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FABRYS SJUKDOM UR LAKARENS SYNVINKEL

Fabrys sjukdom ir en sillsynt fettomsittningssjukdom varvid neutrala
sfingolipider ansamlas i kroppen. Sjukdomen orsakas av brist pa enzy-
met alfa-galaktosidas A och den nedirvs via X-kromosomen (kvinnligt
kon). Ansamlingen borjar under fostertiden och framskrider langsamt.
Sjukdomen ger mangformiga symtom och obehandlad leder den till f6r
tidig dod.

Den forvintade livslingden hos min som inte far behandling &r 20 ar

kortare och hos kvinnor 15 ar kortare jamfort med normalbefolkningen.

Sjukdomsmekanism och arftlighet

Sjukdomen beror pa en mutation i GLA-genen och man har konstaterat
900 olika mutationer. Neutrala sfingolipider — varav den viktigaste ar
globotriaosylceramid (GL-3) — ansamlas med undantag av hjirnans ner-
vceller i alla cellers lysosomer (mest i blodkirlens viggar, i hjartmuskeln
och -klaffarna, i njurarna och i perifera och autonoma nervsystemet),
vilket orsakar en inflammatorisk reaktion i vivnaden och bindvivsbild-
ning som leder till cellddd. I enlighet med X-kromosombunden irftlighet
orsakar en mutation i GLA-genen alltid sjukdomen hos min.

Hos kvinnor kan en normal gen i den andra X-kromosomen lindra
sjukdomsbilden (i cellen dominerar antingen den muterade eller den
friska genen). Déttrar till sjuka min drver alltid mutationen av sina fa-
der. Sannolikheten for att barn drver mutationen av sina mammor ar 50

procent oberoende av barnens kon.

Diagnostisering

Diagnosen pa Fabrys sjukdom faststills vanligen genom mutations-
undersokning, om det dr kdnt att mutationen finns i slikten. Hos mén
kan diagnosen &dven stillas genom att pavisa lag eller avsaknad aktivitet i
plasma eller vita blodkroppar for enzymet alfa-galaktosidas A. Hos kvin-
nor kan det ricka med endast slaktanamnes, eftersom kvinnor alltid har

mutationen om de har en sjuk far eller bade en sjuk son och en sjuk bror.
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Forekomst

Bedomningarna av hur allmin Fabrys sjukdom &r varierar. Den sannolika
forekomsten i vistlinderna dr 1:50 000. I Finland &r antalet patienter
med diagnosen Fabrys sjukdom drygt 100. Symtomen pa Fabrys sjuk-
dom uppkommer vanligen redan i barndomen. Pojkar har svarare sym-
tom &n flickor. Tidigare anséags flickor och kvinnor vara antingen sym-
tomfria eller sjukdomsbérare med lindriga symtom. Denna uppfattning
har férindrats under de senaste dren. Aven hos kvinnor kan sjukdomen
ge manga olika symtom och vara av framskridande karaktir, beroende pa

om den muterade eller friska genen dominerar i storsta delen av cellerna.

Symptom

Mangformigheten gor att det dr svart att identifiera sjukdomen. Allmédnna
symtom ir neuropatisk smirta i extremiteternas perifera delar (hinder
och fotter), nedsatt eller avsaknad av svettfdrmaga, nedsatt belastnings-
och virmetolerans, of6rklarlig feber, svullnad i ansiktet och extremiteter-
na (armar och ben), domningar i extremiteterna, trotthet, avmagring och
magbesvir. Typiska symtom ir angiokeratom (hudférindringar i form av
réda prickar), som férekommer hos de flesta manliga patienterna.
Typiska stillen for forekomsten av dessa dr navelomradet, skinkorna, be-
nen och konsorganen. Sdrskilt nervrelaterad smirta dr ett symtom som
over hilften av patienterna har redan i ungdomsaldern. Cornea verticil-
lata dr en solfjiderformad grumling i hornhinnan och den ir en typisk
forandring vid Fabrys sjukdom. Den hittas hos manga patienter med Fa-
brys sjukdom, men forekommer sillan hos friska minniskor.

Symtom och fynd i hjartat och blodomloppet ar vanliga. Nistan alla
obehandlade vuxna patienter har bréstsmartor, rytmrubbningar, hogt
blodtryck, utvidgning av uppatgiende aorta eller en hjartmuskelsjuk-
dom. Hos mén dr vinstersidig hjartkammarforstoring vanligare dn hos
kvinnor. Klassisk kranskirlsjukdom forekommer dock inte oftare hos
Fabrypatienter d4n hos normalbefolkningen. Till f6ljd av ansamlingen av
sfingolipider i njurarna utsondras proteiner och blod i urinen och nir
tillstandet framskrider njurinsufficiens. Allvarlig njursjukdom har tidi-
gare varit sjukdomens frimsta dodsorsak. Numera ar hjartrelaterad dod

vanligast.
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Sammandrag av klassiska symtom vid Fabrys sjukdom:

Personer under 20 ér:

o Smirtor (hos vissa patienter smirtkriser)
+ Ogonfynd (grumling i hornhinnan)

o Hudforindringar (angiokeratom)

o Svullnader kring 6gonen och i vristerna

¢ Magsymtom

o Svettningsrubbningar (ingen svettning)

Hos personer 6ver 30 ar orsakar sjukdomen vivnadsskador

o Kirisperioderna i Fabrys sjukdom blir ofta lindrigare
efter ungdomsaren

o Funktionsstorningar i hjartat

o Cirkulationsstorningar i hjarnan

e Njurinsufficiens

Man kénner till tva olika former av Fabrys sjukdom. Klassisk Fabrys sjuk-
dom ér den sjukdomsform som dr mest kind och diagnostiserad. Den
sjukdomsform som 4r begrinsad till endast hjart- eller njurférandringar
ar endast i sillsynta fall forknippad med andra symtom som konstate-
ras vid den klassiska sjukdomsformen och har en bittre prognos dn den
klassiska formen. Prognosen vid Fabrys sjukdom 4r simre om det upp-

kommer storningar i blodcirkulationen i njurarna, hjartat eller hjarnan.

