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ATAXIA: MI AZ?

A Ritka Neuroldgiai Betegségek Eurdpai Referenciahalézata
halasan kdszoni az Ataxia UK jelent8s hozzajarulasat ehhez a jelentéshez.

altalanos tajékoztatd az ataxiarol.
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Ataxia: mi az?

Az ataxia szdmos kiilonbo6z6 tipusa létezik, amelyek kiilonb6z6 mdédon érintik az embereket.
Ez a flizet 4ltaldanos bevezetést nyUjt az ataxia témakaérébe, és arrdl, hogy mire szamithat, ha
kivizsgdljak, hogy ataxias-e.

Felel6sségi nyilatkozat:

Minden eréfeszitést megtettiink annak érdekében, hogy az ebben a flizetben szerepld
informaciok naprakészek, elfogulatlanok és pontosak legyenek. Reméljiik, hogy ez kiegésziti
az On &ltal kapott szakmai tanacsokat. Kérjiik, tovabbra is beszéljen az egészségiigyi és
szocialis ellatécsoportjaval.

A betegtajékoztatét az irorszagi Dr. Mary Kearney, a betegek szdszoléja fogadta el az ERN-
ben valé hasznalatra. A flizet orvosi részeit eredetileg ataxia-szakért6 neurolégusok, Dr.
Paola Giunti (National Hospital for Neurology and Neurosurgery, London) és Dr. Rajith de
Silva (Queen's Hospital, Romford, London) irtdk az Ataxia UK szdmadra. Az informdcidkat Drs
Caterina Mariotti és Sylvia Boesch, a Ritka Neuroldgiai Betegségek Eurdpai
Referenciahalézatanak tagjai 2020 augusztusaban fellilvizsgaltak és eurdpai terjesztés
céljabdl kiigazitottdk, valamint az ERN-RND kisagyi ataxiak és 6rokletes spasztikus paraplegiak
betegségcsoportja jovahagyta.

Az Ataxia UK engedélyével késziilt masolat.



3. European
Reference
Network

European
v Reference
Networks

OERN-RND 2021. Kévetkezd feliilvizsgdlat id6pontja: 2022. augusztus.

ARTALOMIJIEGYZEK

VI @Z GEAXIA 2 eieeeeeees e ettt e e e et e e e e e e e et e s e s sesessaes s e s aesnanesanassnaeenseraneranaeenarenaseraneennns 5

G T I | =) L= TP SUPURR 5
Y IRe] o 22 I T A | - DI R PP PPROUPTPPPRO 5
Van-e kapcsolat az ataxia és Mas Allapotok KOZOTE 5 ......uuiiieiiee ettt e e e e e e ere e e st e e e s sabeeesensaeessnaeeessreeennnens
Milyen tlineteket tapasztalnak az ataXids €MDEIEK ..........eeiiiiiii e e et e e e e e et a b e e e e e e e e s abbaaeeeeeeesnnnranes 6
Valtozik-e az ataxia @z idG MUIASAVAl .......ooieiiiiiiii e ettt be e st e e s bt e s bt e s abeesbe e st e e st eesbaeeabeesasaeenreas 6
Hogyan diagnosztizalJAK @Z @taXiAt .......eeeeeciii it e et e e st e e e e et e e e e eaee e e e anae e e e e ateeeaaata et e anteeeatrreeeantaeeeanraes 7
Tlneteket megel6z6 genetikai VIZSGAIAt 8 ..........uuiiiii i e e e e e e e e tra e e e e e e e e tbabeeeeeeeeesassaeaseaeeeesnnsaaaneaaeas
e L I Yo F: [oL- Lo - 13 FO U OSSP UPTPP
Van-e valamilyen Kezelés az ataXia KEZEIESEIE .........ceicciiiiiiii e cccee ettt e e e ettt e s tte e e e st e e e st teeesaseee s staeeeanseeeeeansaeeasssaeeaans 9

Mi @ helyzet @ YOZYMOUUAL ......ooo it e e e et e e e e e e e e ettt e e e e e e e eesasteeeeaaeeesastaseaaaesasasssaseeseesesanssasneasesesnnssnnens 11

AZ ALAXIA TIPUSI .oovooecoeeeeeseeessseessssse s ssssee s sssssssssssses s ssssssss s sssssssssnssessssssses e 12

OrOKIBLE @tAXIa 13 ....cuceeeereerererrerereeserensesesseestesessssesessesessesessssessssesessesestesessesessssesestesestssesessesestesestasessssesessesesesessssessssesessesenssses
Autosomalis dOMINANS OrOKIBAES L1 ........eeiuiiiiiiiiie ittt st ettt e st e e bt e st e s bt e s bt e s bt e sabeesabeesabeeebeesabeesabeesnneesas
SPINOCEIEDEIIAIIS ALAXIA Lh...cii ittt ettt e e e e e e ettt e e e e e e e eetbaaeeaaeeeeaasaatesaaaaeaaasastasaaaasaaaassasseaeseesanssasaeaaeeasasssaseeesasaannse
Epizodikus ataxia 1. tIPUS (EA-L) L. . .o eiiei et eee ettt e et e e ettt e e e s et e e e saaeeeesstaeeeassaeeeanssaeeasssaeesassseeeannssaeasseeeennsseeesnsneessnsenannns
2. tipust epizodikus ataXia (EA-2) 14 .....ooo ettt ettt e e ettt e e e etaee e e etbeeeeeaabeeeeaaseaeeeabeeaeataeeeeassaeeeasbeseeantbeeeassaeaeaareeans
AutoszomMAlis reCESSZIV OFOKIGUES 15 ........eiiiiiiiiiiiieeiee ettt ettt ettt et e e e bt e e b e e sbe e e bt e s b e e e sbee e be e e st e e abeeebeeesbbeeaneeebbeenneeens
Fri@drEiCh-fEIE @TaXia ....veie et ettt et e bt s e e s b e s b e e s bt e Rt e n e e e e s re e s Rt e r e e r e e r e reeenennnen 16
J AN N E B =] = Y=o = Y - USSPt
Egyéb autoSZOmMAlis rECESSZIV ATAXIA 16 ...eeiiiieeiiiiiee e et e e ettt e e e e e e ettt e e e e e e e setbeaeeaeaaeeeaabbaeeeeaaseaassesesesaeeeanassbanseaeeeannsaaneeaaens
[V o] oY g Yo I F= 1 R 11 =Y e o o Qi X TSRS
X-hez KBTOtE GrOKIGAG ataXia 17 ...ccveeeeieeriiieieeieet ettt ettt ettt et ettt s e e s e e s bt e b e e st e et s st e s bt e s b e et e eareesnesenesbeenbeesreeneennes
Nem OroklGd0 KiSABYT ataXia 17 .........ccccsssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssss
Multiple system atrophia cerebellaris JelemzEKKel (IMSA-C) ...ttt et e et e e et e e e et e e eeeabe e e enaeeas 17

Nem diagnOSZEiZAIt AtAXIA 17 ......ceeeeeeeeenennennnnnnnnnsnssnnssnssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssnsse

IR ALAXIAVAl 18, e e oo e e e e e e e e oot e et e e e e e e ee e ae e e e e s e,

Mi segithet az ataxidval Vald @gYUTLEIESDENT ... e e e e e e st te e e e e e e e e s abbaseeeeeeesensaaseeeeeeesansaneees 18
F ] oI oY= L1 - TR
TanAcsadds €5 Erzelmi tAMOZATAS 19 .. .ciiii ittt e ettt e e e e e ettt a e e e e e e ee s abaaeeaeeeas e sbsaeaaeeeeaaaassbaseeaesaaanstasaeaessesanstaneaaaens
GONAOZONAK TENNI ittt b e ettt e b e e e bt e st e e e bt e s be e e b et e bt e sab e e e bt e sabeesabeesabeesabeeeabeesabeenabeesaneenaneas 19

