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ATAXIE: COTO JE?

Evropska referencni sit pro vzacna neurologickd onemocnéni by rada
podékovala za vyznamny prispévek spolecnosti Ataxia UK k tomuto dokumentu.

Obecny letak o ataxii.

EUROPEAN REFERENCE NETWORKS
FOR RARE, LOW PREVALENCE AND COMPLEX DISEASES

Share. Care. Cure.
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ataxie: coto je?

Existuje mnoho rdznych typu ataxie, které postihuji lidi rznymi zpUsoby.
V této broZute najdete obecny Gvod do problematiky ataxie a informace o tom, co mizZete
ocekavat, kdyz jste vySetfovani, zda trpite ataxii.

Odmitnuti odpovédnosti:

Vynalozili jsme veskeré Usili, abychom zajistili, Ze informace v této brozure jsou aktualni,
objektivni a presné. Doufame, Ze doplni veskeré odborné poradenstvi, kterého se vam
dostane. | nadéle se prosim obracejte na sv(j tym zdravotni a socidlni péce.

Letak byl pfijat k pouZiti v ERN obhajkyni pacientd Dr. Mary Kearneyovou z Irska. Lékarské
Casti této broZury plvodné napsali neurologové - odbornici na ataxii, Dr. Paola Giunti
(National Hospital for Neurology and Neurosurgery, Londyn) a Dr. Rajith de Silva (Queen's
Hospital, Romford, Londyn) pro Ataxia UK. Informace byly pfezkoumany a upraveny pro
evropské Sifeni Dr. Caterinou Mariotti & Sylvii Boesch ¢lenkami Evropské referencni sité pro
vzacnd neurologickd onemocnéni v srpnu 2020 a také schvaleny skupinou pro mozeckové
ataxie a dédicné spastické paraplegie ERN-RND.

Reprodukovano se souhlasem spolecnosti Ataxia UK

©ERN-RND 2021. Datum pristi revize: srpen 2022.
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CO JE TO ATAXIE ?

Ataxie je priznak, nikoli diagndza. Ataxie znamend "neusporadanost" a lékafi ji pouZivaji k popisu probléma s
rovnovahou a koordinaci. V této broZure jsou vétSinou popsany stavy, u nichZ je ataxie trvala a v mnoha ptipadech
progresivni (tj. pfiznaky se ¢asem zhorsuji).

e dsaaee

Mnoho typl ataxie je popisovano jako mozeckova ataxie. Slovo "mozeckova" znamena cokoli, co souvisi s
mozeckem, ¢asti mozku, ktera fidi pohyb a koordinaci. Existuje mnoho rdznych typl mozeckové ataxie: nékteré
typy nejsou dédicné, zatimco velké mnozstvi ataxii dédicné je. Nékteré typy byly zjiStény pouze v nékolika rodindch
v urcitych zemich, zatimco jiné jsou ¢astéjsi a vyskytuji se po celém svété. Neexistuji presné udaje o vyskytu ataxie
v Evropé, ale ma se za to, Ze v Evropé je hodné ptes 25 000 lidi s ataxii, takZe i kdyZ je vzacna, neni tak vzacna, jak
byste si mohli myslet.

Mozecek (na obrdzku cervené)

je ¢ast mozku, ktera ridi pohyb

a koordinaci. Nachazi se v
zadni ¢asti mozku,
bezprostfedné pod tylnim a
spankovym mozkem.
lalokd, za horni ¢asti
mozkového kmene.

MozZna zjistite, Ze mnoho lidi, dokonce i nékteri Iékari, nikdy neslyseli
specifickych typu ataxie, takZe by mohlo byt uZite¢né dat jim kopii. J
této broZury. Svému lékari muZete také predat kopii publikace Ataxia UK. vt o o lgareramice
prirucka pro zdravotniky, kterd se jmenuje Management of the T
ataxie: smérem k nejlepsi klinické praxi (aneb shrnuti pro praktické lékare).

Obé publikace jsou zdarma k dispozici na strdnkdch Ataxia UK.

(www.ataxia.org.uk)

"

Kdo trpi ataxii?

vrve

Co zptisobuje mozeckovou ataxii?
PFicin je nékolik:

1) Dédicnost - Néktefri lidé dédi ataxii prostiednictvim specifickych gen(, které
pochazeji od jednoho nebo obou rodi¢d. Néktefi lidé mohou byt nositeli genetické
vady zpUsobujici ataxii, ktera se nedédi po rodicich.

2) Vysoka hladina alkoholu nebo dlouhodobé vystaveni alkoholu

3) poskozeni mozku, naptiklad v diisledku mrtvice, nddoru, Urazu hlavy, virové infekce
nebo autoimunitniho onemocnéni.

4) Velmivzacné je ataxie zplisobena nedostatkem vitamind.

5) Neznama (idiopaticka) - nékdy neni mozné zjistit pricinu ataxie, prestoze bylo
provedeno mnoho vysetreni.

6) Cerebelarni malformace

5
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Jakeé priznaky maji lidé s ataxii?

Lidé s ataxii maji problémy s koordinaci a rovnovahou. Casto si lidé poprvé viimnou problému, kdy? si uvédomi, ze
padaji ¢astéji nez obvykle, chodi ve tmé, snazi se jit rovné nebo jsou nemotornéjsi, nez byste cekali. S postupujicim
onemocnénim muZe byt chlize obtiznd nebo dokonce nemozn3, takZe lidé mohou byt nuceni pouZivat k pohybu
Castecné nebo stale invalidni vozik.

Mezi dalsi Casté priznaky, které se u lidi s ataxii vyskytuji, patfi:
e Neobratnost rukou
e nezfetelna fec (nazyvana také dysartrie)
e Problémy s polykanim, které mohou zplsobit duseni nebo kasel.
e Tres nebo tres, ¢asto rukou
e Unava nebo vy&erpani
e Problémy se zrakem nebo rozmazané ¢i nervdzni vidéni v disledku potizi s ovladanim pohyb odi.
e Problémy s mocovym méchyfem (napf. naléhavost moceni a inkontinence).

Urcité typy ataxie mohou zpUlsobovat i jiné priznaky, napfiklad Friedreichova ataxie, celosvétové nejcastéjsi ataxie,
muZe byt nékdy spojena se srde¢nimi problémy (kardiomyopatie), cukrovkou nebo zakfivenim patere (skoliéza).

U vétsiny lidi s ataxii neni narusena schopnost myslet a chapat. Vyrovnavani se s ataxii ma vsak i emocionalni
aspekty, které se mohou u jednotlivych osob lisit.

U lidi s ataxii se mohou vyskytnout poruchy nalady, napfiklad deprese, které jsou léCitelné. Nékteré specifické typy
ataxie ovliviuji duSevni funkce, ale jedna se o vzacnéjsi formy.

