ladkarille ja sieltéd ko-
tiin. N40n palautuessa oireet olivatkin loppujen lopuksi vdhiisid, mutta
vuoden kuluttua oli vasemman silméin vuoro oireilla samaan tapaan.
Vasemman silmin ndko havisi kokonaan noin viikon kuluttua oirei-
den alkamisesta, minka jilkeen Linda meni taas ensiapuun ja sitd kautta
sairaalaan sisille. Hoidoksi Linda sai kortisonipulssihoitoa, silld oireet
viittasivat MS-taudissa yleiseen nikhermon tulehdukseen. Kun hoito
ei tehonnut, Lindaa alettiin tutkia kaikkien mahdollisten tautien varal-

ta, tuberkuloosista sarkoidoosiin. "Minulla oli hyvit lddkirit. He ottivat
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asiakseen selvittid, mikd minua vaivasi.”

Tutkimuksen aikana erids silmalddkareistd muisti joskus nihneensi
jossakin julkaisussa samanlaisen kuvion, kuin miki Lindan silmin sar-
veiskalvolta oli 16ytynyt. Tastd pdistiin Fabryn taudin jéljille, joten Lin-
da kivi dna-testeissd, jonka jalkeen hineltd mitattiin my6s hinen elimis-

tonsd muodostaman entsyymin maira.

Silmalaakari auttoi saamaan ladketta

Kun diagnoosi varmistui Fabryn taudiksi, Lindalle kerrottiin, etté sairau-
teen oli olemassa hintava lddke, jota kuuluisi antaa hinelle. "Silmaladkari-
ni soitti minulle erddni piivina ja kysyi, saanko jo hoitoa. Kun hin kuuli,
etten saa sitd vield, hdn sanoi soittavansa asiasta eteenpdin silld hdanen
mielestddn ladkehoito kohdallani piti aloittaa heti. ”

Lidkkeen antaminen aloitettiin nelja kuukautta diagnoosin saamises-
ta. Diagnoosin varmistuminen puolestaan kesti vain parisen kuukautta
siitd, kun silmdoireet olivat alkaneet. "Toiminta oli erittdin nopeaa. Oli
onni, ettd olin Kuopiossa.”

Entsyymikorvaushoidosta on ollut Lindalle apua, vaikka hinté har-
mittaakin toisinaan lddkkeenannon sitovuus. ”Mitki tahansa pidempi-
aikaiset menot vaativat hoitojen jarjestelyn aikatauluihin sopiviksi. On-
neksi varsinkin kotihoito on niissi todella joustava.”

Hoidosta huolimatta vasemman silmén ndko ei endd palautunut. Pe-
rimmdistd syytd silmdongelmalle ei ole saatu varmuudella selville, mutta
oletuksena on, ettd nak6hermoa ruokkiva hiussuoni on tukkeutunut. Mui-
takin neurologisia ongelmia Lindalla on ollut. Kovia, useamman pidivin
kestdvid pyorrytyskohtauksia on ollut muutama, ja 2013 syksylld alkaneen
huimauksen syyksi paljastui aivoinfarkti.

”Se pelastytti erityisesti, ettd hoidosta riippumatta infarkti kuitenkin
tapahtui. Onneksi kyseessd oli hyvin pieni infarkti, vaikka toipuminen

siitikin kesti useamman kuukauden.”

Masennuksesta hyviaksymiseen

Lindalle onnena onnettomuudessa oli, ettd hin sai diagnoosin ja lddket-
td nopeasti ongelmien ilmaantumisen jilkeen. Henkiseen hyvinvointiin

niilld ei kuitenkaan ollut vaikutusta. "Diagnoosin saaminen ei todellakaan
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ollut helpottavaa, vaikka se olikin selittdva tekija ndon ldhtemiselle. Tauti
tuli minulle huonoon saumaan. Itkin ja murehdin asiaa paljon, mutta sa-
malla minulla oli paljon tekemisti téiden ja opintojen kanssa. Eli tavallaan
myo6s unohdin asian.”

Taka-alalle tyonnetty jarkytys nousi uudelleen pintaan, kun Linda ei
saanutkaan tyotd, jota hinelle oli lupailtu valmistumisen jilkeen. Tyotto-
myys ja sairauden miettiminen ajoivat Lindan masennukseen, josta hin
toipui hitaasti syomalld ladkkeitd ja puhumalla asiasta sekd sairaanhoita-
jalle ettd psykiatrille.

Taudin kieltdiminen ja suru vaihtuivat pikkuhiljaa hyviksyntidin. "En
halunnut ottaa yhteyttd esimerkiksi Fabry-yhdistykseen, silld ajattelin,
etten ole sairas. Meni kauan, ennen kuin pystyin puhumaan asiasta.”

Kun Linda otti viimein yhdistykseen yhteytti, se oli hinelle helpot-
tava kokemus. Samantyyppisid asioita lipikdyneiden kanssa voi viljel-
13 huumoriakin omasta sairaudesta. "Asia helpottuu, kun sen hyviksyy.

Ensin ajattelin vain, ettei minua voi laittaa Fabry-sairaiden kategoriaan.”

Aviomiehesti apua

Linda teki my6s rohkean pdiatoksen kertoa taudista silloiselle esimiehelleen,
pitkdn pohdinnan tuloksena. "Kerroin esimiehelleni taudistani. Ennen
en myOskaddn antanut lupaa itselleni olla pois toistd, vaikka minua olisi
huimannut kovasti. Esimies suhtautui asiaan todella hyvin. Minulla oli
turhia pelkoja asian suhteen. Olisin voinut kertoa asiasta aiemminkin”,
Linda pohtii nyt.