(014 1 = LRSS SRR 19



3y European
Reference
Network

European
v Reference
Networks

(oY ed 1| o4 =1 - SRS 19
] Y = BT =] o) - [o] Lo 1 QU UUPPR 20
CSAIAALEIVEZES ...ttt et b e et e bt e e bt e e e b e e e bt e e bt e e bt e e b et e bt e e b e e e b et e hb e e be e e b et e be e e bee e be e e reeearees 20
L= T Y=Y <o [Ty.4 o 72 PP 20
KEzi €5 elektromos KErEeKESSZEKEK 21 .....c...oiiiiiiiiiiietee ettt ettt e st e b et e s at e e sb b e e bt e e sbb e e aeesmbeesaneesbeeeenneens
YT = 0o ] (U1 Az | TS UUUR TP 22
L 10 PP 22
V4 I <T s g Lo Yo Y= oY HN SRR UURRRRNt 23
Y o Lol g IRy 2= o 1o [To [ 107 U UUPTN
INTErnNetes KAPCSOIAtFRIVELEI 23 ... e e e et e e e st e e e e et e e e e saeeeessaaeeessteeeaassseeessssaaesansaeeeanseesesnnsaeearnsnnanans
UNNEPEK B85 ULAZAS ..vvvveeveeeetictieeetieteeete et et st et st essese et easesestessessstessesesbe s ese st sasessete st eseatesseseebeasessebesene et esseneesesseseetesteneatessensanens 23
M @ KOVETKEZG [EPES? ...ttt e e e e ettt e e e e e e e et ttteeeeeeeeeeetaaaeasaaeeeasasaeaeeaaeaaasnsasaseaaeeasastsaassaeesasnssssneaseeaannnnnrnns 24



3. European
Reference
Network

European
v Reference
Networks

MI AZ ATAXIA ?

Az ataxia egy tlnet, nem diagndzis. Az ataxia jelentése "rendezetlenség", és az orvosok az egyensuly- és
koordinaciés problémak leirasara haszndljdk. Az ebben a flizetben targyalt allapotok tébbnyire olyanok,
amelyekben az ataxia tartds és sok esetben progressziv (azaz a tlinetek idével sulyosbodnak).

Az ataxia szamos tipusat kisagyi ataxiaként irjak le. A "kisagyi" kifejezés a kisagyhoz, az agy mozgdst és koordinaciot
iranyitd részéhez kapcsolddik. A kisagyi ataxidnak sokféle tipusa létezik: egyes tipusai nem orokl6dnek, mig az
ataxiak nagy része orokletes. Egyes tipusokat csak néhany csalddban taldltak bizonyos orszagokban, mig mdsok
gyakoribbak, és az egész vildgon el6fordulnak. Az ataxia eurdpai el6forduldsi gyakorisagardl nincsenek pontos
adatok, de ugy vélik, hogy Eurépdban jéval tobb mint 25 000 ember szenved ataxidban, tehat bar ritka, mégsem
olyan ritka, mint gondolnank.

A kisagy (piros szinnel
dbrdzolva) az agynak az a
része, amely a mozgast és a
koordinaciot iranyitja. Az agy
hatsoé részén talalhatd,
kozvetlenul a nyakszirt- és
haldntékcsont alatt.

lebeny mogott, az agytorzs
felsd része mogott.

Lehet, hogy sokan, még egyes orvosok is, még sosem hallottak arrdl,
hogy az ataxia egyes tipusairdl, ezért hasznos lehet, ha adunk nekik

egy példdnyt e fiizetben. Adhat kezel6orvosdnak egy példdnyt az it s cuesimaien.
Ataxia UK utmutatd az egészséqligyi szakemberek szamdra, amelynek
cime: Management of the ataxia: a legjobb klinikai gyakorlat felé
(vagy désszefoglalo a hdziorvosok szamdra).

Mindkét kiadvdny ingyenesen elérheté az Ataxia UK-ndl.
(www.ataxia.org.uk)

Ki kap ataxiat?

Az ataxia az okatdl figgben barmely életkorban barkit érinthet.

Mi okozza a kisagyi ataxiat?
Ennek tobb oka is van:

1) Oroklédés - Egyes emberek az ataxiat az egyik vagy mindkét sziil6t6l szirmazé
specifikus gének révén o6roklik. Egyes emberek olyan genetikai hibat hordozhatnak,
amely ataxiat okoz, és amely nem 6roklédik a szileikt6l.

2) Magas alkoholtartalom vagy hosszan tarté alkoholexpozicio

3) Az agy karosodasa, példaul stroke, tumor, fejsériilés, virusfert6zés vagy autoimmun
betegség kovetkeztében.

4) Nagyon ritkan az ataxia vitaminhiany miatt alakul ki.

5) Ismeretlen (idiopatids) - Néha nem lehet megtalalni az ataxia okat, annak ellenére,
hogy szamos vizsgalatot végeztek.

6) Kisagyi rendellenességek
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Milyen tiineteket tapasztalnak az ataxias emberek?

Az ataxids embereknél koordinacids és egyensulyi problémak vannak. Gyakran akkor veszik észre elGszor a
problémat, amikor észreveszik, hogy a szokdsosnal gyakrabban elesnek, s6tétben jarnak, nehezen jarnak egyenes
vonalban, vagy lgyetlenebbek, mint azt varnank. Az allapot elérehaladtaval a jaras nehézzé vagy akar lehetetlenné
is valhat, ezért el6fordulhat, hogy az emberek a kozlekedéshez részben vagy egész id6 alatt kerekesszékre
szorulnak.

Az ataxiaban szenvedd emberek altal tapasztalt egyéb gyakori tiinetek kdzé tartoznak:
o Kéz ligyetlensége
e Elmosddott beszéd (mds néven diszartria)
e Nyelési problémak, amelyek fulladast vagy kohogést okozhatnak.
e Remegés vagy remegés, gyakran a kezek remegése.
e Faradtsag vagy faradtsag
e Latasi problémak, homalyos vagy ugrasszer( latds a szemmozgasok irdnyitdsdnak nehézségei miatt.
e Holyagproblémak (pl. vizelési inger és inkontinencia)

Az ataxia egyes tipusai mas tiineteket is okozhatnak, példaul a Friedreich-taxidban, amely a vilagszerte leggyakoribb
ataxia, néha szivproblémak (kardiomiopatia), cukorbetegség vagy gerincferdiilés (skolidzis) is tarsulhat.

A legtobb ataxias embernél a gondolkodas és a megértés képessége nem sériil. Az ataxidval valé megbékélésnek
azonban vannak érzelmi vonatkozasai, és ezek egyénenként eltéréek lehetnek.

Az ataxids embereknél el6fordulhatnak hangulatzavarok, példaul depresszid, amelyek kezelhet6k. Az ataxia egyes
specialis tipusai befolyasoljak a mentalis funkcidkat, de ezek ritkabb formai.

Az ataxia kiilonb6z6 mddon érinti az embereket. Vannak, akiket az ataxia nagyon enyhén érint, példaul csak enyhe
egyensulyzavarokat tapasztalnak, és esetleg bottal jarnak. Mdasoknal a tiinetek sulyosabbak, és a mindennapi
életvitelhez apold segitségére van sziikséguik.

Bar az ataxia jelent6s mértékben befolyasolhatja az embereket, sok beteg teljes és aktiv életet él, iskoldba,
tovabbképzésre és képzésre jar, dolgozik, csaladot alapit és beutazza a vilagot.