Ataxie postihuje lidi riznymi zplsoby. Néktefi lidé jsou postizeni velmi mirné, naptiklad maji jen mirné problémy s
rovnovahou a mohou chodit o holi. U jinych lidi jsou pfiznaky zavaznéjsi a k provadéni kazdodennich Zivotnich ukonl
potiebuji pomoc pecovatell.

PrestoZe ataxie muZe ¢lovéka vyrazné ovlivnit, mnoho lidi s timto onemocnénim vede plnohodnotny a aktivni Zivot,
navstévuje Skolu, vzdélava se a skoli, pracuje, zakladd rodiny a cestuje po svété.

Meni se ataxie s casem?
Vétsina typl ataxie popsanych v této broZure je oznacovana jako progresivni, coZz znamena, zZe se casem postupné
zhorsuje. Jak rychle k tomu dojde, zavisi na typu a pficiné ataxie a také na individualnich faktorech. Ataxie obvykle
postupuje pomalu a zmény probihaji po mnoho let, i kdyZ to zavisi na konkrétnim clovéku. Kazdy ¢lovék proziva
ataxii jinak, cozZ se tyka i jeho priznakd.

U nékterych typU ataxie, které jsou dédi¢né, jsou lidé nositeli genu pro ataxii, ale pfiznaky se u nich objevuji az po
mnoha letech. Velmi zhruba lze fici, Ze ¢im dfive ataxie za€ne, tim rychleji zpravidla postupuje. Existuji vSak i ¢asné
a pomalu progredujici formy. Nelze pfedpovédét, co se stane v konkrétnim ptipadé. K nalezeni odpovédi na tyto
otdzky potrfebujeme dalsi vyzkum.

Nékteré typy ataxie nejsou progresivni. Napfiklad poruchy, které zahrnuji malformace mozecku, k nimz doslo pred
narozenim, obvykle neprogreduji. Pokud déti onemocni ataxii v dlsledku virdzy, naptiklad planych nestovic, dojde
obvykle k iplnému uzdraveni béhem nékolika mésicl. Lidé, ktefi onemocni ataxii v disledku mozkové mrtvice nebo
roztrousené sklerdzy, se mohou z ptiznak( ataxie také témér Uplné zotavit.

Ataxie v dUsledku traumatického poranéni mozku obvykle neprogreduje. U pacient( s ataxii v dlsledku
mozkovych nadort vsak maze jit bud o progresivni, nebo neprogresivni stav (po odstranéni nadoru).
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Jak se diagnostikuje ataxie?

Nékdy je obtizné uréit diagndzu konkrétniho typu ataxie, protoze mnoho rliznych stavl se mizZe zdat velmi
podobnych. Neurolog miZe potfebovat provést rozsahla vysetreni, aby zjistil, ¢im presné pacient trpi, a to mlze
trvat dlouho. Vysetteni zahrnuiji:

o 7

Anamnéza pacienta: Pokud ataxie postupuje (v fadu tydnl aZ mésicd), mlzZe Iékar zjistit, zda neni zplsobena
napfiklad nadorem nebo otravou alkoholem.

Krevni testy: Pokud se v rodiné ataxie nevyskytla, vas prakticky Iékaf nebo specialista pravdépodobné nejprve
provede bézné krevni testy. Krevni testy obvykle zahrnuji:

e Kompletni krevni obraz a C-reaktivni protein
e Funkéni testy ledvin, jater, kosti a Stitné Zlazy
e Hladina cukru v krvi,

e Hladina vitaminu B12 a kyseliny listové

e VitaminE

e U déti: Alfa fetoprotein

Rodinna anamnéza: To pomaha urcit, zda pacient trpi dédi¢nym typem ataxie. Pokud maji/méli
ataxii také rodic¢e a prarodice, je pravdépodobné, Ze pacient trpi autozomalné dominantné
dédi¢nou ataxii (viz strana 13). Pokud rodice nejsou (nebo nebyli) postizeni, ale vice nez jedno

dité ma ataxii, naznacuje to, Ze se jedna o recesivné dédi¢cné onemocnéni (viz strana 17). | kdyz

nikdo dalsi v rodiné neni postiZzen, nemusi to nutné znamenat, Ze ataxie neni dédi¢na.

Odeslani k neurologovi:

Vas prakticky Iékar vas s nejvétsi pravdépodobnosti odkaze na dalsi vysetreni k.
neurologa k dalSimu vysetteni.

. Skeny mozku: Neurolog pravdépodobné zorganizuje
9 magnetickou rezonanci (MRI) mozku, ktera provede
l,; s zobrazi mozecek a dalsi ¢asti mozku.
Z‘.\j m’!h v . v
£ ‘ a ukaze, zda jsou poskozeny.

=4 Skenovani lze nékdy pouzit k vylouceni vice ¢i méné castych lécCitelnych pfFicin

"\/-—’\l\[" ataxie (nddor, roztrousena sklerdza, leukodystrofie atd.).

Genetické testy: Po navstéveé neurologa mUzZe v zavislosti na vysledcich vysetfeni rozhodnout, Ze dotycny m(ize mit
genetickou ataxii, a zorganizovat odbér krve k ovéreni této skutecnosti. Pokud je vysledek pozitivni, Ize to obecné
povaZovat za definitivni diagndzu.

Pokud jsou vysledky genetického testu negativni, mizZe to znamenat, Ze:

1) jednd se o typ dédi¢né ataxie, jejiz gen/mutace nebyla dosud testovana ani znama.
2) ataxie neni dédi¢na.
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Za téchto okolnosti mlZe byt s vasim souhlasem vzorek vasi krve dlouhodobé uchovavan, aby bylo mozné v pfipadé
pokroku ve vyzkumu a dostupnosti novych testl provést dalsi vySetieni.

Dalsi laboratorni testy: Vas neurolog muze provést dalsi krevni testy, zejména pfi patrani po metabolickych nebo
autoimunitnich pficinach ataxie (napf. nedostatek vitaminu E, Wilsonova choroba zplsobend abnormalnim
metabolismem médi, markery autoimunitnich onemocnéni, vysetreni alergie na lepek atd.).

Predsymptomatické genetické testovani

Pokud jste blizkym pribuznym osoby se znamou dédi¢nou ataxii a nevykazujete zadné priznaky ataxie, je mozné si
nechat udélat geneticky test. Pravdépodobnost, Ze se u vas ataxie rozvine nebo Ze budete prenasecem, zavisi na
zpUsobu dédicnosti ataxie (jak je popsano vyse v ¢asti rodinnd anamnéza).

Rozhodnuti, zda test podstoupit, ¢i nikoli, je velmi osobni a mlze byt obtizné. Néktefi lidé davaji pfednost tomu,
aby méli vSechny mozné informace predem, a mohli tak planovat budoucnost. Jini mohou dat pfednost tomu, aby
to nevédéli, pokud neexistuje lék. Vysledky testd mohou mit fadu dlouhodobych dlsledkd, které ovlivriuji vSe od
toho, zda zaloZit rodinu, az po moznost ziskat pojisténi. Podporu pfi tomto rozhodovani mohou poskytnout klinicti
genetici nebo neurologové, ktefi maji zkusenosti s rozhovory o téchto otazkach.

