
Was bedeuten diese Wörter?Wie wirkt sich Morbus Fabry auf Familien aus?7

Morbus Fabry ist eine X-chromosomale Erkrankung. Sie wird durch eine krankheitsverursachende Variante eines Gens (als GLA-Gen 

bezeichnet) verursacht, das sich auf dem X-Chromosom befindet. Diese Genvariante kann durch einen Elternteil vererbt werden. In seltenen 

Fällen kann Morbus Fabry durch eine Genvariante verursacht werden, die spontan bei einem Kind auftritt und in keinem Elternteil (als 

De-novo-Variante oder -Mutation bezeichnet) vorhanden ist.

Zelle: Grundbaustein aller Lebewesen
Chaperon-Therapie: Eine Art Therapie, die mit 
Enzymen interagiert, um ihre Funktion und Stabilität 
zu verbessern
Chromosom: Struktur, die Gene enthält 
Computertomografie-Scans (CT): Untersuchungs-
methode 
De-novo-Variante oder -Mutation: eine 
Veränderung in einem Gen, das zum ersten Mal 
in einem Familienmitglied vorkommt und auf 
zukünftige Generationen übertragen werden kann
Desoxyribonukleinsäure (DNA): grundlegende 
Einheit, die die Übermittlung genetischer 
Informationen von einer Generation zur nächsten 
ermöglicht und Anweisungen (bzw. einen Code) für 
die Herstellung von Proteinen und Enzymen enthält
Enzymersatztherapie (EET): eine Behandlung, die 
fehlende oder nicht-funktionelle Enzyme ersetzt 
Gen: die grundlegende Erbeinheit, die in jeder Zelle 
enthalten ist, die aus DNA besteht und von den 
Eltern ans Kind vererbt wird
Genvariante: (auch Mutation genannt) eine 
Veränderung der Struktur eines Gens, die die 
Funktion des Gens verändern kann, was manchmal 
zu Erkrankungen oder Krankheiten führt
Lysosomale Erkrankungen: (auch lysosomale 
Speicherkrankheiten genannt) eine Gruppe von 
mehr als 70 Krankheiten, die aus der Ansammlung 
von Abfallprodukten in den Lysosomen entstehen4 
Lysosom: spezialisierte, mit Flüssigkeit gefüllte 
Bläschen in den Zellen, die Enzyme enthalten
Anzeichen: objektiver Nachweis einer Erkrankung 
oder Krankheit, der von den Patienten sowie 
anderen erkannt werden kann 
Schlaganfall: Hirnschäden infolge einer Blockierung 
des Blutflusses oder einer Ruptur eines Blutgefäßes 
Symptom: subjektiver Nachweis einer Erkrankung 
oder Krankheit, der nur von der Person wahrgenom-
men werden kann, die die Erkrankung hat 
Transitorische ischämische Attacke (TIA): kurze 
Nervenschädigung oder Dysfunktion des Gehirns 
(ohne Gewebeschäden), verursacht durch den 
Verlust des Blutflusses im Gehirn 
X-Chromosom-Störung: eine vererbte Erkrankung, 
die durch Varianten in einem Gen, das sich auf dem 
X-Chromosom befindet, verursacht wird 

Glossar wichtiger Begriffe in Bezug auf 

Morbus Fabry

Warum sind Mutationen wichtig?

Die spezifische Genvariante 
einer Person kann helfen, 
vorherzusagen, wann 
Symptome auftreten, 
welche Symptome 
auftreten und wie schlimm 
die Symptome werden 
können.5,7

Es ist wichtig für Personen 
und Familien mit Morbus 
Fabry, herauszufinden, 
welche Mutation bei ihnen 
vorliegt.

Es wurden mindestens 
1.000 verschiedene 
Genvarianten festgestellt, 
die Morbus Fabry 
verursachen können.10

X = Chromosom mit krankheitsverursachender Genvariante

X = Chromosom ohne krankheitsverursachende Genvariante

Betroffen = Person mit Morbus Fabry

Nicht betroffen = Person ohne Morbus Fabry

Frauen haben zwei X-Chromosome. Bei einer Mutter, 
die eine krankheitsverursachende Variante des 
GLA-Gens auf einem ihrer beiden X-Chromosomen 
trägt, beträgt die Wahrscheinlichkeit, die Krankheit an 
ihre Kinder weiterzugeben, jeweils 50 %. Da Männer nur 
ein X-Chromosom haben, entwickeln sie Morbus Fabry, 
wenn sie die krankheitsverursachende Genvariante 
erben. Da Frauen zwei X-Chromosomen haben, tritt bei 
betroffenen Töchtern die Galaktosida-se A-Mutation 
wahllos in einigen Zellen auf, während andere Zellen 
nicht betroffen sind. Töchter haben daher weniger 
schwerwiegende Symptome.5
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WIE MÜTTER MORBUS FABRY 
WEITERGEBEN

Männer haben ein X-Chromosom und ein Y-Chromosom.  
Ein Vater mit Morbus Fabry gibt seine krankheitsverur-
sachende Variante des GLA-Gens an alle seine Töchter 
weiter, da die Töchter das einzige X-Chromosom des 
Vaters erben. Ein betroffener Vater kann die Genvariante 
nie an seine Söhne weitergeben, da Söhne von ihren 
Vätern ein Y-Chromosom erben.

