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La donna e la Malattia di Fabry: 1l

un viaggio tra diagnosi, consapevolezza e scelte di vita

UNA MALATTIA GENETICA
MULTISISTEMICA

la malattia di Fabry & una patologia genetica
rara, causata dalla carenza o assenza dell'enzima
alfa-galatiosidasi A. Questa carenza  defermina
l'accumulo di una sostanza chiamata globotriao-
silceramide (Gb3) in molte cellule dell'organismo,
che portano a un danneggiamento progressivo di
diversi organi e apparati.

Essendo una malattia multisistemica, pud interes-

LA FIGURA MOSTRA ALCUNI DEI PIU COMUNI EFFETTI
DELLA FABRY NELLA DONNA
i Ictus
\/eﬁig\ni (2 Asten"\o

Cornea Verticillata e/o cataratta

Cervello ¢ :
Tinnito

Problemi al cuore *

Problemi ai reni
Problemi gastrointestinali
Angiocheratomi

Dolori

ssono avvertire tutti o solo alcuni di questi effetti in diversa
mai nessuno.

Le donne affette dalla sindrome ¢
intensitd, oppure potrebbero non

sare il cuore, i reni, il sistema nervoso, la cute e
il sistema gosTrointestinole. | sinfomi, pero, sono
spesso molto diversi da persona a persona e
quesfo rende ancora oggi difficile e tardiva la
diagnosi.

Tra le manifestazioni pit frequenti vi sono i dolo-
ri neuropatici agli arti (acroparestesie), gli angio-
cheratomi (piccole lesioni cutanee rosso-violacee),
I'intolleranza al caldo, I'assenza di sudorazione, i
disturbi gastroenterici, le alterazioni della funzione
renale e cardiaca, fino a complicanze pit severe
come l'ictus o l'insufficienza renale.

LA MALATTIA NELLA DONNA:
TRA RITARDI DIAGNOSTICI E
MANIFESTAZIONI VARIABILI

Essendo legata al cromosoma X, la malattia di
Fabry ha un'espressione peculiare nelle donne. le
pazienti di sesso femminile, pur essendo conside-
rafe per molio fempo semplici “portatrici’, posso-
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no manifestare la patologia in modo clinicamente
rilevante.

Il mofivo risiede in un fenomeno chiamato “inat
fivazione del cromosoma X": in ogni cellula fem-
minile, infatti, uno dei due cromosomi X viene
“silenziato” in modo casuale. Questo porta @
un quadro di mosaicismo, per cui alcune cellule
esprimono la versione sana del gene, alfre quella
mutata.

Il risultato & che l'esordio dei sintomi nelle donne

LYONIZZAZIONE E MOSAICISMO

inattivazione del cromosoma X

ASINTOMATICA PAUCISINTOMATICA SINTOMATICA

Sviluppera tutte le
‘manifestazioni della malattia
di Fabry in forma classica

Probabilmente sviluppera
- una manifestazione di
Fabry variabile

Potenzialmente nessuna
‘manifestazione di Fabry

& spesso pib fardivo e sfumato rispefto agli uomi-
ni, ma non per questo meno importante © meno
invalidante. | sinfomi possono interessare in modo
isolafo alcuni organi o, al confrario, evolvere in
una forma multisistemica.

E proprio questa variabilitd a rendere la diagnosi
particolarmente complessa: le donne con malat-
fia di Fabry possono ricevere la conferma della
pafologia solo dopo molti anni di sintomi non
spiegati, con un impatto significativo sulla qualita
di vita e sul vissuto psicologico.

LA GIORNATA DELLA DONNA FABRY:
CONSAPEVOLEZZA E VISIBILITA

Per dare voce e visibilitd alle donne che convivo-
no con questa pafologia, & stata isfituita ['Inferna-
tional Fabry Women's Day, che si celebra ogni
anno il primo sabafo di aprile. Questa giomata

¢ nata nel 2013 su iniziativa di FSIGN (Fabry
Support & Informatie Groep Nederland), un‘orga-



nizzazione olandese che si dedica ol supporto
e all'informazione sulla malattia di Fabry, ol fine
di sensibilizzare l'opinione pubblica, la comunita
medica e le isfituzioni sulle specificita della ma-
lattia nelle pazienti di sesso femminile, per man-
fenere un monitoraggio regolare sulla loro salute
e, quando necessario, infervenire con ferapie spe-
cifiche.

Il racconto delle donne Fabry & fofto di resilien-
za, di forza e di un lungo percorso di conso-
pevolezza, che spesso passa atfraverso ostaco-
li diagnostici e difficolts terapeutiche. In questa
giornata speciale, associazioni di pazienti, clinici
e familiari si uniscono per celebrare le storie per-
sonali, promuovere I'informazione e favorire una
maggiore attenzione alla presa in carico delle
"donne Fabry” in ogni fase della loro vita.

SCELTE DI VITA E MATERNITA: LA PMA
E LA GESTIONE DELLA GRAVIDANZA

Un tema particolarmente delicato per le donne
con malattia di Fabry & quello della matemita. La
pafologia, infaffi, non rappresenta di per sé¢ una
controindicazione assoluta alla gravidanza, ma ri-
chiede una valutazione attenta e multidisciplinare.
Prima di infraprendere un percorso di gravidanza
¢ fondamentale che la paziente venga seguita in
un centro esperto, in grado di valutare lo stato di
salute generale, la funzionalita cardiaca e renale,
e gli eventuali rischi legati alla gestazione.