Testy jsou obecné dostupné pouze pro dospélé (tj. osoby starsi 18 let), ale to se mlzZe lisit v zavislosti na
individualnich okolnostech. Konkrétnéjsi rady ziskate u svého lékare.

Genetické poradenstvi

Genetické poradenstvi je uréeno lidem, ktefi jsou ohroZeni zdvaznou dédi¢nou poruchou. Vysledky genetického
testu mohou vyvolat nékteré obtizné otazky a obavy ohledné budoucnosti, proto je ¢asto uZitecné navstivit
genetického poradce nebo klinického genetika ¢i zkuseného neurologa jesté pred provedenim testu a promluvit si
o tom, co by pfipadné vysledky mohly znamenat.

Duasledky genetického nalezu se tykaji progndzy konkrétnich priznakd, vyvoje onemocnéni a moznych komplikaci.
Pozitivni vysledek genetického testu ma také dlsledky pro ¢leny rodiny a pro budouci generace. Pokud neurolog
diagnostikuje dédicné onemocnéni, doporuc¢i vas do genetického poradenstvi. To poskytuje pfilezZitost
prodiskutovat, co by diagnéza mohla znamenat pro osobu s ataxii a jeji rodinu.

Lékar nebo neurolog vam muze zprostiedkovat doporuéeni do regionalniho genetického centra (kde jsou k dispozici
genetické sluzby), kde vam vysvétli testy a disledky jejich vysledkl. Dostupnost této sluzby se v jednotlivych
evropskych zemich lisi.
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Existuje néjaka lIécba ataxie?

Nékteré z velmi vzacnych ataxii jsou lécitelné (naptiklad nedostatek vitaminu E a CoQ10, glutenova ataxie nebo
epizodické ataxie), proto je pro lidi tak dilezité, aby pokud mozZno ziskali konkrétni diagndzu typu ataxie, kterou
trpi. VSichni lidé s ataxii mohou mit prospéch z multidisciplinarniho pfistupu k 1écbé, ktery jim pomdize
minimalizovat souvisejici spektrum komplikaci, které se mohou objevit, a umozni jim prizpUsobit se Zivotu s ataxii
a Zit naplno.

Kdyz se rodina poprvé dozvi diagndzu progresivni

ataxie, obvykle o tomto onemocnéni neslyseli nebo nepfisli.

s nim narazite na dalsi lidi. Podpora pacientskych organizaci

mUzZe byt proto v tomto obdobi obzvlasté dllezita.

MozZnost setkat se s dalSimi lidmi ve stejné situaci, ziskat emocionalni
podporu a informace, tipy na zaméstnani, cviceni, vybaveni a Upravy domu je
neocenitelna. Prostfednictvim téchto organizaci je obvykle mozZné se

Mezindrodni setkani k ataxii

dozvédét o vyvoji vyzkumu (a také se ucastnit vyzkumnych projekta).

Existuje evropska organizace pro ataxii s ndzvem Euro-ataxia (www.euro-ataxia.org). Mnoho evropskych zemi ma

své narodni pacientské organizace pro ataxii. Ve skute¢nosti ma mnoho zemi dvé organizace pro ataxii - jednu pro

druhd

Friedreichovu ataxii a organizace pro ataxii je pro vSechny ostatni ataxie.

Evropské pacientské organizace pro ataxie

Belgie Spierziekten Vlaanderen

Dansko Foreningen pro Ataksi HSP

Finsko Neuroliitto

Francie BRAIN-TEAM seznam organizaci pacientl s ataxii

Némecko Deutsche Heredo-Ataxie Gesellschaft (DHAG)

Irsko Nadace pro ataxii, Irsko

Italie Associazione Italiana per la lotta alle Sindromi Atassiche
Nizozemsko ADCA/ataxie vereniging

Norsko Norska asociace pro dédi¢nou spastickou paraplegii/taxii
Polsko Polska asociace rodin se spinocerebelarni ataxii (Forum Ataksja)

Spanélsko  Federaciénde Ataxias de Espana (FEDAES)
Asociacion Catalana de Ataxias Hereditarias (ACAH)

Svycarsko  Schweizerische Muskelgesellschaft

UK AtaxiaUK, Ataxia Telangiectasia Society
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Pacientské organizace specidlné pro Friedreichovu ataxii
Austrdlie  FARA Australasia

Belgie Association Belge de I'Ataxie de Friedreich (ABAF)
Francie L'AssociationFrancaisede |'Ataxie de Friedreich
Némecko Friedreich Ataxie Forderverein e.V.

Irsko FARA Irsko

Italie GoFAR

Svédsko Bota FA! Svédsko

Svycarsko  Association Suisse de I'Ataxie de Friedreich
USA Friedreich's Ataxia Research Alliance (FARA)

Organizace pacientt specificky pro dominantni ataxie

Izrael Izraelské sdruzeni Machado Joseph (SCA 3)
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A co lék?

"Kdyz slysim o nejnovéjsich poznatcich z vyzkumu, vZdycky mé to naplriuje nadéji, Ze se to
podari.
jednoho dne se nam podari najit lék."

V soucasné dobé neni znam zadny lék na vétsSinu typ( ataxie. Probiha vSsak mnoho klinickych studii, které mohou
vést k 1é¢bé. Konkrétné probihd mnoho studii testujicich Iéky na Friedreichovu ataxii.

— —
Prof. Ludger Schéls, klinicky koordindtor ERN-RND
& neurolog, Univerzitni nemocnice Tiibingen, Némecko

Ackoli neexistuje Zadny lék, existuje mnoho zpUsobd, jak lidem pomoci zvladat nékteré priznaky (viz strana 18 a
dale v této broZure, kde najdete rady, jak Zit s ataxii).

Velkého pokroku bylo dosazeno pfi hledani novych gen( zplisobujicich ataxii, coZ povede k tomu, Ze vice lidi ziska

konkrétni diagnézu. Mnoho novych slibnych [é¢ebnych postupl se testuje bud na zvifecich modelech ataxie, nebo
ve studiich na lidech a v budoucnu mohou byt k dispozici pacienttim.

11
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YPY ATAXIE

Nékteré typy ataxie jsou dédi¢né (coz znamenad, Ze jsou zplsobeny geny, které rodi¢e predavaji svym détem) a
nékteré ne. Pokud ataxie neni dédi¢na, mlzZe mit fadu rdznych pficin. RGzné typy ataxie jsou vysvétleny na
nasledujicich strankach.