Valtozik-e az ataxia az ido mulasaval?

Az ebben a filizetben targyalt ataxia legtdbb tipusa progressziv, ami azt jelenti, hogy idével fokozatosan
rosszabbodik. Az, hogy ez milyen gyorsan torténik, az ataxia tipusatol és okatél, valamint egyéni tényezktdl is flgg.
Az ataxia daltaldban lassan fejl6dik, a valtozasok tébb év alatt kovetkeznek be, bar ez az adott személytdl is fugg.
Mindenki masképp éli meg az ataxiat, és ez a tlineteket is magaban foglalja.

Az ataxia egyes tipusai esetében, amelyek 6rokl6dnek, az emberek hordozzak az ataxia génjét, de a tlinetek csak
évek mulva jelentkeznek. Nagyon durva irdanymutatasként elmondhatd, hogy minél korabban kezd6dik az ataxia,
altaldban annal gyorsabban fejlédik. Vannak azonban koran kezd6dé és lassan progrediald formdk is. Nem lehet
megjosolni, hogy mi fog torténni egy adott esetben. Tovabbi kutatdsokra van szikségiink, hogy valaszt kapjunk
ezekre a kérdésekre.

Az ataxia egyes tipusai nem progresszivek. Példaul a sziletés el6tt kialakult kisagyi rendellenességeket érinté
rendellenességek altaldban nem progresszivak. Amikor a gyermekek virusok, példaul baranyhiml6 kévetkeztében
kapnak ataxiat, a teljes gyogyulas altaldban néhany hdnapon beliil bekévetkezik. Azok az emberek, akik stroke vagy
sclerosis multiplex kbvetkeztében kapnak ataxiat, szintén szinte teljesen felépilhetnek az ataxia tiineteibdl.



A traumas agysérilés okozta ataxia altaldban nem progressziv. Az agydaganat okozta ataxia azonban progressziv
vagy nem progressziv (a daganat eltavolitasa utan).

Hogyan diagnosztizaljak az ataxiat?

Néha nehéz diagnosztizalni az ataxia konkrét tipusat, mivel sok kiilonb6z6 allapot nagyon hasonldnak tiinhet. A
neuroldgusnak széles kord vizsgalatokat kell végeznie ahhoz, hogy kideritse, pontosan miben szenved a beteg, és
ez id6be telhet. A vizsgalatok kozé tartoznak a kovetkezék:

Betegtorténet: Ha az ataxia el6rehalad (heteken-hénapokon beliil), orvosa meg szeretné vizsgalni, hogy az ataxiat
okozta-e példaul daganat vagy alkoholmérgezés.

Vérvizsgalat: Ha a csalddban nem fordult el6 ataxia, a haziorvos vagy a szakorvos valdszinlleg el&szor
rutinvérvizsgdlatot végez. A vérvizsgalatok altalaban a kdvetkez6ket tartalmazzak:

e Teljes vérkép és C-reaktiv fehérje

e Vese-, mdj-, csont- és pajzsmirigyfunkcids vizsgalatok
e Vércukorszint,

e Bl12-vitamin- és folsavszint

e E-vitamin

e Gyermekeknél: Fetoprotein

Csaladtorténet: Ez segit annak megallapitasaban, hogy a paciens az ataxia egy 6roklott
tipusaval rendelkezik-e. Ha a szlil6k és a nagyszul6k is ataxidasak voltak/vannak, akkor
valdszind, hogy a betegnek autoszomalis dominansan 6rokl6dé ataxidja van (lasd a 13.
oldalt). Ha a szlil6k nem érintettek (vagy nem voltak érintettek), de egynél tobb gyermeknek
van ataxidja, ez arra utal, hogy az allapot recessziv mdédon 6roklédik (Idsd a 17. oldalt). Még ha
a csaladban senki mas nem érintett, ez nem feltétleniil jelenti azt, hogy az ataxia nem 6roklédik.

Beutal6 neurolégushoz:

A haziorvosa valdszinileg tovabbi vizsgélatokra utalja Ont a kévetkez6khoz
neuroldgushoz tovabbi vizsgilatra.

~ Agyszkennelés: A neurolégus valdszinlileg megszervezi magneses rezonancia
9 — képalkotd (MRI) agyi vizsgalatot, amely képet ad a kisagyrdl és az agy mas
!‘," [ részeirdl. és megmutatja, hogy karosodtak-e.
m_" f.‘n"‘"' A vizsgalatokkal néha ki lehet zarni az ataxia tobb vagy kevésbé gyakori, kezelhet6

~ 4 okait (tumor, szklerdzis multiplex, leukodisztrofia stb.).

Genetikai vizsgalatok: A neuroldgus a vizsgalat eredményeitdl figgden ugy donthet, hogy az illetének genetikai
ataxidja lehet, és vérmintat szervez ennek igazoldsara. Ha az eredmény pozitiv, akkor altalaban biztos diagndzisnak
tekintheté.



Ha a genetikai teszt eredménye negativ, ez azt jelentheti, hogy:
1) az 6rokl6dé ataxia egy olyan tipusa, amelynek génjét/mutaciojat még nem
vizsgaltak, illetve még nem ismerték.
2) az ataxia nem oroklédik.

llyen korilmények kozott, az On engedélyével, az On vérmintdjat hosszu ideig tarolhatjak, hogy ha a kutatas
fejlédik, és Uj vizsgalatok valnak elérhet6vé, tovabbi vizsgalatokat lehessen végezni.

Egyéb laboratériumi vizsgalatok: A neuroldgus végezhet tovabbi vérvizsgalatokat, kiiléndsen az ataxia anyagcsere-
vagy autoimmun okainak keresése céljabdl (példaul E-vitamin-hiany, rendellenes rézanyagcsere altal okozott
Wilson-kor, autoimmun allapotok markerei, gluténallergia vizsgalata stb.).

Tiineteket megel6zo genetikai vizsgalat

Ha On kozeli hozzatartozdja egy ismert 6rokletes ataxidban szenvedd személynek, és Onnél nem mutatkoznak az
ataxia jelei, lehet8ség van arra, hogy Onnél is elvégezzék a genetikai vizsgélatot. Az ataxia kialakuldsanak vagy a
hordozéva valasnak az esélye attdl fligg, hogy az ataxia hogyan 6roklédik (amint azt fentebb a csalddi kortérténetnél
leirtuk).

A vizsgalat elvégzésérél vagy annak mell6zésérdl sz6l6 dontés nagyon személyes, és nehéz lehet meghozni.
Néhanyan jobban szeretnek minden lehetséges informaciéval elére rendelkezni, hogy a jov6ére nézve tervezni
tudjanak. Masok inkdbb nem szeretnének tudni rdla, hacsak nincs gyégymadd. A teszteredményeknek szamos
hosszu tavu kovetkezménye lehet, amelyek a csalddalapitastdl kezdve a biztositasi lehetGségekig mindent
befolyasolhatnak. A dontés meghozataldban segitséget nyujtanak a klinikai genetikusok vagy neurolégusok, akiknek
tapasztalatuk van abban, hogy beszéljenek az emberekkel ezekrdl a kérdésekrél.

A tesztek altaldban csak felnGttek (azaz 18 év felettiek) szamara allnak rendelkezésre, de ez egyéni korilményektdl
fliggben valtozhat. Konkrétabb tanacsokért forduljon orvosahoz.

Genetikai tanacsadas

A genetikai tanacsadas azoknak szdl, akiknél fennall a veszélye annak, hogy sulyos 6rokletes rendellenességben
szenvednek. A genetikai vizsgalat eredményei nehéz kérdéseket és aggodalmakat vethetnek fel a jovGvel
kapcsolatban, ezért gyakran hasznos, ha a vizsgalat el6tt genetikai tanacsadd, klinikai genetikus vagy tapasztalt
neuroldgus felkeresi, hogy megbeszéljiik, mit jelenthetnek a lehetséges eredmények.