Behandling

Tidigare behandlades Fabrys sjukdom endast genom lindring av sym-
tomen. Substitutionsbehandling med enzym blev mojlig 2001, ndr tva
genteknologiskt framstillda alfa-galaktosidas A rekombinantpreparat,
agalsidas alfa (Replagal®) och agalsidas beta (Fabrazyme®), godkindes
pa EU-marknaden. Bidda ges som intravends infusion med tva veckors
mellanrum. Bada kan orsaka allergiska reaktioner. For bada tva har man
ocksa upptickt bildning av antikroppar, vilket kan forsvaga effekten av
substitutionsbehandlingen med enzymer.

Kliniska undersokningar har visat att substitutionsbehandlingen

med enzymer som ges varannan vecka minskar mingden GL-3 i urinse-
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dimentet och minskar ansamlingen av glykosfingolipider i kapilldrernas
epitelceller samt i njurglomerulus och njurkanalerna. Det har konstate-
rats att den neuropatiska smartan och magbesviren har blivit lindrigare
under behandlingen. Det har konstaterats att forsimringen av den glo-
merulara filtrationshastigheten har avstannat hos vissa patienter och hos
vissa patienter har njurfunktionen dven forbattrats under behandlingen.
I fraga om hjirtat verkar det som om behandlingen minskar massan i
vanster kammare och forbittrar pumpkraften.

Det har pavisats att behandlingen himmar det slutliga foérloppet,
sasom utveckling av cirkulationskomplikationer i njurarna, hjirtat och
hjarnan samt minskar dédsfallen jamfort med placebo. Enligt flera upp-
foljningsundersokningar ser det ut som om substitutionsbehandlingen

med enzymer skulle forldnga livslingden hos Fabrypatienterna.

Indikationer f6r substitutionsbehandling med enzymer vid Fabrys sjukdom

1. Behandlingen péborjas i sa ung alder som mojligt hos pojkar/mén som

har Fabrys sjukdom (i 8-10 ars &lder om det ir méijligt)

2. Behandlingen pabdrjas till alla kvinnor som

o iekokardiografi (ECHO) har tecken pé utveckling av hjartmuskel-
sjukdom

o har hjirnsymtom (TIA eller allvarligare)

o har tecken pa njursjukdom (protein i urinen eller andra tecken pa
nedsatt njurfunktion eller i biopsi tecken pa skador i njurarnas
stodjevivnad)

Sjukdomsdiagnosen ska vara sdkert faststalld.

Behandlingen ir livsling. Kompetenscentrum Fabrys sjukdom vid
Abo universitetscentralsjukhus ir kompetenscentrum for sjukdomen i
Finland. Beslut om inledande av behandling fattas av Fabry-teamet vid
Aucs. Behandlingen genomfors pa ett sjukhus i patientens hemtrakt.
Fabry-teamet har som mal att triffa varje Fabrypatient en gang per ar,
vanligen genom att besdka patienterna pa deras hemsjukhus.

Behandlingskostnaderna dr 200 000-300 000 €/patient/ar. Bada
enzympreparaten ersitts av FPA och efter det inledande skedet stravar
man efter att sa méinga patienter som mojligt ska kunna vardas hemma.
For ndrvarande far ungefir hilften av de finlindska patienterna enzym-

substitutionsbehandlingen hemma.

GUIDE TILL FABRYS SJUKDOM — KUNSKAP OCH ERFARENHETER ©FINLANDS NEUROFORBUND RF 2018



Inom den ndrmaste framtiden kan det f6r behandling av Fabrys sjuk-
dom finnas nya likemedel som tas via munnen. Chaperonbehandling
(chaperoner = en grupp av proteiner) har godkints av Europeiska like-
medelsmyndigheten, men den har inte dnnu ett godkint pris i Finland.

Den har effekt endast hos vissa patienter (vid s.k. missense mutation,

dir en aminosyra i arvsmassan har férindrats). I preliminira under-
s6kningar har den hos limpliga patienter visat sig vara jamférbar med
enzymsubstitutionsbehandlingen. Tabletten ska tas varannan dag. Pri-
set ligger sannolikt i samma klass om substitutionsbehandlingen med
enzymer. Det verkar som om behandlingen som himmar bildningen av
globotriaosylceramid gor att substitutionsbehandlingen med enzymer
kan ges med lingre mellanrum 4n tva veckor. Den borde fungera hos alla
patienter med Fabrys sjukdom.

Aven genterapi och stamcellstransplantationer ir behandlingar som
for ndrvarande provas vid Fabrys sjukdom. Det dr sannolikt att behand-

lingen av Fabrys sjukdom inom 5-10 ar kommer att f6rdndras markbart.

Ilkka Kantola
docent, specialistlikare inom internmedicin
Aucs Medicinska verksamhetsomridet,

Aucs Kompetenscentrum Fabrys sjukdom
Litteratur

Kantola I, Penttinen M, Nuutila P och Viikari J.
Fabryn tauti. Duodecim 2012;128(7): 729-39.
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Erfarenheter av vardagen
med Fabrys sjukdom



SYMPTOMEN PA FABRYS SJUKDOM AR OFTA
SVARA ATT KANNA IGEN

”Jag hade tidigare svdra smdrtor och de tolkades som vdxtuvdrk dven
om de inte var det. Jag hade ocksa svdara magbesvir, virk och mat-
smdltningsstorningar. Ibland sa svdra att jag hamnade in pd sjukhus.”