Dédicna ataxie
U dédic¢nych typl ataxie se jedna o poruchu genu nebo gend, ktera se mlzZe prendset z generace na generaci. Podle
zplUsobu  dédi¢nosti  je lze rozdélit do  étyf  skupin.  Jednd se o tyto  skupiny:

e Autosomalné dominantni: znamen3, Ze se onemocnéni vyviji po zdédéni vadného genu pouze od jednoho
z rodica.

e Autosomalné recesivni: znamena, Ze se onemocnéni prenasi pouze v pfipadé, Zze oba rodice obdrzi vadny
gen. U vétsiny genl dédi kazdy clovék dvé kopie genu: jednu od matky a druhou od otce.

e Mitochondrialni: znamen3, Ze dédite ataxii po matciné linii.

e Vazba na chromozom X: ve vzacnych pfipadech mlzZe byt ataxie dlsledkem vadnych gen(, které se
nachazeji na chromozomu X, a v téchto pfipadech jsou bud’ postizeni pouze muzi, nebo jsou muzi postizeni
zavaznéji nez zeny.

12
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Autosomalné dominantni dedicnost

V tomto pripadé je ataxie zplsobena jednou kopii vadného genu, kterou zdédil pouze jeden z rodic¢d. U tohoto
druhu ataxie je Sance jedna ku dvéma, Ze se ataxie prenese na kazdé dité. Geneticky poradce nebo klinicky genetik
vam muZe tuto skutecnost bliZze vysvétlit a probrat s vami dlsledky toho, Ze budete mit déti.

U nékterych typl dédicné mozeckové ataxie autozomalné dominantniho typu se stav stava zavaznéjsim, protoze se
dédi z generace na generaci, a vék nastupu pfiznakl se sniZuje. Tomu se fika anticipace.

AUTOSOMAL
DOMINANT
INHERITANCE

Mormal  Affected
gene gene

Has ataxia

If one parent has ataxia
Doesnothave ataxia each child has a one in two chance of inheriting ataxia

13
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Pokracovani autozomalné dominantnich ataxii:

Spinocerebelarni ataxie

Bylo identifikovano nékolik spinocerebelarnich ataxii (nazyvanych také SCA), které jsou zplsobeny poruchami
raznych gen(l. Kazdému nalezenému genu je pfirazeno Cislo, napriklad SCA1, SCA2, SCA3 atd. PrestozZe kazdy typ je
zpUsoben jinym genem, SCA jsou si ¢asto velmi podobné a nékdy je mozné je odlisit pouze genetickymi testy.

V soucasné dobé zname vice nez 50 rliznych SCA. Jejich vyskyt se znacné lisi v zavislosti na zemi. Nékteré z podtypl
byly nalezeny pouze v nékolika rodinach na celém svété, jiné jsou castéjsi. Rutinni genetické testy zatim nejsou k
dispozici pro vSechny z nich. Specifické testy jsou k dispozici pro 21 SCA, ale pouze nékteré z nich jsou k dispozici
rutinné. Mezi tyto testy patfi napf: SCA 1, 2, 3, 6, 7, 12 a 17. V nékterych pfipadech, v zavislosti na individudlnich
faktorech a etnické skupiné, je nyni k dispozici napf. testovani dentatorubralni-pallidoluysni atrofie (DRPLA).

Nova technika zndma jako "sekvenovani nové generace" (NGS) miZe umozZnit testovani SirSiho spektra ataxii.
Zejména zpfistupnuje screening SCA. Ackoli ma NGS obrovskou diagnostickou silu, interpretace dat zGstava narocna
kvlli vysokému vyskytu novych a velmi vzacnych benignich variaci na genech a falesné asociaci gend s
onemocnénim v literature. Kromé toho nelze NGS pouZit pro vSechny podtypy ataxie, protoZe obvykle nezachycuje
SCA zpUsobené expanzi repetic.

Dalsi informace naleznete také v publikaci Management of the Ataxias: towards best clinical practice for medical
professionals, kterou vydala spole¢nost Ataxia UK.

Epizodicka ataxie typu 1 (EA-1)

EA-1 se od vétsSiny ostatnich typ( ataxie liSi kratkymi zachvaty, pti nichz lidé ztraceji koordinaci a mohou mluvit
nezretelné, obvykle po dobu nékolika minut. EA-1 obvykle neprogreduje, coz znamen3, Ze se nezhorsuje, s vyjimkou
nékterych starsich lidi. K zadchvatim nékdy dochazi spontanné bez zjevné pfic¢iny, mohou byt vyvolany nahlym
narazem nebo pohybem nebo Unavou, Uzkosti Ci stresem. Lécba nékterymi léky proti epilepsii (napfr.
karbamazepinem) mUze zachvaty zmirnit a sniZit jejich intenzitu.

Epizodicka ataxie typu 2 (EA-2)

U EA-2 mohou zachvaty ataxie trvat hodiny nebo i dny. Lécba acetazolamidem nebo aminopyridiny muize
zachvatim (nebo epizodam) zabranit nebo je zmirnit, ale uzivani jakychkoli Iékd musi byt vidy konzultovano s
Iékafem. ProtoZe zachvaty casto vyvolava stres, mohou pomoci také techniky zvladani stresu. PFi¢inou EA-2 je
mutace postihujici stejny gen jako u SCA6 (ktery ma jiny typ mutace). Tento gen se také podili na jedné z forem
dédi¢né migrény, ktera se nazyva familiarni hemiplegickd migréna. V prlibéhu ¢asu muze dojit k urcité progresi
pfiznak( EA-2.

14
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Autosomalné recesivni dédicnost

AUTOSOMAL
RECESSIVE
INHERITANCE

Mormal  Affected
gene gene

Has ataxia

Doesnothave ataxia

If both parents are camiers,

Carmries ataxia, each child has a one in four chance of inheriting ataxia
butdoesnothave ataxia

V téchto pripadech je ataxie zplsobena dvéma kopiemi vadného genu, z nichz kazdy rodic zdédil jednu. Jinymi slovy,
dité se mlze narodit s timto druhem ataxie, pokud maji oba rodiée jednu vadnou kopii genu. To znamen3, Ze rodice
jsou prenaseci ataxie, i kdyZ sami ataxii netrpi.

Pokud jsou dva rodice pfenaseci, je pravdépodobnost jedna ku ¢tyfem, Ze se jim narodi dité s ataxii, a jedna ku
dvéma, Ze se narodi dité, které ataxii netrpi, ale je nositelem vadného genu. Pokud je dité prenaseCem, muze ji
predat svym vlastnim détem. Existuje také Sance jedna ku ¢tyfem, Ze dité nebude mit ataxii ani nebude pfenasecem.
V této situaci mGze klinicky genetik poradit, jak se tyto geny dédi a jaké jsou dlisledky pro ostatni ¢leny rodiny.