A genetikai eredmény kdvetkezményei magukban foglaljdk a konkrét tlinetek progndzisat, a betegség alakulasat és
a lehetséges szovédményeket. A pozitiv genetikai teszt a csaladtagokra és a jov6 generacidira is hatassal van. Ha a
neurolégus oOrokletes betegséget diagnosztizal, genetikai tandcsadasra utal. Ez lehet6séget ad arra, hogy
megbeszéljék, mit jelenthet a diagndzis az ataxids személy és csaladja szamara.

Az orvos vagy neuroldgus elintézheti, hogy a vizsgalatokat és a vizsgdlati eredmények kovetkezményeit egy
regiondlis genetikai kozpontba utaljak (ahol genetikai szolgaltatasok allnak rendelkezésre). E szolgaltatas
elérhet6sége minden eurdpai orszagban eltérg.
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Van-e valamilyen kezelés az ataxia kezelésére?

A nagyon ritka ataxiak némelyike kezelheté (példaul az E-vitamin- és CoQ10-hidny, a glutén ataxia vagy az
epizodikus ataxiak), ezért olyan fontos, hogy az emberek lehetéleg pontos diagndzist kapjanak az ataxia tipusarol.
Az ataxiaban szenveddk mindegyike profitalhat a multidiszciplindris kezelési megkozelitésbdl, amely segithet nekik
minimalizalni az esetlegesen fellépd szovédmények kapcsolédd spektrumat, és igy alkalmazkodni tudnak az
ataxiaval vald élethez, és a lehetG legteljesebb életet élhetik.

Amikor egy csaldd el6szor kapja meg a diagndzist a progressziv

ataxia, altaldban nem hallottak az allapotrél, vagy nem jonnek

mas emberekkel is taldlkoztam. A betegszervezetek tdmogatasa

ezért kiilonosen fontos lehet ebben az idészakban.

Felbecsilhetetlen értékd a lehetGség, hogy taldlkozhatnak mdsokkal, akik
ugyanabban a helyzetben vannak, érzelmi tdmogatast és informaciot
kaphatnak, valamint tippeket a foglalkoztatdssal, testmozgdssal,
felszerelésekkel és a haz atalakitasaval kapcsolatban. Altaldban lehet8ség
van arra is, hogy ezeken a szervezeteken keresztil értesiiljenek a kutatasi
fejlesztésekrdl (valamint részt vegyenek kutatasi projektekben).

Nemzetkézi ataxia taldlkozo

Az ataxianak létezik egy eurdpai szervezete, az Euro-ataxia (www.euro-ataxia.org). Szamos eurdpai orszagnak van
nemzeti betegszervezete az ataxia szamadra. Valdjaban sok orszagnak két ataxia-szervezete van - az egyik a
Friedreich-taxidval, a % ataxia-szervezet pedig az dsszes tébbi ataxidval foglalkozik.

Az Ataxia eurdpai betegszervezetei

Belgium Spierziekten Vlaanderen
Dénia Foreningen for Ataksi HSP
Finnorszag Neuroliitto

Franciaorszag BRAIN-TEAM lista az ataxids betegek szervezeteird|
Németorszag Deutsche Heredo-Ataxie Gesellschaft (DHAG)

irorszag Ataxia Alapitvény irorszag

Olaszorszag Associazione Italiana per la lotta alle Sindromi Atassiche

Hollandia ADCA/ataxie vereniging

Norvégia Norwegian Association for Hereditary Spastic Paraplegia/ Ataxia Norway Norway Association for

Hereditary Spastic Paraplegia/ Ataxia
Lengyelorszdg  Polish Association for Families with Spinocerebellar Ataxia (Forum Ataksja)
Spanyolorszag  Federacionde Ataxias de Espana (FEDAES)
Asociacion Catalana de Ataxias Hereditarias (ACAH)
Svajc Schweizerische Muskelgesellschaft
UK AtaxiaUK, Ataxia Telangiectasia Tarsasag
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Kifejezetten a Friedreich-taxidval foglalkozé betegszervezetek
Ausztrélia FARA Ausztralazsia

Belgium Association Belge de I'Ataxie de Friedreich (ABAF)
Franciaorszag L'AssociationFrancaisede I'Ataxie de Friedreich
Németorszag Friedreich Ataxie Férderverein e.V.

irorszag FARA irorszag

Olaszorszag GoFAR

Svédorszag Bota FA! Svédorszag

Svdéjc Association Suisse de |I'Ataxie de Friedreich
USA Friedreich Ataxia Kutatasi Szovetség (FARA)

Kifejezetten a Dominans Ataxia betegszervezetek

Izrael Az izraeli Machado Jézsef Egyesiilet (SCA 3)
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Mi a helyzet a gyogymoddal?

"A legfrissebb kutatdsi hirek hallatdn mindig reménykedem abban, hogy
egy nap meglesz a gyogymad."

Jelenleg az ataxia legtobb tipusara nincs ismert gydgymad. Szdmos klinikai vizsgdlat van azonban folyamatban, és
ezek eredményezhetnek kezeléseket. Kiilondsen sok vizsgalat folyik a Friedreich-taxidval kapcsolatos gyogyszerek
tesztelésére.

Prof. Ludger Schéls, az ERN-RND klinikai koordindtora
& neuroldgus, Tiibingeni Egyetemi Korhdz, Németorszdg

Ezen tulmendéen, bar gyégymdd nem biztos, hogy létezik, sokféleképpen lehet segiteni az embereknek az altaluk
tapasztalt tiinetek kezelésében (az ataxidval vald egyilttélésre vonatkozd tandcsokat lasd a flizet 18. oldalatdl
kezdédGen).

Nagy elGrelépés torténik az ataxiat okozd Uj gének felkutatdsdban, ami azt eredményezi, hogy egyre tobb ember
kaphat konkrét diagnozist. Szamos igéretes Uj kezelést tesztelnek az ataxia allatmodelljeiben vagy human kisérletek
soran, és a jov6ben a betegek szamara is elérhetévé valhatnak.

11



« European & orw
iV Reference ~  fQiiesDuemses
og8' Net

-®

AZ ATAXIA TIPUSAI

Az ataxia egyes tipusai 6roklédnek (vagyis a sziil6k altal a gyermekeikre 6rokl6d6 gének okozzak), mig masok nem.

Ha az ataxia nem 6roklédik, annak szdmos kiilonb6z6 oka lehet. Az ataxia kiilonb6z6 tipusait a kovetkez6 oldalakon
ismertet;jik.

Oroklott ataxia

Az ataxia orokletes tipusai egy gén vagy gének hibajaval jarnak, amely aztdn generacidkon keresztil 6rokl6dhet.
Négy csoportba sorolhatdk, attdl fliggéen, hogy hogyan 6roklédnek. Ezek a kovetkez6k:

e Autoszomalis dominans: azt jelenti, hogy az allapot egy hibas gén 6roklédése utan alakul ki, amely csak az
egyik szUl6t6l szarmazik.

e Autoszomdlis recessziv: ez azt jelenti, hogy az allapot csak akkor 6roklédik, ha a hibas gént mindkét
szUil6kt6l kapja. A legtobb gén esetében minden személy a gén két példanyat 6rokli: az egyiket az anyjatdl,
a masikat pedig az apjatél.

e Mitokondrialis: vagyis az ataxia az anyai (anyai) vonalon 6rokl6&dik.

o X-kromoszémahoz kotott: ritka esetekben az ataxia az X-kromoszéman taldlhatd hibas génekbdl eredhet,
és ezekben az esetekben vagy csak a férfiak érintettek, vagy a férfiak sllyosabban érintettek, mint a nék.