Det ar ofta svért att kinna igen symptomen pé Fabrys sjukdom. Mag-
smartor kan tolkas som normal diarré och forstoppning, virk som vaxt-
virk och ovilja att rora sig som lathet. S& gick det for medelalders kvin-
nan Reija nér hon var barn.

”Mellan raderna forstod jag att ldkarna trodde att jag hade psykiska
problem som yppade sig som magbesvir. Jag kriktes ocksé ofta och of6r-
klarligt. Ibland misstinkte man att jag har laktosintolerans, men jag har
kommit fram till att det dr mj6lkprotein som inte passar mig, d&ven om
laglaktosprodukter orsakar mindre symptom.”

Det virsta var danda virken. “Jaghade oforklarlig feber. Vanligen kom

febern med hemsk virk, precis som om hett fett skulle branna huden.
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Ibland var virken orolig, nervvirk, som tolkades som vixtvirk. Som barn
led jag ocksa av trotthet. Jag blev mycket fort trott och andra tinkte att
jag var lat ndr jag till exempel inte orkade ga sirskilt langt. Musklerna
blev lika trotta som nir det bildas mjolksyra i dem.”

Reijas magsmartor fortsatte i ungdomen och som 19-aring blev det
nddvindigt med dropp. ”Vixtviarken” upphorde, men feberperioderna
fortsatte.

”Jag fick ofta feber i samband med nagon fest. Det kan hinda att jag
stressade. Jag hade inte kraft att gora det jag borde gora men gjorde det
inda, vilket himnade sig.”

Andra ansag inte att virken och febern var nagot onormalt och det
gjorde inte Reija heller. "For det mesta tiankte jag att alla har virk av det
hir slaget. Nir jag senare fragade min man, sade han sig inte ha nagon

vark.”

Hjartsymptomen patraffades i ett rutinprov

Fabrysymptomen visade en ny sida ndr 37-ariga Reija deltog i ett gang-
test pa arbetsplatsen.

”Lidkaren sade att mitt hjarta inte ar friskt. Lakarna trodde att det var
fraga om ett foljdtillstind efter en hjartmuskelinflammation, eftersom
jag haft roda hund som vuxen. Jag fick medicin som jag tog da och da.
Smaningom borjade jag ocksa fa andra symptom, till exempel kallsvett
och om det var varmt var jag helt kraftlos. Nir jag fyllde fyrtio var mitt
hilsotillstand helt uselt. Jag brukar varna alla att nér de fyller fyrtio dnd-
rar allt 6ver en natt.”

Nir Reija som 44-aring konstaterades ha Fabrys sjukdom sade kar-
diologen att mellanviggen i hjartat blivit tjockare. Vanstra kammaren
blev smaningom storre och for detta fick Reija betablockerare.

”Jag blev flegmatisk och uppenbarligen sjonk blodtrycket f6r myck-
et, eftersom jag ursprungligen inte hade problem med blodtrycket. Min
hjartmedicin byttes ut och darefter holls hjartfilmen konstant.”

Nu har Reija fatt diagnosen kardiomyopati. Hon har ocksa yrsel och
hennes vinstra ben beter sig konstigt ibland. Benet kinns kallt och har
mer nervretning dn i hogra benet. ”Jag har sannolikt haft en liten propp
i hjarnan och i provbiten har man hittat tunnfiberneuropati.”

Som vuxen har jag ocksé tappat formagan att svettas och fatt angioke-
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ratom som behandlats med laser. "Det kindes ibland som om jag hade en
plastpase pa mig. Jag svettades inte ens i bastun. Forst nu nir jag borjat

fa medicin har jag borjat svettas.”

Systern fick diagnosen forst

Reija har en négra ar dldre syster som har lidit av samma slags symptom
som Reija. I borjan av 1990-talet sokte systern i flera ar en diagnos for
sina symptom. Nir ett ovanligt monster patriffades i systerns 6gon kom
hon ihag att samma monster hade patriffats i Reijas 6gon nir hon var
liten.

”Jag minns ndr jag var hos 6gonldkaren och likaren sade till min mam-
ma: Titta, ert barn har nigot sillsynt i 6gat, en pafagelsstjirt.” Ogonli-
karens gamla arkiv hittades och monstren konstaterades vara likadana.
Centralsjukhuset gick med pé att skota fallet efter att vi kravt detta och
en positiv diagnos kom fran Rotterdam 1994.

”Jag kinde mig forvirrad. Texten som forklarade Fabrys sjukdom var
ganska hemsk att ldsa ndr jag trodde mig vara frisk. Jag hade aldrig tankt
att jag ar sjuk dven om mitt hjdrta inte var friskt. Diagnosen var ingen
littnad. Det enda jag tinkte var att i morgon kommer jag bort hirifran.”

Aven om sjukdomen ir allvarlig behandlades Reija och manga andra
kvinnor endast som symptomfria sjukdomsbirare under de forsta aren.
Reija upplevde att hon var tvungen att kimpa for att gora sig hord och fa
hjilp. ”Sjukdomen syns inte utanpa och utomstaende trodde inte néd-
vandigtvis alltid att jag hade symptom.”

Det var ocksa svart for Reija att 6vertyga experterna om att hon till
exempel inte kunde delta i pafrestande motionsformer. Experterna trod-
de ju forstas att vilken motionsform som helst ar till nytta for vem som
helst. ”Nir jag slutligen blev nagorlunda trodd bérjade en lang kamp
for att fa ersittningsbehandling med enzym och &dven att behandlingen
skulle fortsitta.”

”Vi fick skuldkdnslor ndr vi tinkte pa om vi ar tillrackligt vardefulla
manniskor for att fa sa dyr medicin.” Férutom att den dyra behandlingen
fick Reija att kdnna sig skyldig hade hon redan fardigt skuldkinslor av att
sjukdomen var arftlig.

