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INFORMACIJE ZA OSOBE KOJE SU UPUCENE NA GENETICKO TESTIRANJE NA FABRYJEVU
BOLEST

Ovaj dokument objasnjava Sto geneticko testiranje za Fabryjevu bolest moze znaditi za Vas i
Vasu obitelj. Obavezno ga procitajte prije donoSenja odluke o testiranju.

Sto znamo o Fabryjevoj bolesti?

Fabryjeva bolest prirodeni je metaboli¢ki poremecaj uzrokovan manjkom enzima a-
galaktozidaze A zbog ¢ega dolazi do nakupljanja glikolipida globotriaozilceramida u tkivima.
Spektar i tezina simptoma ove bolesti su raznoliki, a najces¢i su tipicne koZzne promjene
(angiokeratomi), nagli bolovi u udovima (akroparestezija), zamuéenje roznice, smanjeno
znojenje, mozdani udar u ranoj Zivotnoj dobi, opetovane epizode vrudice te poremecaji
funkcije raznih organa (srce, bubrezi). Fabryjeva bolest je uzrokovana mutacijama gena GLA
koji kodira spomenuti enzim. Radi se o X-vezanoj bolesti te su simptomi u pravilu izrazeniji u
muskaraca (koji imaju samo jedan kromosom X) nego u Zena koje mogu imati jednu manjkavu
kopiju gena (heterozigoti) te, iznimno rijetko, obje kopije gena na X kromosomu zahvacene
(homozigoti).

Koga je potrebno testirati na Fabryjevu bolest?

Indikaciju za analizu gena GLA postavlja lijecnik specijalist na temelju klinicke slike i
biokemijskih nalaza (smanjena aktivnost a-galaktozidaze A i poveéana koncentracija
globotrialozilsfingozina- LYSO GB3), uzimajuéi u obzir obiteljsku anamnezu i spol pacijenta.
Tezina simptoma mozZe varirati, ¢ak i medu ¢lanovima iste obitelji koji nose istu varijantu.
Tumacenje nalaza obavlja lije¢nik koji je pacijenta uputio na pretragu. Ako vodedi lijecnik ili
stru¢njak koji je proveo testiranje procijeni da je potrebno, nakon genetickog testiranja
preporucit ¢e geneticko savjetovanje koje moze utjecati na dijagnosticku obradu, praéenje
pacijenta i njegove obitelji.

Kakav moze biti rezultat testa?

Ako se ovim dijagnosti¢kim testom pronade patogena ili vjerojatno patogena varijanta gena
GLA, nalaz je potrebno protumaciti s obzirom na to je li pacijent hemizigot, heterozigot ili
homozigot (ovisno o tome je li promjena pronadena u jednoj ili obje kopije gena) te u skladu
s klinickom slikom. Tumacenje nalaza obavlja lijecnik koji je pacijenta uputio na pretragu.

U nekim slucajevima testiranjem se moZe pronadi promjena u genu za koju trenutno nije
moguce sa sigurnoscu utvrditi uzrokuje li bolest, tj. da se radi o varijanti nejasnog klinickog
znacaja (eng. variant of unknown significance, VUS). Takav rezultat moZe zahtijevati dodatno
praéenje ili tumacenje u kontekstu klinicke slike.

Ako se ovom pretragom pronadu vjerojatno patogene ili patogene varijante gena koje
uzrokuju druge monogenske bolesti obuhvaéene panelom, one ce biti prijavljene kao
sekundarni/slucajni nalaz. Monogenske bolesti obuhvacene ovim panelom su hereditarni
angioedem, najc¢esce nasljedne neuropatije, multipla endokrina neoplazija, Wilsonova bolest,
manjak alfa-1-antitripsina, monogenski nasljedni dijabetes, hemokromatoza, najcesée
imunodeficijencije i X-vezanu hipofosfatemiju. Obrasci nasljedivanja ovih bolesti su razliciti
stoga je u slucaju pozitivnog sekundarnog/slucajnog nalaza potrebno geneti¢ko savjetovanje.
Negativan nalaz ne iskljuCuje mogucénost nastanka navedenih bolesti.
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Ako u svojem nalazu ne Zelite prijavu sekundarnog/slucajnog nalaza, molimo da tako
oznacite na informiranom pristanku za testiranje monogenskih bolesti.

Ako imate pitanja ili Vam neki dio ovog dokumenta nije jasan, obratite se lije€niku koji vas je
uputio na testiranje prije potpisivanja informiranog pristanka.