12
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Autosomalis dominans oroklodés

Ebben az esetben az ataxiat az okozza, hogy a hibds gén egy példanya csak az egyik sziil6t6l 6roklédik. Az ilyen
ataxia esetén egy a kett6hoz az esélye annak, hogy az ataxia minden egyes gyermeknek tovdbbadddik. A genetikai
tanacsadé vagy klinikai genetikus bd&vebben elmagyardzhatja ezt, és megvitathatja a gyermekvallalas
kovetkezményeit.

Az autoszomadlis dominans tipusu, 6rokl6dé kisagyi ataxia egyes tipusaiban az allapot a generacidkon atoroklédve
sulyosabba valik, és a tlinetek megjelenésének kora egyre fiatalodik. Ezt nevezik anticipacionak.

AUTOSOMAL
DOMINANT
INHERITANCE

Mormal  Affected
gene gene

i A if one parent has ataxia
Doesnothave ataxia each child has a one in two chance of inheriting ataxia

13
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Az autoszomalis dominans ataxidk folytatodtak:

Spinocerebellaris ataxia

Szamos spinocerebelldris ataxidt (mas néven SCA-t) azonositottak, amelyek mindegyike kiilonb6z6 gének hibaja
miatt alakul ki. Minden egyes gén megtalalasakor egy szamot kap; példaul SCA1, SCA2, SCA3 és igy tovabb. Bar
minden tipust mas-mas gén okoz, az SCA-k gyakran nagyon hasonldak, és néha csak genetikai vizsgalatokkal lehet
kiilonbséget tenni kdzottiik.

Jelenleg tobb mint 50 kiilobnb6z6 SCA-t ismerlink. Az el6fordulasi gyakorisdg orszagonként nagymértékben valtozik.
Az altipusok némelyikét csak néhany csaladban talaltak meg vilagszerte, masok gyakoribbak. Rutin genetikai tesztek
még nem allnak rendelkezésre mindegyikre. Specialis tesztek 21 SCA-ra allnak rendelkezésre, de ezek kozll csak
néhany érhetd el rutinszerlien. A tesztek kozé tartoznak: SCA 1, 2, 3, 6, 7, 12 és 17. Néhany esetben, egyéni
tényez6ktdl és etnikai csoporttdl fliggéen, pl. a dentatorubral-pallidoluysatids atréfia (DRPLA) vizsgalata mar
elérhetd.

Egy Uj technika, az Ugynevezett "Ujgeneracids szekvenalas" (NGS) lehet6vé teheti az ataxidk szélesebb korének
vizsgalatat. Kilonosen az SCA-k sz(irését teszi hozzaférhetSbbé. Bar az NGS driasi diagnosztikai erével bir, az adatok
értelmezése tovabbra is kihivast jelent, mivel a gének Uj és ultra ritka jéindulatu variacidinak nagy az elé6fordulasa,
és az irodalomban a géneknek a betegséggel valé téves asszocidcidja is el6fordul. Ezenkiviil az NGS nem
alkalmazhatd az 6sszes ataxia altipusra, mivel altalaban nem ragadja meg az ismétl6d6 expanzidk altal okozott SCA-
t.

Tovabbi informacidk talalhatdk az Ataxia UK altal kiadott Ataxia kezelése: a legjobb klinikai gyakorlat felé az
egészségligyi szakemberek szamara cim( kiadvanyban.

Epizodikus ataxia 1. tipus (EA-1)

Az EA-1 abban kllénboézik a legtobb mas ataxiafajtatdl, hogy révid rohamokkal jar, amelyek soran az emberek
elveszitik koordinacidjukat és altaldban néhany percig elmosddhat a beszédik. Az EA-1 altaldaban nem progressziv,
azaz nem romlik, kivéve néhany id6sebb embert. A rohamok néha spontan, nyilvanvalé ok nélkiil jelentkeznek,
kivalthatja 6ket hirtelen sokk vagy mozdulat, illetve faradtsag, szorongas vagy stressz. Egyes epilepszias
gyogyszerekkel (pl. karbamazepinnel) végzett kezelés enyhitheti a rohamokat és csokkentheti azok intenzitasat.

2. tipusu epizodikus ataxia (EA-2)

EA-2 esetén az ataxids rohamok 6rakig vagy akar napokig is eltarthatnak. Az acetazolamiddal vagy aminopiridinnel
torténé kezelés megel6zheti vagy csokkentheti a rohamokat (vagy epizdédokat), de barmilyen gydgyszer
alkalmazasat mindig meg kell beszélni az orvossal. Mivel a stressz gyakran kivaltja a rohamokat, a stresszkezelési
technikak is segithetnek. Az EA-2-t ugyanazt a gént érint6 mutacié okozza, mint az SCA6 esetében (amelynél mas
tipust mutaciordl van szd). Ez a gén az 6rokletes migrén egy formajaban, az Ugynevezett familidris hemiplegikus
migrénben is szerepet jatszik. Az EA-2 tiinetei id6vel némileg progresszivva valhatnak.
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Autoszomalis recessziv oroklodés

AUTOSOMAL
RECESSIVE
INHERITANCE

Mormal  Affected
gene aene

4 |>‘|.

e © if both parents are camiers,

Carries ataxia, each child has a one in four chance of inheriting ataxia
butdeesnothave afaxia

Ezekben az esetekben az ataxiat az okozza, hogy a hibds gén két példanyban van jelen, mindkét szil6t6l egy-egy
példanyt o6rokolve. Mas széval, egy gyermek sziilethet ilyen ataxidval, ha mindkét szil6nek van egy hibas
génmasolata. Ez azt jelenti, hogy a szlil6k az ataxia hordozéi, bar maguk nem szenvednek ataxidban.

Ha két sziil6 hordozd, akkor egy a négyhez az esélye annak, hogy ataxias gyermekiik lesz, és egy a kett6hoz az esélye
annak, hogy olyan gyermekiik lesz, aki nem ataxias, de szintén hordozza a hibas gént. Ha a gyermek hordozd, akkor
tovabbadhatja a betegséget sajat gyermekeinek. Egy a négyhez az esélye annak is, hogy a gyermeknek sem ataxidja,
sem hordozdja nem lesz.

Ebben a helyzetben egy klinikai genetikus tud tanacsot adni arrél, hogy ezek a gének hogyan 6roklédnek, és
milyen kovetkezményekkel jarnak a tobbi csalddtagra nézve.

Az ataxia tobb mint 30 tipusa 6roklédik autoszomalis recessziv modon, néhany kozulik jol ismert, koztik a

Friedreich-tataxia. Mas ataxiak kevésbé gyakoriak, és néhany autoszomalis recessziv ataxia vilagszerte csak néhany
csalddot érint.

15



Friedreich-féle ataxia

A Friedreich-féle ataxia (FA) vildgszerte a leggyakoribb orokletes ataxia, amely leginkdbb gyermekeket és
tinédzsereket érint; a tlinetek atlagosan 5 és 15 éves kor kozott jelentkeznek. Kezdetben ligyetlen mozgdst okoz,
majd a tizenéves kor végére vagy a huszas évek elejére toldszékre szoruldssal jard bizonytalan allashoz és jarashoz
vezet. A beszéd altaldban elmosddotta vélik. A kialakuld egyéb sulyos problémak kozé tartozik a gorbilt gerinc
(skolidzis), a labfej deformitdsa (magas boltozat), a cukorbetegség és a szivproblémak, amelyek a Friedreich-
taxidban szenvedd6k 60%-anak haldlat okozzak.