Reija anser att det dr tungt att sjilv vara sjuk, men dnnu tyngre ar

rddslan for att barnen och till och med barnbarnen arver sjukdomen. Rei-
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ja kritiserades ocksé for beslutet att lata testa sina barn. Kritikerna verka-

de tinka att Reija pa nagot sdtt gor barnen sjuka genom att lita testa dem.

Medicinering hemma inget alternativ

Nir medicineringen inleddes 2005 var Reija till en borjan sa trott varje
gang sa hon ibland sov resten av dagen. Nu orsakar behandlingen inte
langre likadan trotthet. Hennes hilsa har ocksa i 6vrigt forbattrats.

“Den kalla kédnslan i benet och virken har littat och dmnesomsitt-
ningen har blivit bittre. Jag dr ocksé piggare och positivare — det anser
dven andra &dn jag sjdlv. Hur hjartat mar ar det svérare att siga. Det har
varit svart att fi nagon forklaring pa resultaten av undersékningarna nar
jag alltid behandlats av olika ldkare.”

Eftersom sjukdomen inte syns utanpa minns Reija inte sjilv heller
alltid att hon &r sjuk. Sjukdomen kidnns inte i vardagen, i synnerhet inte
nu nir Reija dr sjukpensionerad. ”Jag tar det lugnt. Jag har accepterat att
farten har saktat av och blir inte forargad &ver det.”

Reija tinker pa sin sjukdom sarskilt nir till exempel en medlem i
Fabryforeningen mar sdmre eller nér hon sjilv har en svar period. "Jag
har till exempel perioder med rytmstdrningar. De kan vara ganska skram-
mande, sirskilt nir de kommer pa natten.”

Reija kdnner sig ocksa sjuk nédr hon beséker sjukhuset for undersok-
ningar och for att fa medicin via dropp. ”Vi har ocksa tipsats om att fa
medicinen hemma. Det vill jag aldrig ha, eftersom jag inte vill vara sjuk
hir hemma. Jag vill bara tanka medicinen nagon annanstans och dérefter
bara leva sa normalt som mjoligt. ”Visst hoppas jag att jag kunde ta en

tablett i stillet. Den kunde jag tinka mig att ta hemma.”
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SVAGA NJURAR OCH SMARTOR
FORSVARAR LIVET

”Jag minns en gang ndr jag som sju- eller dttadring vid sommarstugan
sprang en ldngre strdcka och lyckades vricka vristen ndr jag hoppade
over stenar. Jag foll och ndr jag legat pd marken en stund kdnde jag

forutom ilande smdrta i vristen dven brdinnande Fabrysmadrta. Jag

trodde jag skulle do.”

Mikkos forsta Fabrysymptom var smirtor i fotter och hinder sirskilt
under och efter fysiska aktiviteter. "Det kindes som om het glod skulle
ha svett mina hinder och fotter. Det storde mig ocksa att jag inte orkade
lika bra som mina kompisar i uthallighetsgrenar.”

Smirtorna i hinder och fétter under anstringning men ocksa vid
inflammationer och feber var linge Mikkos enda symptom. Nir Mikko
var tondring visade sjukdomen en ny sida.

”Jag var 1S5 nir jag hade en sjukdomsfas som pagick i flera ménader.
De enda symptomen var 40 graders feber och mycket hog sinka. Ingen
orsak till symptomen kunde hittas dven om de undersdktes noggrant

for att utesluta olika sjukdomar. Feberhosten som pégick fran augusti
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till december var nog ganska vansinnig. Jag undersoktes pa Barnkliniken
i tre omgangar, fran tva till sex veckor at gangen, och dessutom var jag
isolerad. Under denna period gick jag ner i vikt ordentligt: fran 62 till 46
kg. Jag mirkte egentligen inga andra symptom dnnu i det skedet och det

var ju inte sa illa i tonaren att inte svettas.”

Svullnad en plaga

Nir Mikko var fyrtio var njurarnas daliga skick den storsta plagan for
Mikko. Sarskilt svullnader forsvarade det vardagliga livet. “Det var gan-
ska skraimmande nir jag som tjugoaring reste till Grekland for en vecka
for att leva om med kompisarna. Jag at och drack mycket hela veckan
och nir jag kom hem mairkte jag att jag hade gatt upp nio kilo. Alkoholen
hade stort njurfunktionen och under de tva foljande dagarna kom cirka
sex liter 6verflodig vitska ut ur kroppen. Jag hade alltsa egentligen gatt
upp bara ungefir tre kilo.”

Med éren har Mikko ocksa fatt smértor som inte lingre bara beror
pa varme eller fysisk anstrangning. Som trettioaring beh6vde Mikko mer
smartstillande medel f6r smirtorna &n tidigare.

”I min enfald, nir jag inte visste hur det star till med mina njurar,
borjade jag dta ibuprofen som ar gift for njurarna. Likaren har sagt att
cirka tjugo procent av mina njurar fungerar numera. Njurfunktionen for-
samrades si gott som hela tiden dnda tills ERT inleddes. Efter att ersitt-
ningsbehandlingen med enzym inleddes, dvs. under de senaste fem aren,
har njurarna forsamrats endast en aning.”

Forutom njurarna och smértorna har Mikko hjartsymptom som han
inte sdger sig lida av. Han har ocksd hudsymptom, dvs. angiokeratom,
som inte har forvirrats med aren. Fortretliga tarmsymptom yppade sig
2002 nir Mikko hade en allvarlig clostridiuminfektion, orsakad av anti-
biotika, i tarmen. Dubbelbilderna i 6gonen borjade besvira Mikko nigot
fore tarmbesviren.