WIE VÄTER MORBUS FABRY 
WEITERGEBEN
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AUGEN7

• Ein Wirbelmuster 
   auf der Oberfläche des 
   Auges (nur durch ein 
   spezielles Instrument 
   sichtbar)
• Fabry-Katarakte (eine 
   bestimmte Form der 
   Linsentrübung)

PSYCHOSOZIAL5,6

• Depression
• Verringertes Selbstwertgefühl 
• Gefühl von Wut, Trauer und 
   Hoffnungslosigkeit
• Angst vor der Verschlechterung 
   der Krankheit
• Schuldgefühle im Zusammen
   hang mit der geerbten Natur 
   der Krankheit

Das betroffene Enzym bei Morbus 
Fabry wird als α-Galaktosidase A oder 

einfach α-Gal A bezeichnet.3

Morbus Fabry ist eine seltene 
genetisch bedingte Erkrankung.1

Eine Erkrankung, die als 
lysosomale Speicherkrankheit 

bezeichnet wird.3

Menschen mit lysosomaler 
Speicherkrankheit haben Probleme, 

bestimmte lysosomale Enzyme 
zu produzieren.4

In der Regel baut α-Gal A bestimmte 
Fettstoffe in den Zellen ab, hauptsächlich 

eine Substanz namens 
Globotriaosylceramid (GL-3).5

Bei Personen mit Morbus Fabry 
baut α-Gal A GL-3 jedoch nicht 
ab. Stattdessen sammelt sich 

GL-3 im ganzen Körper vor allem 
in Zellen an, die Blutgefäße 

auskleiden.6

Diese Ansammlung verursacht Schäden 
an Organen und Geweben, die sich im 

Laufe der Zeit allmählich verschlimmern, 
was zu den Anzeichen und Symptomen 

von Morbus Fabry führt.6

Für weitere Informationen sprechen 
Sie bitte mit Ihrem Arzt.
(Hinweis: Einige Wörter, die 
eventuell nicht verständlich sind, 
werden hervorgehoben und im 
Glossar am Ende dieser Broschüre 
definiert.)

Die Anzeichen und Symptome von Morbus Fabry verschlimmern sich im Laufe der Zeit 
allmählich. Es ist jedoch wichtig, sich bewusst zu machen, dass die Symptome bei jedem 
unterschiedlich sein können. Einige Anzeichen und Symptome können bei manchen 
Personen im Vergleich zu anderen mehr oder weniger schwerwiegend sein. Außerdem 
werden nicht bei allen die unten aufgeführten Anzeichen und Symptome auftreten.

Wie wirkt sich Morbus Fabry auf den Körper aus?

Es wird eventuell zuerst ein Bluttest zur 
Überprüfung des α-Gal-A-Aktivitätsgrads 

durchgeführt.

Die Person hat Morbus Fabry.

Wodurch wird Morbus Fabry 
verursacht?

Manche Menschen mit Morbus Fabry haben 
Varianten des Galaktosidase-Alpha-Gens (GLA), 
was dazu führt, dass ihr Körper sehr wenig oder 
kein α-Gal A produziert.8

Manchmal treten Genvarianten (auch Mutationen 
genannt) im DNA-Code eines bestimmten Gens auf, 
das die Funktionsweise des Gens verändern kann.

Es ist wie beim Buchstabieren. Ein falscher 
Buchstabe kann die Bedeutung eines Worts 
grundlegend ändern!

Andere haben unterschiedliche Varianten des 
GLA-Gens, die ihren Körper dazu veranlassen, α-Gal 
A zu produzieren, das nicht richtig funktioniert.9

Jeder hat Informationen, die DNA genannt 
werden, in seine oder ihre Zellen kodiert. 