Existuje vice nez 30 typu ataxie dédénych autozomalné recesivnim zpUsobem, nékteré z nich jsou dobie zndmé,

véetné Friedreichovy ataxie. Jiné ataxie jsou méné Casté a nékolik autozomalné recesivnich ataxii postihuje pouze
nékolik rodin na celém svété.
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Friedreichova ataxie

Friedreichova ataxie (FA) je celosvétové nejcastéjSim typem dédicné ataxie, kterd postihuje hlavné déti a
dospivajici; pfiznaky zacinaji v prméru mezi 5. a 15. rokem Zivota. Zpocatku zplsobuje nemotornost pohybl a do
konce dospivani nebo pocatku dvacatych let prechazi v nestabilitu pfi stani a chizi se zavislosti na invalidnim voziku.
Rel se obvykle stava nezfetelnou. Mezi dalsi zavazné problémy, které se mohou vyvinout, pat¥i zakfiveni patefe
(skoliéza), deformace nohou (vysoka klenba), diabetes mellitus a srde¢ni problémy, které jsou ptic¢inou imrti u 60
% osob s Friedreichovou ataxii.

Ataxie-telangiektazie

s ee

pozdéji se u nich ¢asto objevi problémy s pohybem oci. Po nékolika letech se u nich mohou objevit "teleangiektazie"
drobné cervené zilky v koutcich oci, na povrchu usi a tvari. Pozdéji se u nich mohou objevit problémy s imunitnim
systémem, které mohou vést k opakovanym infekcim dychacich cest a nachylnosti k rakoviné.

Existuje mezinarodni skupina na podporu pacientll s nazvem "AT Children's Project". Webové stranky:

www.atcp.org

Dalsi autozomalneé recesivni ataxie

e Ataxie s okulomotorickou apraxii typu 1 nebo 2 (znama jako AOA1 a AOA2).

e Ataxie s familiarnim izolovanym nedostatkem vitaminu E A abetalipoproteinemie

e Cerebelarni ataxie s nedostatkem svalového koenzymu Q10

e Casna moze&kova ataxie se zachovanymi §lachovymi reflexy

e Spinocerebeldrni ataxie s détskym pocatkem

e Marinesco-Sjogrentv syndrom

e Autosomalné recesivni spastickd ataxie Charlevoix-Saguenay (ARSACS)

e Joubert(iv syndrom

e Neprogresivni vrozené ataxie se zmensenym mozeckem (znaky AD, X-L nebo AR).

e Neprogresivni vrozené ataxie s hypoplazii mozecku (globalni nebo vermis) (znaky AD, AD , X-L nebo AR).

Je docela moZné, Ze v nasledujicich letech bude o téchto ataxiich k dispozici vice informaci a budou objeveny dalsi
ataxie.

Mitochondrialni stavy

Tyto typy ataxie zahrnuji zmény (nebo mutace) v genech, které kéduji proteiny v mitochondriich, coz jsou oddily
bunék produkujici energii. ProtoZe kazdy ¢lovék dédi mitochondrie a mitochondrialni geny od své matky, mize se
tento typ onemocnéni pfenaset pouze po matefrské linii, tj. od matky. Zeny, které maji takovyto stav, jsou ohroZeny
jeho pfenosem na své déti (muZe nebo Zeny).

Vétsina genl, které se nachdzeji v mitochondriich, se podili na produkci energie, takze mitochondrialni poruchy
jsou obecné zplsobeny tim, Ze burniky nemohou produkovat dostatek energie, coz jim brani vykonavat jejich
normalni funkce. ProtoZe svaly a mozek potiebuji ke své funkci velké mnozstvi energie, jsou to nejcastéji casti téla,
které mohou byt postizeny mitochondridlnimi poruchami. U nékterych mitochondridlnich poruch je hlavnim
pfiznakem ataxie.

Priklady mitochondrialni ataxie jsou:

e mitochondridlni encefalomyopatie, laktatova acidéza s pfihodami podobnymi cévni mozkové pfihodé
(MELAS)

e myoklonicka epilepsie s roztfepenymi ¢ervenymi vlakny (MERRF)

e neuropatie, ataxie a pigmentova retinitida (NARP).
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Dédicné ataxie vazané na chromozom X

Kazda burka v téle ma 23 pard chromozomu - dlouhych Usek DNA obsahujicich mnoho gend. U lidi rozhoduje o
pohlavi jeden z téchto pard, zndmy jako chromozomy X a Y. Zatimco Zeny maji dva chromozomy X, muzi maji jeden
chromozom X a jeden chromozom Y. To mlZe znamenat, Ze nékterd onemocnéni s vadnymi geny na chromozomu
X postihuji spise muze (a v téch vzacnych pfipadech, kdy jsou postizeny Zeny, je jejich pribéh obvykle mnohem
mirn&j§i nez u muzl). Zeny mohou byt nositelkami vadného genu na chromozomu X a pfedat onemocnéni svym
synim. Pfikladem takto dédi¢ného onemocnéni je hemofilie a nékteré formy ataxie mohou byt rovnéz vazany na
chromozom X.

Nedédiché mozeckové ataxie

U nékterych lidi, ktefi trpi ataxii, se ataxie v rodiné nevyskytla. Pfesto se u nich mlze vyskytnout typ ataxie, ktery
se mUZe pfenést na jejich sourozence. Mlze se stat, Ze jsou prvnim ¢lenem rodiny, u kterého se objevila mutace
genu zpuUsobujici dédicnou ataxii, nebo Ze jejich rodi¢e zemreli dfive, nez se u nich projevily pfiznaky ataxie.
Pfipadné se mizZe jednat o nedédi¢nou formu ataxie.

Pokud neni ataxie dédi¢na, nazyva se nékdy sporadicka mozeckova ataxie, a pokud neni pficina ataxie zndma,
nazyva se nékdy idiopatickda mozeckova ataxie. U fady lidi je naptiklad diagnostikovana idiopatickd cerebeldrni
ataxie s pozdnim nastupem, coZ znamena, Ze se onemocnéni objevuje v pozdéjsim véku a jeho pricina neni znama.

vrve

pomalu a ma jen malo dalsich pfiznaka.

Mezi priklady nedédicné ataxie patii:

1) Atrofie vice systému s cerebelarnimi rysy (MSA-C)

Jedna se o stav, ktery se objevuje v pozdéjsim véku. Jedna se o progresivni mozeckovou ataxii a ma svou vlastni
podpUrnou charitu.

Ve Velké Britanii - Multiple System Atrophy Trust www.msatrust.org.uk nebo pacientské organizace v USA:
www.mutpilesteyemstrophy.org nebo www.brainsupportnetwork.org . V sou¢asné dobé neexistuje Zadna
evropska organizace pro MSA-C.

Nediagnostikovana ataxie

Kdyz vite, Ze s vami nebo s vasim ditétem neni néco v poradku a nemate ani konkrétni diagndzu, dostava se kazdy
do tézké situace, a to hned z nékolika dlvodu. V ptipadé ditéte, kdy vite, Ze se vase dité lisi od ostatnich, ale nevite
pro¢ nebo co s tim délat, to mGze byt velmi obtizné. Hledani diagndzy muze byt pro déti i rodice tryznivé. Takovi
lidé se Casto pripojuji k organizaci zabyvajici se ataxii ve své zemi, i kdyZ nemaji stanovenou konkrétni diagndzu.