”Som ungefir trettiodring hade jag ocksa en ofdrklarlig period med
yrsel. Plotsligt kinde jag mig bara yr och hade svart att hallas pa benen.
Det holl i sig i ett par veckor. Yrseln upprepades nagra ganger med ett
halvérs mellanrum och svagare varje ging. Nir yrseln var som vérst var

det svart att ldgga sig utan att krikas da hela rummet snurrade.”
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Diagnosen var en lattnad

Mikko hann beritta om sina symptom for manga ldkare innan han be-
sOkte en privat neurologldkarstation. En ldkare pé stationen misstinkte
Fabrys sjukdom och lit undersdka Mikkos 6gon grundligt.

“Det var med "maskrosmonstren” det borjade. Jag berdttade om mina
symptom for en lang rad ldkare och alla ville hjidlpa och gjorde manga
slags undersokningar, men inget hjilpte. Sjilv misstinkte jag reuma ef-
tersom smartan kindes i handernas och fotternas sista leder. Reumamiss-
tanken undersoktes ganska grundligt.”

Efter diagnosen fick Mikko en ldkare pa ndrsjukhuset som visste mest
om Fabrys sjukdom. "Sedan gick vii genom sjukdomens symptom och hur
jag borde leva for att belasta kroppen sa litet som mdjligt. Jag fick hora om
behandlingen forst manga ar senare.”

Att fa diagnosen var bara en littnad for Mikko. ”Jag upplevde det som
nagot positivt att fi diagnosen. Alla konstiga symptom fick en forklaring och
orsaken fanns inte heller mellan 6ronen. Det kindes ibland lattare att bara ge
upp nir det fanns en klar orsak till det.”

Mikko tinker sdrskilt pa sjukdomen nir han inte kan gora nagot som
han vill gora. ”Jag tinker pa den emellandt. Kanske nir jag mirker att jag inte
kan gora ndgot som jag skulle vilja gora och sjélvfallet alltid hos ldkaren eller
nér det dr dags for dropp.”

Det mest skrimmande med sjukdomen ar enligt Mikko vetskapen
om att minnens genomsnittliga livslingd ar cirka 43 &ar. Det gér att leva
med sjukdomen om man kan reglera hur mycket man orkar.

”Man maste bara acceptera det faktum att allt man vill kan man inte
gora. Det dr bara att ta en dag at gingen och nir det ar en dalig dag ge
sig sjalv tillatelse att bara ta det lugnt. Virlden gar inte under pé en eller
tva dagar.”

Smirtorna kan ocksa behandlas och férebyggas. "Om det dr nagon-
ting jag maste gora far jag bort smirtan med likemedel. Jag maste ldra
mig olika knep som lindrar smértan och forsoka forsta vad som eventu-
ellt leder till att smartorna uppstar och sedan undvika sddant.”

Fore diagnosen tog Mikko olika slags smartstillande likemedel som
han fortfarande tar vid behov. Efter diagnosen borjade han ocksa ta blod-
trycksmedicin och kalk. Efter blodproppen kompletterades listan med
blodfértunnande ldkemedel. Mikko far ocksa medicin for sin gikt som
borjade 2003 eller 2004.
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”Jag hade en blodpropp viren 2002. Det var en tuff var for mig. Han-
delsekedjan borjade i januari med lunginflammation som aldrig tinkte
ge med sig. Jag fick sammanlagt fem olika slags antibiotika. Nar lungin-
flammationen forsvann efter nagra veckor utloste antibiotikan en clostri-
diuminfektion som holl i sig i ménga veckor. I borjan av mars, nir jag
legat manga veckor pa sjukhus och var trott efter tva svara infektioner,

fick jag 4nnu blodpropp i vinstra benet.”

Det var modan vart att kdmpa for ersattningsbehandling

Mikko borjade fa ersittningsbehandling med enzym 2003. ”Jag var verk-
ligen tvungen att kimpa for att fa behandlingen. Innan dess var jag med
i olika tidningsartiklar och tv-program.”

Men det var det virt, eftersom behandlingen enligt Mikko gick bra.
Smirtorna avtog och njurarna forsimrades inte lingre lika snabbt. "Den
enda nackdelen ar att jag dr ganska trott efter varje behandling och maste
vila resten av dagen.”

Aven om Mikko mér bittre av medicineringen fdrsvarar smirtor-
na fortfarande livet. "Smairtan syns inte utanpé och ibland, nir man ar
tvungen att avsta eller undanbe sig nagot, kan det litt inverka pd minn-
iskornas instdllning. Man orkar ju inte forklara allt fran borjan till slut for
alla. Sjukdomen spelar en stor roll dven i familjelivet. Ibland méste jag
annullera nagot vi planerat da jag helt enkelt inte orkar. Det som andra
har svarast att forsta ar sikert kraftlosheten och tréttheten. Det att man
helt enkelt inte orkar géra annat dn ligga.”

Njurarnas tillstand blev stabilt efter att ersdttningsbehandlingen med
enzym inleddes och Mikko madde bra i flera ar. Ar 2009 upptickte man
dock att njurarna var i sa daligt skick att det var dags att forbereda dialys.
Dialysen renar kroppen fran slaggprodukter och aterstiller vitskebalan-
sen genom att avlagsna overflodig vitska.

”I januari 2010 valde jag pasdialys som dialysform och fick en kateter
som jag kopplade till dialysapparaten om kvillarna nir jag gick till sings.
Pa dagarna behovde jag inte vara kopplad till maskinen utan kunde ar-
beta normalt. Pasdialysen var inte heller problemfri, da dialysvitskan
inte stannade kvar i bukhalan utan s6gs upp i den omliggande viavnaden.

For att fa bort vitskan ur vivnaden var man tvungen att under en manad
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anvinda hemodialys via en tillfillig halskateter. Blodet cirkulerade da
genom dialysmaskinen.”

I september 2010 fick Mikko slutligen kallelse till njurtransplanta-
tion. Operationen forlopte i princip bra men inte helt problemfritt denna
gang heller.