Ataxia-telangiectasia

Az ataxia elsé jelei altalaban kora gyermekkorban jelentkeznek, amikor a gyermek elkezd jarni, akkor billeg és
imbolyog. Valamivel kés6bb gyakran a szemiik mozgatasaval kapcsolatos problémak is kialakulnak. Néhany év
mulva "telangiektazia" alakulhat ki, aprd, voros pokhalds erek a szemek sarkaban, a fiilek és az arcok felszinén.
KésGbb immunrendszeri problémak alakulhatnak ki, amelyek visszatérG léguti fert6zésekhez és rakra vald
hajlamhoz vezethetnek.

Létezik egy nemzetkozi betegsegitS csoport, az "AT Children's Project". Honlap: www.atcp.org

Egyéb autoszomalis recessziv ataxia

e Ataxia oculomotoros apraxiaval 1. vagy 2. tipus (AOA1 és AOA2 néven ismert)

e Ataxia familiaris izolalt E-vitaminhiannyal ES abetalipoproteinémiaval

e Kisagyi ataxia izomkoenzim Q10-hidanyos izomzatban

e Korai kezdet( kisagyi ataxia visszamaradt inreflexekkel

e CsecsemdGkori kezdet( spinocerebellaris ataxia

e Marinesco-Sjégren-szindréma

e Charlevoix-Saguenay autoszomalis recessziv spasztikus ataxia (ARSACS)

e Joubert-szindréma

e Nem progressziv velesziiletett ataxidk zsugorodott kisagyval (AD , X-L vagy AR vondsok)

e Nem progressziv velesziiletett ataxia kisagyi hipoplasiaval (globalis vagy vermis) (AD, AD , X-L vagy AR
vonasok).

Kénnyen lehet, hogy az elkbvetkezd években még tdbb informacio all majd rendelkezésre ezekrél az ataxiakrol, és
még tobb ataxiat fedeznek majd fel.

Mitokondrialis allapotok

Az ataxia ezen tipusai a mitokondriumokban, a sejtek energiatermel6 részeiben taldlhaté fehérjéket kddold
génekben bekovetkez6 valtozasokkal (vagy mutacidkkal) jarnak. Mivel minden ember az anyjatél orokli a
mitokondriumokat és a mitokondrialis géneket, ez a fajta allapot csak anyai agon, azaz az anyatél orokl6dhet. Az
ilyen betegségben szenved6é néknél fennall a veszélye annak, hogy gyermekeiknek (férfiaknak vagy néknek)
tovabbadjak ezt az allapotot.

A mitokondriumokban talalhaté gének tobbsége az energiatermelésben vesz részt, igy altaldban a mitokondridlis
rendellenességek oka az, hogy a sejtek nem tudnak elegend6 energiat termelni, ami megakadalyozza Gket a
normalis funkcidik ellatasaban. Mivel az izmoknak és az agynak sok energidra van sziiksége a m(ikédéshez, ezek a
testrészek a legvaldszinlibbek a mitokondridlis rendellenességek szempontjabdl. Egyes mitokondridlis
rendellenességek 6 tiinete az ataxia.
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Példak a mitokondrialis ataxia allapotaira:

e mitokondridlis encephalomyopathia, tejsavas aciddzis stroke-szer( epizddokkal (MELAS)
e myoklonikus epilepszia voros foszlanyos rostokkal (MERRF)
e neuropathia, ataxia és retinitis pigmentosa (NARP)

X-kapcsolodoan oroklodo ataxiak

A test minden sejtje 23 par kromoszémaval rendelkezik - hosszi DNS-szakaszokkal, amelyek szamos gént
tartalmaznak. Az emberekben a nemet az egyik ilyen par, az X- és Y-kromoszéma hatdrozza meg. Mig a n6knek két
X kromoszomajuk van, a férfiaknak egy X és egy Y. Ez azt jelentheti, hogy az X kromoszdman talalhatd hibas génekkel
jaré egyes betegségek nagyobb valdszinliséggel érintik a férfiakat (és azon ritka esetekben, amikor a nék érintettek,
ez daltaldban sokkal enyhébb, mint a férfiaknal). A nék lehetnek az X kromoszéma hibds génjének hordozéi, és
tovabbadhatjak a betegséget a fiaiknak. A hemofilia egy példa az ilyen médon 6r6kl&dé allapotra, és az ataxia egyes
form4i is lehetnek X-kapcsoltak.

Nem 6roklodo kisagyi ataxia

Vannak olyan emberek, akiknél ataxia nem fordul el6 a csalddban. Ennek ellenére el6fordulhat, hogy az ataxia egy
olyan tipusa 6roklédik testvéreikre. Lehet, hogy 6k az elsé olyan csaladtagok, akiknél az 6rokletes ataxiat okozo gén
mutacidja alakult ki, vagy a szileik elhunytak, miel6tt az ataxia jelei kialakultak volna. Alternativ megoldasként
el6fordulhat, hogy az ataxia nem 6rokl6d6 formaja all fenn.

Ha az ataxia nem 6roklédik, azt néha sporadikus kisagyi ataxidnak nevezik, és ha az ataxia oka nem ismert, akkor
néha idiopatias kisagyi ataxidanak nevezik. Példaul szdmos embernél diagnosztizdlnak idiopatias, késGi kezdet(
kisagyi ataxiat, ami azt jelenti, hogy az allapot az élet kés6bbi szakaszaban jelentkezik, és az oka ismeretlen. Az
embereknél ezt akkor diagnosztizalhatjak, ha nincs bizonyiték genetikai vagy egyéb okra. Gyakran lassan fejl&dik,
és kevés tovabbi tiinettel jar.

A nem 6roklott ataxia példai a kbvetkezék:

1) Tobbszoros rendszeratrofia kisagyi jellegzetességekkel (MSA-C)

Ez egy olyan allapot, amely az élet kés6bbi szakaszaban jelentkezik. Ez egy progressziv kisagyi ataxia, és sajat
segélyszervezettel rendelkezik.

Az Egyesilt Kirdlysagban - Multiple System Atrophy Trust www.msatrust.org.uk vagy az USA betegszervezetek:
www.mutpilesteyemstrophy.org vagy www.brainsupportnetwork.org . Az MSA-C-nek jelenleg nincs eurdpai
szervezete.

Nem diagnosztizalt ataxia

Az a tudat, hogy valami baj van Onnel vagy gyermekével, és még csak konkrét diagndzist sem kapott, tébb okbdl is
nehéz helyzetbe hoz mindenkit. Egy gyermek esetében, ha tudja, hogy a gyermeke mas, mint a tdbbiek, de nem
tudja, hogy miért, vagy hogy mit tegyen vele, ez nagyon nehéz lehet. A diagndzis keresése gyotrelmes lehet mind a
gyermekek, mind a szlil6k szamara. Az ilyen emberek gyakran még konkrét diagndzis hianyaban is csatlakoznak a
sajat orszagukban miikddd ataxia szervezethez.
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Szamos "Facebook-csoport" létezik ritka jotékonysagi szervezeteknek, és nem ritka, hogy a betegek tdmogatast
kapnak az ilyen csoportoktdl. Ugyanakkor mindig dvakodni kell attdl, hogy vannak olyan emberek és cégek, amelyek
csak arra hajlanddak, hogy pénzt szedjenek el gyanatlan emberektél, akiknek kezelhetetlen betegségiik van.