My6s perhe on ollut Lindan tukena. ”Olen saanut hirveisti tukea
silloiselta poikaystdvaltini, nykyiseltd aviomieheltini. Olemme kiyneet
yhdessi ldpi isoja asioita. Pienemmat murheet voimme kiyda ldapi nyky-
ddn niin, ettd toteamme, ettd olemme me isompiakin lipikdyneet.”

Apua hin on saanut niin ikdédn lapsuuden perheeltiin. Kun Lindalla
todettiin Fabryn tauti, hdnen ditinsi ja siskonsa kéaviviat myos testautta-
massa itsensd. Tautia ei 16ytynyt heilti kummaltakaan. Periytyvyyden
sijaan geenimutaatio oli sattunut Lindalle itselleen.

Vaikka Linda on iloinen perheenjisentensa terveydestd, hintd har-
mitti etenkin alkuvaiheessa olla tautinsa kanssa yksin. Jos ymparilld ei
ole muita samasta taudista kirsivid, kukaan ei voi tiysin ymmartad, milta

itsesta tuntuu.
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Padnsarky hairitsee unta

Lindalla ei ollut varhaislapsuudessa lainkaan Fabryn taudille tyypilli-
sid oireita, kuten esimerkiksi jalkojen ja kasien sirkyja tai kuumeellisia
kriisikausia. Ensimmadiset oireet ilmenivit vasta yldasteella. "Minulla oli
yldasteella kolmen kuukauden jakso, jolloin minulla oli lihes jatkuvasti
kuumetta. Sille ei 16ytynyt koskaan mitdan syytd, vaikka s6in antibioot-
tejakin.”

Seuraavat oireet ilmenivit vasta opiskeluaikoina, jolloin Lindan raa-
joja alkoi sdrked. "Siihen auttoi ibuprofeeni, mutta vililld kasi oli niinkin
kiped, etten pystynyt tekemdin silld mitddn. Sarky myos kiersi. Se saat-
toi alkaa kddestd, siirtyd puolen vuoden jilkeen jalkaan ja siitd toiseen
kiteen.”

Nyttemmin Linda ei kirsi sen kakmmemmin mink&anlaisista oireista.
“Ajoittaista pddnsirkyd on joskus, mutta se on hyvin lievdi ja voi johtua
esim. sen hetkisestd visymyksesti. En siis itse lue sitd Fabry-oireeksi.”

Esimerkiksi syddn- tai munuaisperiisistd ongelmista Linda ei ole

karsinyt.

Tulevaisuuteen luottavaisin silmin

Lindan pahimmat uhkakuvat taudin suhteen liittyvit oman terveyden
huonontumiseen ja etenkin silmiin. ”Silmit ja aivot minua pelottavat, jos
jotain pitdd mainita. Padsddntoisesti eldn elamédni kuitenkin tita tautia
turhia miettimatta.”

Taudin periytyminen arvelutti Lindaa ennen lasten saamista. "Ajatte-
lin, ettd koska olen sukuni ainoa Fabry, saa se my06s jadadd minuun.”

Ensimmaisen raskauden Linda oli valmis keskeyttimiin, jos istukka-
biopsia olisi paljastanut kyseessd olevan Fabry-mutaation omaava sikio.
Kyseessi oli kuitenkin terve tyttolapsi.

”Ja kun se ensimmdinen lapsi oli niin ihana, toisen raskauden aikana
pddtimme, ettd tytto saa tulla riippumatta siitd, onko Fabry-mutaatio pe-
riytynyt tai ei. Pojan kohdalla asiaa olisi jouduttu miettimédan uudestaan,
joten onneksi toinenkin lapsi paljastui tytoksi.”

Tulevaisuuteen Linda katsoo luottavaisin silmin. "Léadketiede ndyttdd
nyt etenevin niin huimaa vauhtia, ja useat lidkeyhtiot ovat kehittimassa
hoitoja harvinaissairauksiin. Kohta tilanne on se, ettemme me enii niin

harvinaisia olekaan.”
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SUOMEN FABRY-YHDISTYS RY fabmy
YHDISTYS

Suomen Fabry-yhdistys ry on vuodesta 2004 toiminut Fabry-potilaiden
ja heiddn omaistensa tuki- ja etujirjesto. Fabry-yhdistys toimii tdysin
vapaaehtoisvoimin ja hallituksen jdsenet ovat itse joko potilaita tai omai-
sia. Yhdistyksen tavoitteena on pitdd huolta Fabry-potilaiden edunval-
vonnasta Suomessa diagnosoinnin, lddkityksen, kuntoutuksen ja tiedon-
saannin suhteen. Tamin lisdksi tirkednd painopisteend on toisilta po-
tilailta saatava vertaistuki. Yhdistys jarjestdd vuosittain Fabryn taudin
ajankohtaispdivit sekd epdvirallisemman syystapaamisen.

Fabry-yhdistys on Neuroliiton jisenjdrjesto ja toimii jisenend myos
harvinaisten sairauksien ja vammojen kansallisessa kattojarjestossd
HARSO:ssa. Kansainvilisesti yhdistys pitdd yhteyttd muiden Pohjois-
maiden potilasjirjestoihin sekd toimii aktiivisesti Kansainvilisessd
Fabry-verkostossa FIN:issi (Fabry International Network).

Suomen Fabry-yhdistys toivottaa uudet jisenet sydimellisesti mukaan

toimintaan! Lisitietoja yhdistyksen sihteerilti (info@suomenfabry.fi).
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