“Benets nervbanor vid operationsstillet i hogra ljumsken skadades
under operationen sa att mitt hogra ben forlamades. Jag blev naturligtvis
vildigt ridd, men ldkarna berittade att det kan gé sa ibland i en sadan har
operation och att forlamningen gar 6ver. Benet borjade fungera normalt
och kinslan kom tillbaka inom tvd ménader.”

Den nya njuren fungerade till all lycka genast och borjade avligsna
vitska och rena kroppen. ”Till medicinerna som skulle férhindra avstot-
ning horde i borjan ocksé starka kortisondoser. Troligtvis pa grund av
kortisonet fick jag aggressiv starr i bada 6gonen och blev starropererad
2012. Ar 2015 fornyades starrsymptomen och orsaken visade sig vara ef-
terstarr som dven den opererades. Patienter som genomgatt transplanta-
tion har f6rh6jd risk att fd cancer. Troligen darfor hittades ett forstadium
till melanom i mina ben 2013 och 2016, men de har opererats.

Till Mikkos medicinrepertoar hor numera ocksa forutom enzymer-
sattningsmedicinen ocksa tva olika avstotningsmediciner, blodtrycks-
medicin och blodfértunnande medicin. Dessutom tar han magnesium
och D-vitamin for biverkningarna av avstotningsmedicinerna. Mikko
medger att mattet borjar vara ragat nér det géller sjukdomar. Avstotnings-
medicinerna har forsamrat hans motstandskraft betydligt och han far latt
till exempel olika slags inflammationer.

“Allminkonditionen har forsamrats mycket eftersom jag hela tiden ar
sjuk och pa grund av bristen pa motstandskraft lider jag hela tiden risk
att insjukna pé nytt. For nirvarande dr jag arbetslos och jag dr inte lingre
saker pa om jag kunde fa arbete eller om jag ens ar arbetsfor.”

Mikko far stod av familjen och dven av Fabryforeningen. "Det ir fint
med stod av likstdllda. Det var forunderligt att forsta gingen samtala
med en annan patient med Fabrys sjukdom och hora sidant som sa exakt

beskrev vad jag sjdlv kinde.”
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MAMMANS OCH BARNETS GEMENSAMMA
SJUKDOM

Innan den lilla pojkens diagnos faststdlldes kunde han gad bara 50

meter innan smdrtorna slog till. Nu efter att medicineringen har inletts

leker livet igen for pojken och mamman.

Som liten pojke hade Vili alltid varmt. Han ville ga omkring med litet
klader och ha svalt pa natten. Mamman Dorothy provade forgaves allt
fran sommarpyjamas till tunna ticken. Familjen misstinkte ingen sjuk-
dom, men i daghemmet var de s pass oroliga att pojkens bukspottkortel
undersoktes. Nar Vili var sju ar borjade ocksa smirtorna. Brinnande
plagor i hinder och fotter som alltid yppade sig i samband med tem-
peraturvixling och idrott. Smirtorna ledde till att familjen kontak-
tade en ldkare.

Det gick litt att fa tid till en specialist. Pojken hade tidigare konsta-
terats ha ADHD och var klient inom specialsjukvarden redan fran tidi-
gare. En barnneurolog tog i ett tidigt skede ett blodprov "for att utesluta
en mycket sdllsynt sjukdom som heter Fabrys sjukdom”. Det tog 5-6
veckor innan resultaten kom, men familjen borjade misstinka Fabrys

sjukdom genast efter testet.
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”Vi googlade pa Fabrys sjukdom och forstod genast att det var den
som var son har.”

Infusion ar okej eftersom jag far spela

Diagnosen var en chock men dnda inte. Mamman var littad 6ver att sjuk-
domen hade ett namn. A andra sidan kindes det tungt med en behand-
ling varannan vecka. Infusioner borjade ges nir pojken var étta. Till en
borjan pagick infusionen i upp till fem timmar, men nu tre ar senare bara
1,5 timmar. Vili har en infusionsport och barnens hemsjukhus kommer
hem fo6r att ge medicinen. Eftersom Vili inte har nagon kanyl i handen
kan han under tiden spela pa datorn. Vili tycker att det dr okej med dropp
eftersom det sker pa den egna soffan och han far spela och ita godis un-
der tiden.

Ibland far Vili anda huvudvirk och borjar ma daligt i samband med
infusionen och sedan &r han trott och kraftlos resten av dagen. Han har
fortfarande smirtor, men de halls betydligt battre under kontroll 4n

“under den virsta tiden nédr han kunde ga bara 50 meter”.

”Nar vi vintade pa diagnosen fiste vi uppmairksamhet vid att Vili
nastan inte alls svettades. Numera svettas han niastan normalt”, berattar
mamman.

Trots medicineringen fick Vili magbesvir for ett par ar sedan. ”Mjolk-
produkter orsakade svért illamaende. Nu har han en nédstan mjolkfri diet,
men tal sma méingder mjolk som till exempel glass. Nar han har feber
och ibland ocksé nir han ror pa sig har han fortfarande svara smartor.

De tycker han ar de trakigaste symptomen som sjukdomen orsakar.”

“Jag ser positivt pa framtiden”

Efter att Vili fatt diagnosen testades ocksa de andra i familjen och mam-
man som &r fodd utomlands visade sig ha Fabrys sjukdom. Hos andra
slaktingar har Fabrys sjukdom atminstone dnnu inte patriffats.

”Jag var ledsen och chockerad Gver att vi plotsligt hade en arftlig, all-
varlig sjukdom i vart liv. Jag hade ocksa skuldkénslor nir jag forstod att
Vili hade drvt sjukdomen av mig och lidit mycket”, siger Dorothy.

Snart forstod hon dock att det ocksé finns virre sjukdomar eller si-

tuationer. Den egna diagnosen fick henne att vakna upp och tinka
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pa att hon endast har ett liv som hon trots allt maste leva och dven
acceptera allt som moter henne ilivet. “Jag ser positivt pa framtiden.”