NIEREN7

• Eiweiß im Urin
• Verminderte Nierenfunktion
• Niereninsuffizienz

GASTROINTESTINAL 
(MAGEN-DARM)5

• Übelkeit und Erbrechen
• Durchfall und/oder Verstopfung
• Bauchschmerzen
• Blähungen

HERZ5

• Herzschlag, der zu 
   schnell oder zu langsam ist
• Herzanfall oder Herzversagen
• Vergrößertes Herz

HAUT7

• Häufigeres oder
   vermindertes Schwitzen
• Kleine dunkelrote Punkte, 
   die als Angiokeratome 
   bezeichnet werden, vor 
   allem zwischen Bauchnabel 
   und Knien

 
NERVENSYSTEM5

• Brennende Schmerzen in 
   Händen oder Füßen (manchmal 
   als Acroparaesthesie bezeichnet)
• Starke Schmerzen, die Minuten bis 
   Stunden andauern
• Gehörverlust; Klingeln in den Ohren
• Hitze- oder Kälteunverträglichkeit 
   oder Belastungsintoleranz
• Transitorische ischämische Attacke 
   (TIA) und Schlaganfall
• Schwindel

International

Gesellschaft für Mukopolysaccharidosen e.V. 

Canadian Fabry Association

Fabry Australia

EURORDIS – Rare Diseases Europe

USA

Fabry International Network 

Fabry Support & Information Group

The National Fabry Disease Foundation

Global Genes

National Institutes of Health (NIH) National Institute of Neurological 
Disorders and Stroke (NINDS) Fabry Disease Information Page

NORD – National Organization for Rare Disorders 

Andere hilfreiche Quellen finden Sie unten aufgeführt. 

Ein Arzt kann Morbus Fabry aufgrund der Anzeichen und Symptome einer Person 
vermuten, und/oder weil die Familie der Person die Erkrankung hat. Der Prozess der 
Diagnose von Morbus Fabry kann bei Männern und Frauen unterschiedlich sein.

 

Schätzungen, wie viele Menschen an 
Morbus Fabry leiden, sind jedoch der 

Meinung, dass die Krankheit in einigen 
Teilen der Welt bis zu 1 von 1.400 bis 

9.000 Menschen betreffen kann.2

DNA wird durch Gene vererbt, die von der Mutter 
und dem Vater der Person weitergegeben werden.

HAUS
MAUS

Der Arzt vermutet Morbus Fabry – 
was passiert als Nächstes?5,6

Ein Bluttest, der nach Varianten des 

GLA-Gens sucht, wird durchgeführt.

Die 
Enzymaktivität 

ist normal.

Die 
Enzymaktivität  

ist NICHT normal.

Es wurde eine 
krankheitsverursa-

chende Genvariante 
gefunden.

Es wurde KEINE 
krankheitsverursa-
chende Genvari-
ante gefunden.

Die Person hat KEIN Morbus Fabry.

Behandlung von Morbus Fabry2,5

Personen, bei denen Morbus Fabry diagnostiziert 
wird, können an ein Team spezialisierter Ärzte wie 
Nephrologen, Kardiologen, genetische Berater und 
andere Spezialisten überwiesen werden.

Weitere Untersuchungen können durchgeführt 
werden, einschließlich Blut- und Urintests und 
bildgebende Verfahren wie Computertomographie 
oder auch Untersuchungen zur Beurteilung des 
Sehvermögens und des Hörvermögens.

Ein personalisierter Behandlungsplan wird erstellt, 
der Folgendes umfassen kann:
• Behandlungen, die helfen, die spezifischen 

Anzeichen, Symptome und Komplikationen 
der Person zu lindern

• Sprechen Sie mit Ihrem Arzt über 
Behandlungsoptionen, die zur Verfügung 
stehen könnten

Derzeit werden neue mögliche Behandlungen 
für Morbus Fabry erforscht. Wenn Sie mehr 
über laufende Forschungsstudien erfahren 
möchten, suchen Sie auf clinicaltrialsregister.eu 
oder clinicaltrials.gov nach Morbus Fabry oder 
sprechen Sie mit Ihrem Arzt.

Bitte sprechen Sie mit Ihrem Arzt.

Was ist Morbus 
Fabry? 



Was bedeuten diese Wörter?Wie wirkt sich Morbus Fabry auf Familien aus?7

Morbus Fabry ist eine X-chromosomale Erkrankung. Sie wird durch eine krankheitsverursachende Variante eines Gens (als GLA-Gen 

bezeichnet) verursacht, das sich auf dem X-Chromosom befindet. Diese Genvariante kann durch einen Elternteil vererbt werden. In seltenen 

Fällen kann Morbus Fabry durch eine Genvariante verursacht werden, die spontan bei einem Kind auftritt und in keinem Elternteil (als 

De-novo-Variante oder -Mutation bezeichnet) vorhanden ist.