Na Facebooku existuje nékolik skupin pro vzacna onemocnéni a neni neobvyklé, Ze pacienti ziskavaji podporu pravé
v téchto skupinach. Vidy je vsak tfeba mit se na pozoru pred tim, Ze existuji lidé a spolecnosti, ktefi jsou az pfilis
ochotni vybirat penize od nic netusicich lidi, ktefi trpi nevylécitelnym onemocnénim.

SWAN (Syndromes With a Name) UK je neziskova svépomocna organizace a registrovana charitativni organizace,
ktera podporuje povédomi o problémech, kterym celi déti a rodiny postizené nediagnostikovanymi nemocemi.
Vede kampan za rovna prava a uznani, buduje databazi, kterd pomaze s budoucim vyzkumem, propojuje rodiny s
ostatnimi, pokud je to mozné, a usnadnuje vyménu informaci a pribéhl prostfednictvim svého zpravodaje.
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ZIVOT S ATAXII

V této ¢asti najdete informace o praktickych aspektech kaZzdodenniho Zivota s ataxii. Existuje mnoho rGznych
zpUsobd, jak zlepsit kvalitu Zivota s ataxi.

Co mliZze pomoci v Zivoté s ataxii?

Ackoli v soucasné dobé neexistuje zadny Iék na ataxii, existuje rada |écebnych postup(, které pomahaji zmirnit jeji
pfiznaky. K dispozici jsou naptiklad Iéky na svalové kiece, tfes, problémy s mocovym méchyfem, abnormalni pohyby
oci a deprese. Srdecni problémy, které se vyskytuji u Friedreichovy ataxie, jsou rovnéz |écitelné.

Obvykle se doporucuje, aby lidé s progresivni ataxii pravidelné navstévovali neurologa (alespor jednou rocné), ktery
m{zZe stav sledovat a pomoci s pfipadnymi novymi problémy. Dava vam také mozZnost vyuzit vSech novych pokroki
v mediciné.

Fyzioterapie a cviceni, jako je plavani, posilovani, jizda na kole,
jizda na koni, mohou zabranit ztrateé sily, zachovat pohyblivost a pomoci pfi
presunech tém, ktefi musi pouzivat invalidni vozik.

Logopedie mliZze pomoci s problémy s mluvenim, polykanim, kaslanim, dusenim a v
pfipadé potreby i s komunikacnimi pomUckami, jako jsou nékteré pocitacové programy.

Dulezita je také ergoterapie, napriklad pfi Upravach domacnosti, vyuce strategii pro kazdodenni ¢innosti nebo pfi
nakupu invalidniho voziku.

Je zndmo, Ze setkani s dalSimi lidmi s ataxii pomaha lidem s ataxii, protoZe si uvédomi, Ze nejsou sami, kdo prochazi
touto nemoci. V tomto ohledu jsou obzvlasté uzitecné pacientské organizace, narodni a mezinarodni online féra.
Na mezinarodnich férech lidé obvykle komunikuji prostfednictvim anglictiny.

Vase prava

Evropské férum zdravotné postizenych (EDF) bylo zalozeno v roce 1996 a je zastfeSujici organizaci osob se
zdravotnim postiZzenim, kterd haji zajmy vice nez 100 miliond osob se zdravotnim postiZzenim v Evropé.

Pomaha zajistit, aby rozhodnuti na evropské urovni tykajici se osob se zdravotnim postizenim byla pfijimana s
osobami se zdravotnim postizenim a osobami se zdravotnim postizenim. Vizi EDF je, aby lidé se zdravotnim
postizenim v Evropé byli plné zaclenéni do spolecnosti na rovnopravném zakladé s ostatnimi a aby byla pIné
respektovana, chranéna a naplfiovana nase lidska préva, jak jsou uvedena v Umluvé OSN o pravech osob se
zdravotnim postizenim (UN CRPD).

Umluva OSN o pravech osob se zdravotnim postizenim (UN CRPD) je mezinarodni smlouva o lidskych pravech,
ktera potvrzuje, Ze vSechny osoby se zdravotnim postiZzenim musi pozivat vSech lidskych prav a zakladnich
svobod. Objasnuje, Ze vSechny osoby se zdravotnim postizenim maji pravo Ucastnit se ob¢anského, politického,
hospodarského, socidlniho a kulturniho Zivota spolecnosti stejné jako kdokoli jiny. CRPD jasné stanovi, co musi
verejné a soukromé organy délat, aby zajistily a podporovaly plné uzivani téchto prav viemi osobami se
zdravotnim postizenim.

Diskriminace osob se zdravotnim postizenim v rliznych oblastech jejich Zivota, véetné prace, vzdélavani,
cestovani a volného casu, je nezdakonna. Zakon o rovnosti se vztahuje také na diskriminaci na zakladé pohlavi
a rasové vztahy.
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Poradenstvi a emocionalni podpora

Lidé s ataxii si Casto potiebuji promluvit s poradcem nebo terapeutem a probrat s nim nékteré problémy, které
jim ataxie pfinasi. Vyzkumnici a Iékafi v Evropské referencni siti pro vzacnda neurologickd onemocnéni si velmi
dobre uvédomuiji, jaky vliv ma ataxie na Cinnosti kazdodenniho Zivota. Ve vSech klinickych studiich je nyni
povinné kromé primarniho vysledku, ktery je obvykle kardiologicky nebo neurologicky, zahrnout i vysledek
tykajici se vlivu zdsahu na kaZzdodenni aktivity osob s ataxii.

Byt peCovatelem

Stéle vice podpory je k dispozici pro pecovatele, ktefi se staraji o osoby s ataxii. Tradi¢né byli rodinni pfislusnici
nebo blizci ¢asto jedinym pecovatelem o osobu s postizenim. Obecné se ma za to, Ze je lepsi, aby pribuzny
nebyl hlavnim pecovatelem o osobu s ataxii, pokud to okolnosti dovoluji. Ekonomické podminky v jednotlivych
evropskych zemich pfipadné urcuji, na jakou pomoc "zvenci" mlze mit osoba s ataxii narok.

Pokud rodinni pfislusnici pecuji o osobu s ataxii, je pro né dlleZité, aby si nasli ¢as pro sebe, aby se osvéZili a
odpocinuli si a aby neutrpélo jejich vlastni zdravi. Pro mnoho pecujicich o osoby s ataxii je velmi uZite¢né
navstévovat setkani a akce pacientskych organizaci, kde mohou ziskat podporu od ostatnich osob v podobné
situaci.