Snart efter diagnosen for tva ar sedan borjade Dorothy ocksa fa med-
icinering. Hon har inte mirkt nagra stora forandringar i sitt hilsotillstind
dven om proteinet i urinen har minskat. Smirtor som yppar sig vid
feber har hon fortfarande och dven Oronsusning. Férmagan att tala
varme ar dalig. 725 grader dr min absoluta 6vre grins!”

Trottheten dr for tillfallet inget problem och Dorothy arbetar nor-
malt. Medicinen fir hon hemma. Allt gar bra forutom att det dr svart
att hitta blodadern. "Det behovs alltid 2—-5 forsdk och sa blir det
blamirken.” Pa grund av alla laboratorie-, likar- och infusionsbesok

tvingas bada foridldrarna ocksé vara borta fran arbetet.

Simtraningen slopades

Aven om Vilis symptom har minskat begrinsar sjukdomen inda i nigon
man hans liv. Under den virsta perioden var han tvungen att vistas myck-
et inomhus och att sluta hélla pa med simning. Han blev deprimerad
pa grund av smértorna och arg pa hela virlden och mamman som gett
honom denna sjukdom. "Han tappade humoret helt. Han gick upp i spel
och férlorade manga vinner”, siger mamman.

Efter detta har Vili aldrig mer lekt eller busat utomhus. Han verkar
vara radd for att smirtan kan sla till ndr som helst. Numera kan han dnda
delvis delta i gymnastiklektionerna och spela fotboll pa rasterna. Han
badar ocksa bastu. Vili verkar ofta nistan frisk, men han maste vara borta
fran skolan oftare dn andra eftersom smirtorna slar till sarskilt i forkyl-

ningstider.
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RADSLA FOR EN FORSAMRAD SYN

Snart 35-driga Linda blev medveten om Fabrys sjukdom pad en gdng for
néstan 15 dr sedan. ”Ar 2003 drabbades hégra 6gat, precis som om en
gardin skulle ha dragits ner halvvdgs i 6gat”, berdttar Linda.

Nir hon foérlorade synen pa hogra 6gat for forsta gangen akte hon till f6r-
sta hjdlpen pé sjukhuset. Sedan skickades hon till neurologen och sedan
hem. Nir synen atervinde var symptomen sist och slutligen ringa, men
ett 4r senare drabbades vinstra 6gat pa samma sitt.

Synen pé vinstra dgat forsvann helt ungefir en vecka efter att symp-
tomen yppat sig. Linda besokte igen forsta hjdlpen och togs sedan in pa
sjukhus. Hon behandlades med kortisonimpulser eftersom symptomen
tydde pa en inflammation i synnerven som &r vanlig vid MS. Nar be-
handlingen inte hade nagon verkan borjade man underséka Linda for att
utesluta olika sjukdomar, allt fran tuberkulos till sarkoidos. ”Jag hade bra

lakare. De var engagerade och ville ta reda pa vad det var for fel pa mig.”
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Under undersokningarna kom en av dgonldkarna ihdg att monstret
pa hornhinnan i Lindas 6ga dr bekant fran en publikation som han sett.
Pa detta sitt borjade man misstinka Fabrys sjukdom. Dna-test utfordes

pa Linda och sedan mittes ocksd mingden enzym som hennes kropp

bildar.

Medicin med 6gonlakarens hjalp

Nir diagnosen Fabrys sjukdom var stélld fick Linda hora att det finns en
dyr medicin som hon borde fa. "Min 6gonldkare ringde mig en dag och
fragade om jag redan far behandling. Nir han horde att jag dnnu inte
behandlas lovade han att reda ut detta eftersom han ansag att medicine-
ringen borde inledas genast. ”

”Jag borjade fa ldkemedel fyra ménader efter att jag fatt diagnosen.
Diagnosen stélldes bara ett par manader efter att 5gonsymptomen yppat
sig. "Allt skedde mycket snabbt. Det var tur att jag var i Kuopio.”

Ersittningsbehandlingen med enzym hjdlpte Linda dven om hon
ibland 4r forargad Over att vara tvungen att anpassa allt efter medicin-
doserna. ”Alla lingre besok eller resor kriver att behandlingen anpassas
efter tidtabellerna. Till all lycka &r sdrskilt hemvarden mycket flexibel.”

Trots behandlingen har synen pa vinstra dgat inte blivit aterstalld.
Den djupaste orsaken till 5gonproblemet har inte kunnat faststillas helt
och hallet, men det antas att harrorskirlet som ger synnerven néring har
blockerats. Linda har ocksa haft andra neurologiska besvir. Hon har haft
nagra svara yrselattacker som pagatt i flera dagar och orsaken till yrseln
som borjade hosten 2013 visade sig vara en hjarninfarkt.

“Det som var sdrskilt skrimmande var att jag fick en infarkt trots be-
handlingen. Till all lycka var det friga om en mycket liten infarkt dven

om det tog flera manader innan jag var helt aterstilld efterat”.

Fran depression till godkdnnande

Tur i oturen for Linda var att hon fick diagnosen och medicinen snabbt
efter att problemen yppat sig. Detta hade dock ingen inverkan pa den
psykiska hidlsan. “Det var verkligen ingen littnad att fa diagnosen dven
om det var en faktor som forklarade varfor jag forlorat synen. Sjukdomen

brot ut vid en dalig tidpunkt. Jag grit och grubblade mycket, men sam-
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tidigt var jag upptagen med arbetet och studierna. Pa sitt och vis glomde
jag sjukdomen’.

Den fortringda chocken blev ater aktuell ndr Linda inte fick det arbete
som hon blivit lovad efter sin examen. Arbetslosheten och oron 6ver sjuk-
domen ledde till att Linda blev deprimerad. Hon tillfrisknade smé-
ningom med hjilp av ldkemedel och samtal med en sjukskotare och
en psykiater.