A SWAN (Syndromes With a Name) UK egy nonprofit, dnsegélyez6 szervezet és bejegyzett jotékonysagi szervezet,
amely el@segiti a nem diagnosztizadlt betegségek altal érintett gyermekek és csaladok el6tt allé kihivasok
tudatositasat. Kampanyt folytat az egyenlé jogokért és elismerésért, adatbazist épit, hogy segitse a jovébeli
kutatdsokat, lehetGség szerint 6sszekapcsolja a csalddokat masokkal, és hirlevelén keresztiil elGsegiti az informacié-
és torténetcserét.

ELET ATAXIAVAL

Ebben a részben az ataxiaval valé mindennapi élet gyakorlati szempontjairdl taldl informacidkat. Az ataxiaval él6k
életmin@ségének javitasara szamos kiilonb6z6 maod van.

Mi segithet az ataxiaval valod egyiittélésben?

Bar az ataxia jelenleg nem gydgyithatd, szamos olyan kezelés all rendelkezésre, amely segithet a tiinetek
enyhitésében. Gydgyszerek allnak rendelkezésre példaul izomgorecsok, remegés, hdlyagproblémak, rendellenes
szemmozgasok és depresszid ellen. A Friedreich-taxidban megfigyelhet6 szivproblémak szintén kezelhetdk.

A progressziv ataxidban szenved6knek altalaban ajanlott rendszeresen (legaldbb évente) neurolégushoz fordulni,
aki figyelemmel tudja kisérni az allapotot, és segitséget tud nyujtani az esetlegesen felmerilé Uj problémak
kezelésében. Ez lehet6séget ad arra is, hogy kihasznalja az Uj orvosi fejlesztések elényeit.

A fizioterapia és a testmozgas, példaul az Uszds, a sulyemelés, a kerékparozas, a
lovaglds megelGzheti az erbveszteséget, megérizheti a mobilitast, és segithet a
kerekesszékre szoruldknak az atszallasban.

A beszéd- és nyelvterapia segithet a beszéddel, nyeléssel, kohogéssel, fulladdssal
kapcsolatos  problémak kezelésében, és sziikség esetén kommunikacids
segédeszkozokkel, példaul egyes szamitdgépes programokkal.

A foglalkozasterapia szintén fontos; példaul az otthoni atalakitasok, a mindennapi tevékenységekhez sziikséges
stratégiak megtanitasa vagy kerekesszék vasarlasakor.

Az ataxids emberek talalkozasa kdztudottan segit az ataxids betegeknek, mivel rdjonnek, hogy nincsenek egyediil
azzal, amin keresztlilmennek ezzel a betegséggel. A betegszervezetek, a nemzeti és nemzetkdzi online forumok
kiilondsen hasznosak ebben a tekintetben. A nemzetkézi forumokon altalaban angolul kommunikalnak az emberek.

Az On jogai
Az Eurdpai Fogyatékossagligyi Forum (EDF) 1996-ban jott létre, és a fogyatékossaggal él6k ernydszervezete,
amely tébb mint 100 millié eurdpai fogyatékossaggal él6 ember érdekeit védi.

Segit annak biztositasaban, hogy a fogyatékkal él6ket érinté eurdpai szintli dontéseket a fogyatékkal élGkkel

egyltt és a fogyatékkal él6k hozzak meg. Az EFA jovGképe az, hogy az eurdpai fogyatékossaggal él6 emberek
teljes mértékben, masokkal azonos alapon kapcsolddjanak be a tarsadalomba, és hogy a fogyatékossaggal élé
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személyek jogairdl sz6lé ENSZ-egyezményben (UN CRPD) meghatdrozott emberi jogainkat teljes mértékben
tiszteletben tartsak, védjék és beteljesitsék.

A fogyatékossaggal él6 személyek jogairdl sz6l6 ENSZ-egyezmény (UN CRPD) egy olyan nemzetkozi emberi jogi
szerz6dés, amely megerdsiti, hogy minden fogyatékossaggal él6 személynek minden emberi jogot és alapvetd
szabadsagot élveznie kell. Tisztdzza, hogy minden fogyatékossaggal él6 személynek joga van a kozosség polgari,
politikai, gazdasagi, tarsadalmi és kulturalis életében vald részvételhez, mint barki masnak. A CRPD vildgosan
meghatdrozza, hogy a kdz- és maganhatdsagoknak mit kell tennilik annak érdekében, hogy biztositsak és
elémozditsak e jogok teljes kord gyakorlasat minden fogyatékossaggal él6 ember szamara.

Jogellenes a fogyatékkal él6k hatranyos megkilonboztetése életiik kiilénb6z6 terlletein, beleértve a munkat,
az oktatdst, az utazdst és a szabadidés tevékenységeket. A nemi alapu megkilonboztetés és a faji
megkilonboztetés szintén az egyenldségi torvény hatalya ala tartozik.

Tanacsadas és érzelmi tamogatas

Az ataxias embereknek gyakran sziikséglik van arra, hogy beszéljenek egy tanacsaddval vagy terapeutdval,
hogy megvitassak az ataxia 4ltal felvetett problémakat. A Ritka Neuroldgiai Betegségek Eurdpai
Referenciahalézatanak kutatéi és orvosai nagyon is tudataban vannak annak, hogy az ataxia milyen hatdssal
van a mindennapi életvitelre. Ma mar minden klinikai vizsgalatban az elsédleges kimenetel mellett, amely
altalaban kardioldgiai vagy neuroldgiai, kotelezéen szerepel egy olyan kimenetel, amely a beavatkozasnak az
ataxidban szenvedék mindennapi élettevékenységére gyakorolt hatasat vizsgalja.

Gondozonak lenni

Egyre tobb tamogatas all rendelkezésre az ataxids személyt dpold gondozdk szdmara. Hagyomanyosan gyakran
a csaladtagok vagy szeretteik voltak az egyediili gondozdi a fogyatékkal él6 személynek. Altaldnossagban ugy
vélik, hogy jobb, ha nem egy hozzatartozé az ataxids személy elsédleges gondozdja, ha a koriilmények ezt
lehet6vé teszik. Az egyes eurdpai orszagok gazdasagi korilményei valészinlileg meghatarozzak, hogy az ataxias
személy mennyi "kilsé" segitségre jogosult.

Ha a csalddtagok apoljak az ataxids személyt, létfontossagu, hogy id6t szanjanak magukra, hogy felfrissiiljenek
és kipihenjék magukat, és sajat egészségiik ne szenvedjen csorbat. Sok ataxias személyt dpold személy nagyon
hasznosnak taldlja, ha betegszervezeti taldlkozdkra és rendezvényekre jar, hogy tdmogatast kapjon masoktdl,
akik hasonld helyzetben vannak.

Oktatas

Bar az iskolak megkozelithetGsége valtozd, altaldban véve a modern
létesitmények alkalmasak a testi fogyatékossaggal éI6 tanuldk
befogadasara, és a hozzaférhetdséget folyamatosan javitjak. Az ilyen
informaciék gyakran megtaldlhatok az iskola akaddlymentesitési
tervében, amelynek egy példanyat kérésre at kell adni.

A fogyatékkal él6 hallgatdknak idedlis esetben segitségre van
szlikséglik specidlis felszerelések, pl. laptop, jegyzetels és a sziikséges
extra utazasi koltségek megvasarlasahoz.
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Foglalkoztatas

Sok ataxias ember a diagndzis feldllitasa utan is dolgozik, és sokaig
megdllia a helyét. Altaldban szdmos program segiti ezt, de ez
orszagtdl figg. Altaldban az ataxias betegek szervezete tud segiteni
az informdacidszerzésben.