Vzdelavani

Ackoli se Skoly lisi v tom, jak jsou pFistupné, obecné plati, Ze moderni
zafizeni mohou vyhovét 7akim s télesnym postizenim a Ze se
pfistupnost neustale zlepsuje. Tyto informace lze ¢asto nalézt v planu
pristupnosti skoly, jehoZ kopii je tfeba na pozadani poskytnout.

Studenti se zdravotnim postizenim v idedlnim pripadé potrebuji
pomoc pri nakupu specializovaného vybaveni, napf. notebooku,
poznamkového bloku a dodatecnych cestovnich nakladd.

Zameéstnani

Mnoho lidi s ataxii po stanoveni diagndzy pokracuje v praci a
vykonava ji po mnoho let. Obvykle existuje fada programd, které jim
v tom pomahaji, ale zaleZi na konkrétni zemi. Obvykle vam muze
pomoci ziskat informace organizace pacient( s ataxii.

Upravy bydleni

Néktefi lidé musi pfi rozvoji ataxie upravit svij domov. S potfebnymi Upravami domacnosti vam muZe poradit
ergoterapeut v socialnich sluzbach. Neni neobvyklé, Ze mistni Grady poskytuji rizné druhy dotaci majiteliim
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bytd v soukromém sektoru a ndjemnikim verejnych bytovych dom(. Patéi mezi né granty na Upravu
nemovitosti tak, aby byly vhodné k bydleni, a na uhradu vylepseni a Gprav.

Planovani rodiny

Mnoho lidi s dédicnymi typy ataxie ma déti. U nékterych lidi se ataxie
objevi aZz poté, co se jim narodi déti, u jinych se miZe objevit, i kdyz
védi, Ze ataxii trpi. Kazdy ¢lovék s ataxii bude mit jiny ndzor na to, zda
mit déti. VZdy se jedna o hluboce osobni rozhodnuti.

Pokud ma nékdo znamou recesivné dédicnou ataxii (napfr.
Friedreichovu ataxii) a chce zaloZit rodinu, mizZe byt jeho partner
testovan, aby se zjistilo, zda je pravdépodobnym prenasecem
stejného typu ataxie. Pokud neni prenaseCem, je velmi
nepravdépodobné, Ze by se u jejich ditéte vyvinul tento typ ataxie.

Tdta, ktery mél ataxii, se svou
rodinou

Pomticka pro chtizi

PFi zvaZovani pouZiti pomUlcky pro chizi je nejlepsi poradit se s
ergoterapeutem, pokud je vam k dispozici. Centra pro zdravotné
postizené nabizeji fadu pomdUcek a také rady a informace, ale ¢asto
Clovék ziska napady ohledné pomucek pro chiizi na setkani celostatni
pacientské organizace.

Obecné plati, Ze déti maji tendenci o hulky zakopavat. Choditka jsou
obvykle vhodnéjsi pro ty, ktefi maji urcitou schopnost stat a chodit,
ale potrebuji pomoc pfi udrzovani rovnovahy. Choditka nabizeji vétsi
stabilitu a oporu a mnoha maji dalsi funkce, jako jsou kolecka, brzdy
nebo sedatko pro odpocinek.

Jev‘lj”d se 0 zadni choditko s Mezi dal$i formy pomucek pro mobilitu patfi trenazéry chize, které
pridavnou oporou ramen. maji rdm a poskytuji vétsi oporu ne? standardni choditka, a kolob&zky,
které lze pouZivat jako dopravni prostfedek na delsi vzdalenosti.
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Rucni a elektrické invalidni voziky

Ackoli ne kazdy c¢lovék s ataxii pouziva invalidni vozik, mnoha lidem
usnadnuje Zivot. Néktefi lidé mohou chodit na kratké vzdalenosti
nebo kratkou dobu stat, po zbytek ¢asu mohou pouzivat invalidni
vozik.

Jako rodice vas muze rozrusit predstava, Ze vase dité musi pouzivat
invalidni vozik. S postupujici ataxii si vSak brzy uvédomite, Ze pokud
vase dité pouzivd invalidni vozik, ddva mu to ve skutecnosti vétsi
nezavislost a zachovava mu to energii na daleZité véci.

Helen pouzivd invalidni vozik na Rozmanitost rucnich a elektrickych invalidnich vozikd neustale roste.
dlouhé vzddlenosti od svych 20 Diky technologickému vyvoji Ize voziky vyrabét silnéjsi, rychlejsi a
let. leh¢i neZ kdykoli predtim. Existuje mnoho rGznych typ( rucnich a

elektrickych invalidnich vozik(, véetné sportovnich vozikd, stojicich
Vsimnéte si zafizeni "widget” v vozik( a transportnich vozik(.

jeji levé ruce, které je pripevnéno

k obéma koliim. Jeho pouZiti PFi vybéru vhodného invalidniho voziku jsou dilezité faktory, jako je
pohdni kfeslo a zabrariuje tomu, vék, potfeby a schopnosti. Cena se mliZze pohybovat od stovek do
aby musela po kazdém otoceni desitek tisic liber v zavislosti na tom, z ¢eho je kfeslo vyrobeno a zda
vyménit ruce na kole. bylo vyrobeno na miru.

Ruéni invalidni voziky maji tu vyhodu, Ze jsou:

1) snadnéjsi pfeprava nez u elektrickych kresel
2) pomadahat osobdam s ataxii udrZzovat se v kondici.

Jejich nevyhodou je, Ze opakované pouZivani kolecek mlze zpUsobit
opakované problémy s rameny, v ¢emZ by mohl pomoci widget nebo
podobné zaftizeni.

Hlavni vyhodou pouzivani elektrického invalidniho voziku namisto
ruéniho je mensi fyzickd narocnost. Veskeré ovladani se provadi
pomoci baterie a pfi pohybu se nemusite spoléhat na asistenci.

Al pouZiva elektrické kreslo.
Priznaky ataxie mél od svych 11

let.

O 10 let pozdéji mu byla

diagnostikovdna Friedreichova

ataxie. "Zpocadtku jsem se citila na voziku trapné, ale pratelé
Neddvno dokoncil studium v a rodina mi byli velkym zdrojem sily."

oboru zdravotniho postiZeni,
predtim studoval design.
Nyni je mu 54 let.
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Asistencni psi

"MUj pes je uZasny - dokonce mi pomdhd vyprdzdnit pracku!
Opravdu mi pomdha Zit samostatné."

Asistenéni psi jsou specialné vycvi¢eni tak, aby pomadhali lidem se zdravotnim
postizenim vykondvat kazdodenni ¢innosti, které by pro né jinak byly obtizné. Lidé s
ataxii nékdy zjistuji, Ze jim asisten¢ni pes pomaha zachovat si nezavislost a navic je
skvélym spole¢nikem. Psi mohou byt vycvi¢eni k plnéni rdznych ukoll, aby lidem
pomahali Zit co nejpohodingji. Ukoly mohou zahrnovat otevirani a zavirani dvefi,
dosahovani na pulty obchod(, noseni nakupniho kosiku nebo dokonce vyprazdnovani
pracky.