In generale, quella di una donna con malattia
di Fabry, non comporta problematiche parti-
colarmente differenti rispetto alla gravidanza di

qualsiasi alfra donna. Lincidenza delle principali
complicanze, come l'eclampsia, I'ipertensione, la
proteinuria o l'edema, & infatti del tutfo sovrap-
ponibile a quella della popolazione in generdle.
Quanto alle terapie specifiche per la malattia di
Fabry, & necessaria una valutazione personalizza-
ta da parte del medico di riferimento per valutare
rischi e benefici di un'eventuale sospensione tem-
poranea o proseguimento.

Il parto pud avvenire per via naturale o cesareo,
a seconda delle condizioni cliniche.

Un aliro aspetfo importante & legafo alla frasmis-
sione genetica della malattia. Essendo legata al
cromosoma X, una donna affetta ha il 50% di
probabilita di trasmettere la mutazione ai figli. Per
questo motivo, alle giovani coppie che infendono
pianificare la genitorialita, & consigliabile una con-
sulenza genefica che pud aiutarle a comprendere
i rischi di frasmissione e a esplorare eventuali op-
zioni disponibili, come la diagnosi preimpianto o
la diagnosi prenatale.

La Anderson-Fabry
e una malattia

|
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" e presente sul
GENE GLA cromosoma X

la trasmissione genetica di ereditarieta legata ad X
si diversifica in questo modo

Uomo Fabry JL Dbnng Fabry
0.9 XX

50% di possibilita di
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figlio maschio

50% di possibilita di
L trasmetterlo alla

figlia femmina

trasmette il
gene malato
SOLO alla

figlia femmina

Tra le varie possibilitd, oggi un‘opzione che le
giovani coppie hanno a disposizione & quella di
fare ricorso alla procreazione medicalmente assi-
stita (PMA) con diagnosi preimpianto, che consen-
te di identificare gli embrioni non portatori della
mutazione genefica prima dell'impianto in utero.
Esistono in ltalia circa 60 centri PMA che ese-
guono questa diagnosi ed in alcuni di questi i
costi sono totalmente a carico del SSN.
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E importante, perd, che ogni percorso sia per-
sonalizzato e accompagnafo da un adeguato
supporto psicologico e da un'informazione chia-
ra e completa, in modo che ogni donna possa
compiere la propria scelta in modo libero e con-
sapevole.

Essere genitore porfa con sé un amore incondi-
zionato e un forfe senso di responsabilit, ma
affrontare una pafologia genefica rara pud ag-
giungere ulteriori preoccupazioni per la salute dei
propri figli e per il loro futuro o sensi di colpa.
Una delle difficolld pud essere anche quella di
frovare le parole giuste per parlare della malattia
con i propri figli, inferprefare i sintomi o ancora
motivare la necessitd di infroprendere delle tera-
pie per tutta la vita,

Un supporto pud arrivare grazie alla condivisio-
ne con alire persone che vivono esperienze simili
o entrare a far parte di associazioni e gruppi
di pazienti, grazie ai quali & possibile scoprire
nuove prospettive, costruire una rete di solidarieta
e meftere a disposizione la propria esperienza
per sensibilizzare ed essere di supporto ad altre
famiglie.

AIAF - LIMPEGNO QUOTIDIANO AC-
CANTO Al PAZIENTI

L'Associazione ltaliana Anderson-Fabry (AIAF APS)
& un punto di riferimenfo per le persone con mao-
lattia di Fabry e per le loro famiglie, offrendo
supporfo concrefo a partire dal momento della
diagnosi e lungo tutto il percorso di vita.

l'Associazione futela i pazienti softo il profilo so-
ciale, psicologico, assistenziale e legale, promuo-
vendo informazione, sensibilizzazione e progetti

mirati a migliorare la qualita di vita e i percorsi
di cura.

Tra le aftivitd piv importanti ¢'¢ il Meeting Nazio-
nale delle Famiglie, organizzato ogni anno per
favorire l'incontro e il confronto fra pazienti, fami-
liari e specialisti.

Negli anni AIAF ha promosso numerose iniziative
di informazione e sensibilizzazione: tra le piv re-
centi la puntata speciale del cartone animato Leo
Da Vinci dadl fitolo Un amico raro, le campagne
creative #Sinstominversi, DoReMi Fabry e le Ro-
dici di Fabry, dedicate a raccontare la malatiia
in modo innovativo e accessibile.

A queste si affianca il progefio My Fabry Tree,
pensato per aivtare i pazienti a ricostruire la pro-
pria sforia familiare e a facilitare la diagnosi pre-
coce nei parenti.

AIAF sostiene inoltre la ricerca scientifica, finan-
ziando progetti e borse di studio, anche grazie
alle donazioni e al contributo del 5 per mille.

donando il tuo

5x1000

codice fiscale di AIAF APS

97 878 190 582

A.LLA.F. APS

Associazione lfaliana Anderson - Fabry APS
Via Ugo Foscolo, 32/i

37057 San Giovanni Lupatoto (VR)

C.F: 97878190582

presidente@aiaf-malattiadifabry.org
info@aiaf-malattiadifabry.org
www.aiaf-malattiadifabry.org