Zelle: Grundbaustein aller Lebewesen
Chaperon-Therapie: Eine Art Therapie, die mit 
Enzymen interagiert, um ihre Funktion und Stabilität 
zu verbessern
Chromosom: Struktur, die Gene enthält 
Computertomografie-Scans (CT): Untersuchungs-
methode 
De-novo-Variante oder -Mutation: eine 
Veränderung in einem Gen, das zum ersten Mal 
in einem Familienmitglied vorkommt und auf 
zukünftige Generationen übertragen werden kann
Desoxyribonukleinsäure (DNA): grundlegende 
Einheit, die die Übermittlung genetischer 
Informationen von einer Generation zur nächsten
ermöglicht und Anweisungen (bzw. einen Code) für 
die Herstellung von Proteinen und Enzymen enthält
Enzymersatztherapie (EET): eine Behandlung, die 
fehlende oder nicht-funktionelle Enzyme ersetzt 
Gen: die grundlegende Erbeinheit, die in jeder Zelle 
enthalten ist, die aus DNA besteht und von den 
Eltern ans Kind vererbt wird
Genvariante: (auch Mutation genannt) eine 
Veränderung der Struktur eines Gens, die die 
Funktion des Gens verändern kann, was manchmal 
zu Erkrankungen oder Krankheiten führt
Lysosomale Erkrankungen: (auch lysosomale 
Speicherkrankheiten genannt) eine Gruppe von 
mehr als 70 Krankheiten, die aus der Ansammlung 
von Abfallprodukten in den Lysosomen entstehen4

Lysosom: spezialisierte, mit Flüssigkeit gefüllte 
Bläschen in den Zellen, die Enzyme enthalten
Anzeichen: objektiver Nachweis einer Erkrankung 
oder Krankheit, der von den Patienten sowie 
anderen erkannt werden kann 
Schlaganfall: Hirnschäden infolge einer Blockierung 
des Blutflusses oder einer Ruptur eines Blutgefäßes 
Symptom: subjektiver Nachweis einer Erkrankung 
oder Krankheit, der nur von der Person wahrgenom-
men werden kann, die die Erkrankung hat 
Transitorische ischämische Attacke (TIA): kurze 
Nervenschädigung oder Dysfunktion des Gehirns 
(ohne Gewebeschäden), verursacht durch den 
Verlust des Blutflusses im Gehirn 
X-Chromosom-Störung: eine vererbte Erkrankung, 
die durch Varianten in einem Gen, das sich auf dem 
X-Chromosom befindet, verursacht wird 

Glossar wichtiger Begriffe in Bezug auf 

Morbus Fabry

Warum sind Mutationen wichtig?

Die spezifische Genvariante 
einer Person kann helfen, 
vorherzusagen, wann 
Symptome auftreten, 
welche Symptome 
auftreten und wie schlimm 
die Symptome werden 
können.5,7

Es ist wichtig für Personen 
und Familien mit Morbus 
Fabry, herauszufinden, 
welche Mutation bei ihnen 
vorliegt.

Es wurden mindestens 
1.000 verschiedene 
Genvarianten festgestellt, 
die Morbus Fabry 
verursachen können.10

X = Chromosom mit krankheitsverursachender Genvariante

X = Chromosom ohne krankheitsverursachende Genvariante

Betroffen = Person mit Morbus Fabry

Nicht betroffen = Person ohne Morbus Fabry

Frauen haben zwei X-Chromosome. Bei einer Mutter, 
die eine krankheitsverursachende Variante des 
GLA-Gens auf einem ihrer beiden X-Chromosomen 
trägt, beträgt die Wahrscheinlichkeit, die Krankheit an 
ihre Kinder weiterzugeben, jeweils 50 %. Da Männer nur 
ein X-Chromosom haben, entwickeln sie Morbus Fabry, 
wenn sie die krankheitsverursachende Genvariante 
erben. Da Frauen zwei X-Chromosomen haben, tritt bei 
betroffenen Töchtern die Galaktosida-se A-Mutation 
wahllos in einigen Zellen auf, während andere Zellen 
nicht betroffen sind. Töchter haben daher weniger 
schwerwiegende Symptome.5

FABRY

VISUELLER

ZUM VERSTÄNDNIS 

VON M O R B U S

LEITFADEN

WISSENSWERTES FÜR 
PERSONEN MIT MORBUS FABRY 
UND DEREN ANGEHÖRIGE.

Betroffener
Vater

Betroffene
Tochter

Nicht 
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betroffener
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Betroffene
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Wenn Sie Fragen zu Ihrer spezifischen Krankheit haben, 
wenden Sie sich bitte an Ihren Arzt.
Bitte zögern Sie nicht, uns mit allen Kommentaren oder 
Fragen zu kontaktieren: patientadvocacyintl@amicusrx.com  

WIE MÜTTER MORBUS FABRY 
WEITERGEBEN

Männer haben ein X-Chromosom und ein Y-Chromosom.  
Ein Vater mit Morbus Fabry gibt seine krankheitsverur-
sachende Variante des GLA-Gens an alle seine Töchter 
weiter, da die Töchter das einzige X-Chromosom des 
Vaters erben. Ein betroffener Vater kann die Genvariante 
nie an seine Söhne weitergeben, da Söhne von ihren 
Vätern ein Y-Chromosom erben.

WIE VÄTER MORBUS FABRY 
WEITERGEBEN
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