Na cestach

Ucit se Fidit je skvély zplsob, jak se stat mobilnim. Minimalni vék pro ziskani
fidi¢ského opravnéni zavisi na narodnim uradu. Cim dfive se osoba trpici ataxii nauéi
fidit, tim vétsi Sanci ma, Ze bude Uspésnd. Pomuze jim to ziskat trochu nezavislosti v
citlivém véku jejich Zivota.

Mnoho lidi s ataxii mUZe mit narok na ulevy pfi parkovani pro fidice s ataxii nebo pro
cestujici, ktefi maji problémy s chizi. Tyto Glevy umoznuji zaparkovat v blizkosti cile
cesty. Chcete-li o tuto koncesi pozadat, obratte se na socialni odbor statniho nebo
mistniho ufadu.

Ridi¢ vstupuje do
do vozu zezadu

vozidla pomoci
invalidniho voziku.

Pokud fidite, vétsina evropskych zemi ocekava, Ze budete informovat sv(j narodni Urad
m Disabled pro fidice, jakmile vdm bude diagnostikovdna ataxie. To vSak automaticky neznamena3,

badge Ze musite prestat ridit. Pro nékteré lidi s ataxii jejich stav znamena, Ze potiebuji Upravy
holders svého vozu, aby mohli pokracovat v fizeni, a nakonec se mohou rozhodnout fizeni
=) only vzdat. Pozitivni je, Ze mlZete mit narok na ulevy, které vdm mohou usnadnit parkovani

v blizkosti mista konani akce.
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Vychazky ven

Vétsina kin, zejména multiplex(, nabizi dobré zdzemi pro osoby s ataxii a dalSimi
postizenimi. Podrobnosti o nich obvykle najdete na jejich webovych strankach. V
poslednich letech byla pro osoby s pohybovym postizenim zpfistupnéna velkd ¢ast
verejné dopravy a béZnych taxikl. Vétsina Zeleznicnich, autobusovych a leteckych
spole¢nosti umoZiuje prfedem si objednat asistenci, pokud potfebujete pomoc pfi
cestovani, naptiklad pfi pfestupu. Pro vice informaci kontaktujte konkrétni firmu.

Doprava ve velkych méstech, ktera kazdé Ctyti roky hosti paralympijské hry, se snazi, aby byla verejna doprava
béhem paralympijskych her co nejpfistupnéjsi. Je to idealni doba pro navstévu velkych mést.

Sport a volny Cas

Mnoho sportl Ize pfizplsobit tak, aby se jich mohli G¢astnit i lidé s onemocnénim, jako
je ataxie. To se odraZzi v narlistu nabidky sport( na paralympiadé. Pokud se radi divate
na sport, mnoho sportovist nabizi vozickarim zvyhodnéné vstupné.

| Pripojeni k internetu

Mnoho lidi s ataxii zjistuje, Ze internet mlze byt skvélym zpUsobem, jak zlstat v
kontaktu, zafidit si cestovani a nakupovat. Vétsina webovych stranek a internetovych
prohlize¢d ma moznosti pristupnosti, které umoznuji zménit velikost pisma nebo
zobrazit pouze textové zobrazeni apod. Klavesnici a mys lze ptizpUsobit pro snadnéjsi
ovladani a existuji také rdzné komunikaéni pomucky, které mohou pomoci pti pouzivani pocitace, napriklad
software pro rozpoznavani hlasu. Pracovni plochu a nastaveni pocitace lIze také prizpUsobit tak, aby byly
pristupnéjsi. Mobilni telefony Ize také prizplsobit pro snadnéjsi pouZivani a nékteré (napfiklad iPhone)
nabizeji aplikace pro rozpozndvani hlasu za zlomek ceny.

Dovolena a cestovani

Vétsina rekreacnich zatizeni nabizi ubytovani pro osoby se snizenou pohyblivosti a
mUze nabidnout dalsi zafizeni pro osoby s dalSimi potfebami. To je dalsi misto, kde
vam mUZe pomoci pacientska organizace. PfestoZze mnoho starsich oblasti ve vétsich
evropskych méstech nemusi byt vybudovano pro osoby na voziku, je mozné se v nich
s trochou predstihu pohybovat. Vétsina mést poskytuje privodce, ktefi pomahaji
o0sobam s pohybovymi obtizemi.
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Co bude dal?

Ackoli se neda zastfit, Ze ataxie lidi postihuje, nemusi jim branit v plnohodnotném,
aktivnim a prijemném Zivoté. Vsichni Zijeme v nadéji na novou Iécbu.

Doufame, Ze pro vas tato brozura byla uzitecnd. Vase pfipominky jsou vzdy vitany.
Pomozte nam zlepsit pFisti vydani tim, Ze ndm sdélite svij nazor: info@ern-rnd.eu.
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ODMITNUTI ODPOVEDNOSTI:

Pokyny pro klinickou praxi, doporuceni pro praxi, systematické prehledy a dalsi pokyny publikované, schvalené
nebo potvrzené ERN-RND jsou vyhodnocenim aktudlnich védeckych a klinickych informaci poskytovanych jako
vzdélavaci sluzba. Tyto informace (1) by nemély byt povaZzovany za souhrn viech spravnych Iécebnych postupl,
metod péce nebo za vyjadreni standardu péce; (2) nejsou pribéziné aktualizovany a nemusi odrazet nejnovéjsi
dikazy (nové informace se mohou objevit v dobé mezi vypracovanim informaci a jejich zverejnénim nebo
prectenim); (3) zabyvaji se pouze konkrétné uréenou otazkou (otazkami); (4) nepredepisuji Zadny konkrétni postup
lékarské péce a (5) nejsou uréeny k tomu, aby nahradily nezavisly odborny usudek osetfujiciho Iékare, nebot
informace zohlednuji individualni rozdily mezi pacienty. Ve vSech pfipadech by mél osSettujici poskytovatel zvoleny
postup zvazit v kontextu lécby konkrétniho pacienta. Pouziti informaci je dobrovolné. ERN-RND poskytla tyto
informace tak, jak jsou, a neposkytuje Zadnou vyslovnou ani implicitni zaruku tykajici se téchto informaci.
Spole¢nost ERN-RND se vyslovné ztika jakychkoli zaruk prodejnosti nebo vhodnosti pro konkrétni pouZziti nebo ucel.
Spole¢nost ERN-RND nenese zadnou odpovédnost za jakékoli zranéni nebo skodu na osobach nebo majetku, ktera
by vznikla v disledku pouziti téchto informaci nebo v souvislosti s nimi, ani za jakékoli chyby nebo opomenuti.

SLEDUJTE NAS

Webové stranky: www.ern-rnd.eu

Twitter: @ERN_RND
YouTube: ERN-RND
Facebook: /ernrndeu
LinkedIn:_/company/ern-rnd
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