Efter att ha fornekat och sorjt sjukdomen borjade hon smaningom
acceptera den. “Jag ville till exempel inte kontakta Fabryforeningen ef-
tersom jag tdnkte att jag inte dr sjuk. Det riackte linge innan jag kunde
tala om detta.

Nir Linda slutligen kontaktade foreningen var det en littnad f6r hen-
ne. Tillsammans med andra som har samma slags erfarenheter kan man
till och med skoja om sin sjukdom. “Det blir littare att leva nir man ac-
cepterar sin sjukdom. Forst tinkte jag att jag inte kan placeras i samma

kategori som personer med Fabrys sjukdom.”

Maken hjalper

Linda fattade ocksa ett modigt beslut att berdtta om sjukdomen for sin
dévarande chef. Detta var resultatet av en ling reflektion. "Jag berittade
om min sjukdom f6r chefen. Tidigare hade jag inte gett mig sjalv tillstand
att vara borta fran arbetet dven om jag hade svar yrsel. Chefen stillde sig
mycket positiv till nyheten. Jag hade oroat mig helt i onddan. Jag kunde
ha berittat det redan tidigare”, siger Linda nu.

Familjen har ocksa stott Linda. ”Jag har fatt enormt stod av min da-
varande pojkvin som nu dr min man. Vi har diskuterat stora fragor till-
sammans. Mindre bekymmer kan vi numera tackla med attityden att vi
ocksa tagit oss i genom svérare problem.”

Hon har ocksa fatt hjdlp av sin barndomsfamilj. Ndr det konstatera-
des att Linda har Fabrys sjukdom lit hennes mamma och syster ocksé
testa sig. Ingendera hade sjukdomen. I stillet for att hon skulle ha drvt
sjukdomen ar det Linda sjédlv som har en genmutation.

Aven om Linda ir glad att familjemedlemmarna ir friska var hon
sarskilt i borjan forargad Gver att vara ensam med sjukdomen. Om det
inte finns andra som lider av samma sjukdom finns det ingen som helt

kan forsti hur det kinns.
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Huvudvarken stor somnen

I den tidiga barndomen hade Linda inga symptom som dr typiska for Fa-
brys sjukdom, till exempel virk i hander och fotter eller krisperioder med
feber. De forsta symptomen yppade sig forst i hogstadiet. "I hogstadiet
hade jag en period pa tre ménader nir jag hade feber nistan hela tiden.
Ingen orsak kunde hittas dven om jag fick antibiotika.”

Foljande symptom yppade sig forst under studietiden da Lindas hin-
der och fotter borjade virka. Ibuprofen lindrade virken, men ibland
gjorde det sa ont i handen att jag inte kunde anvidnda den. Virken flytta-
de ocksé pa sig. Den borjade till exempel i handen, flyttade sig efter ett
halvir till foten och sedan till andra handen.”

Numera har Linda inga symptom lingre. “Ibland har jag huvudvirk,
men den dr mycket lindrig och kan till exempel bero pa att jag ar trott
just da. Jag raknar det inte som ett Fabrysymptom. Linda har till exempel
inte haft hjart- eller njurbesvir.

Framat med tillforsikt

Lindas varsta hotbilder i friga om sjukdomen &r att hilsan forsamras
och sirskilt synen. ’Om jag maste nimna nagot ir jag ridd for 6gonen
och hjirnan. I regel lever jag anda mitt liv utan att i ondan grubbla &ver
sjukdomen.”
Att sjukdomen ar drftlig gjorde Linda betinksam innan hon fick barn.
”Jag tdnkte att eftersom jag dr den enda i vér sldkt som har Fabrys sjuk-
dom vill jag ocksa att ingen annan far den.” Linda var beredd att avbryta
den forsta graviditeten om biopsin av moderkakan skulle ha visat att fost-
ret har en Fabrymutation. Men sa var det inte utan jag fick en frisk dotter.
”Nar det forsta barnet var sa hirligt bestimde vi oss under den andra
graviditeten att flickan far fodas oberoende av om Fabrymutationen har
arvts eller inte. Hade det varit en pojke skulle vi ha varit tvungna att tin-
ka om, men till all lycka var vart andra barn ocksa en flicka.”
Linda ser framtiden an med tillforsikt. “Lakarvetenskapen verkar ut-
vecklas i vildigt hard takt just nu och ett flertal ldkemedelsbolag utveck-
lar metoder for att behandla sillsynta sjukdomar. Snart &r situationen

den att vi inte &r sa sdllsynta som vi dr nu.”
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SUODMEN
FINLANDS FABRYFORENING RF fab y
YS

Finlands Fabryforening rf har verkat sedan ar 2004 och ar en stéd- och
intresseforening for Fabry-patienter och deras anhdriga. Fabryforen-
ingen drivs med frivilliga insatser och styrelsemedlemmarna ir sjélva
antingen patienter eller anhoriga. Foreningens syfte ar att bevaka Fa-
bry-patienternas intresse i Finland gillande diagnostisering, medicine-
ring, rehabilitering och informering. Ett viktigt prioritetsomrade &r dess-
utom kamratstodet fran andra patienter. Foreningen arrangerar arligen
ett evenemang med aktuellt om Fabrys sjukdom samt en mer inofficiell
hosttraff.

Fabryforeningen dr en medlemsforening i Finlands Neuroférbund
och dr dven medlem i HARSO som ir en nationell paraplyorganisation
for patientforeningar for sillsynta sjukdomar och skador. Internationellt
haller foreningen kontakt med andra patientforeningar i Norden samt
ar aktiv i det internationella Fabry-nitverket FIN (Fabry International
Network).

Finlands Fabryforening onskar nya medlemmar hjartligt vilkom-
na med i verksamheten! Mer information av foreningens sekreterare

(info@suomenfabry.fi).
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