Lakhatasi adaptacidk

Néhany embernek az otthonat is at kell alakitania, ha ataxia alakul ki nala. A szocidlis szolgdlatok
foglalkozasterapeutdaja tanacsot adhat a sziikséges otthoni atalakitasokrél. Nem ritka, hogy a helyi hatdsagok
kiilonb6z6 tipusi tdmogatasokat nyujtanak a maganszektorbeli tulajdonosoknak és a kozintézmények
bérlGinek. Ezek kozé tartoznak az ingatlanok lakhatasra alkalmassa tételére, valamint fejlesztésekre és
atalakitasokra nyujtott tdmogatasok.

Csaladtervezés

Az ataxia 6roklott tipusaiban szenved6 emberek kozil sokan vallalnak
gyermeket. Egyeseknél az ataxia azutan alakul ki, hogy gyermekiik
szliletett, masoknal pedig akkor, amikor mar tudjak, hogy ataxiasak.
Minden ataxids személynek mas és mas lesz a véleménye arrdl, hogy
vallaljon-e gyermeket. Ez mindig mélyen személyes dontés.

Ha valakinek ismert recessziven 6rokl6d6 ataxidja van (pl. Friedreich-
taxidja), és csaladot szeretne alapitani, a partnerét is meg lehet
vizsgalni, hogy kiderljon, valdszin(ileg 6 is hordozdja-e az ugyanilyen
tipusu ataxianak. Ha nem hordozo, akkor a gyermekiiknél nagy
valodszinlséggel nem alakul ki az ataxia ezen tipusa.

Ataxids apa a csaladjdval



Ez egy hdtso jdarokeret extra
karos tamasztékkal

Jarast segito eszkoz

Ha jarast segit6 eszkdz hasznalatat fontolgatja, a legjobb, ha
foglalkozasterapeutdhoz fordul segitségért és tanacsért, ha az
elérhet6 az On szdmdra. A fogyatékkal él6k kézpontjai szamos
segédeszkozt, valamint tandcsot és informaciét kindlnak, de gyakran
egy orszagos betegszervezet talalkozdjan is kaphatunk oGtleteket a
jarassegit6 eszkozokkel kapcsolatban.

Altaldban a gyerekek ugy taldljdk, hogy a sétapalcak inkabb
megbotlanak. A jardkeretek altaldban inkdabb azok szamara
alkalmasak, akik mar tudnak allni és jarni, de segitségre van szlikséglik
az egyensuly megtartdsdhoz. A jardkeret nagyobb stabilitast és
tdmaszt nyujt, és sok jardkeret tovabbi funkcidkkal is rendelkezik,
példaul kerekekkel, fékkel vagy pihenésre szolgalo lléssel.

A mozgast segité eszkozok egyéb formai kozé tartoznak a
jardssegit6k, amelyeknek van egy vdazuk, és nagyobb tamogatdst
nyudjtanak, mint egy hagyomdnyos jarokeret, valamint a robogdk,
amelyek hosszabb tavon is hasznalhatdk kozlekedési eszkdzként.



Helen 20 éves kora 6ta haszndlja
kerekesszékét hosszu tavokon.

Figyelje meg a bal kezében lévé
"kiityi" eszkézt, amely mindkét
kerékhez csatlakozik. Haszndlata
mozgatja a széket, és
megakaddlyozza, hogy minden
egyes fordulat utdn ujra a kezét
a kerékre kelljen helyeznie.

Al elektromos széket haszndl.
Ataxia tiinetei 11 éves kora dta
jelentkeztek ndla.

Tiz évvel késébb
diagnosztizaltdk ndla a
Friedreich-taxidt.

Nemrégiben szerzett diplomdt
fogyatékossadgi
tanulmdnyokbdl, miutdn
kordbban formatervezést
tanult.

Most 54 éves.

1)
2)

Kézi és elektromos kerekesszékek

Bar nem mindenki hasznal kerekesszéket, aki ataxias, sokan ugy
taldljdk, hogy ez megkonnyiti az életliket. Vannak, akik rovid
tdvolsdgokat tudnak gyalogolni vagy rovid ideig allni; a fennmaradé
id6ben kerekesszéket hasznalhatnak.

Sziil6ként talan felzaklatja a gondolat, hogy gyermekének
kerekesszéket kell haszndlnia. Az ataxia el6rehaladtaval azonban
hamarosan rajon, hogy ha gyermeke kerekesszéket hasznal, az
valojaban nagyobb fliggetlenséget biztosit szamara, és energiajat
fontos dolgokra is megérizheti.

A kézi és elektromos kerekesszékek sokfélesége folyamatosan
novekszik. A technoldgiai fejlesztéseknek koszénhetGen a székek
erGsebbek, gyorsabbak és konnyebbek, mint valaha. A kézi és
elektromos kerekesszékek szamos tipusa létezik, beleértve a
sportoldi kerekesszékeket, az allé6 kerekesszékeket és a szallitd
kerekesszékeket.

A megfelel6 kerekesszék kivalasztasakor olyan tényezG6k is fontosak,
mint az életkor, az igények és a képességek. A koltségek tobb szaz és
tobb tizezer font kozott vdltozhatnak, attédl fliggben, hogy mibdl
készilt a szék, és hogy méretre késziilt-e.

A kézi kerekesszékek el6nye, hogy:

konnyebben széllithatd, mint az elektromos székek
segiteni az ataxids személyt abban, hogy fitten tartsa magat

Hatranyuk, hogy a kerekek haszndlatanak ismételt moiivelete
visszatérg vallproblémakat okozhat, amiben a widget vagy hasonlé
eszkoz segithet.

Az elektromos kerekesszék hasznalatdnak f6 el6nye a kézi
kerekesszékkel szemben az, hogy fizikailag kevésbé megterheld.
Minden m(ikédtetés akkumulatorrdl torténik, és a mozgdshoz nem
kell segitségre tdmaszkodnia.

"Eleinte kinosan éreztem magam, hogy
kerekesszékben vagyok, de a barataim és a csalddom
nagyszerl eréforrdst jelentettek."”



European
Reference
Network A

European
PO Reference
049" Networks

Segitokutyak

"A kutyam csoddlatos - még a mosogépet is seqit kiliriteni!
Tényleg segit abban, hogy 6ndlloan éljek."

A segit6 kutyak specidlisan arra vannak kiképezve, hogy segitsenek a fogyatékkal
él6knek olyan mindennapi feladatok elvégzésében, amelyeket egyébként nehezen
tudndnak elvégezni. Az ataxids emberek néha Ugy taldljdk, hogy egy segit6 kutya segit
nekik megdrizni flggetlenséglket, amellett, hogy a kutya csodalatos tarsuk. A kutyak
szamos feladat elvégzésére kiképezhetbk, hogy segitsenek az embereknek a leheté
legkényelmesebb életvitelben. A feladatok kdzé tartozhat az ajtdk nyitasa és zarasa, a
bolti pultok elérése, a bevdasarldkosdr cipelése vagy akar a mosdgép kilritése.

Uton
A vezetni tanulas remek maddja a mobilitdsnak. A vezetni tanulds alsé korhatara a
nemzeti hatdsagtol fligg. Minél kordbban tanul meg vezetni az ataxias személy, annal
nagyobb az esélye a sikerre. Ez segit egy kis figgetlenséget adni nekik életik egy
érzékeny korszakaban.

Sok ataxids ember jogosult lehet parkoldsi kedvezményekre az ataxias soférok vagy a
jarasproblémakkal kiizd6 utasok szamara. A kedvezmények lehetévé teszik, hogy az ti
célhoz kozel parkoljanak. A kedvezmény igényléséhez forduljon a nemzeti vagy helyi
hatdsag szocidlis szolgdalatokkal foglalkozé osztalyahoz.

A jarmlivezetd belép
a gépkocsiba hdtulrol
a jarm(ivon keresztiil
a kerekesszékkel.

Ha On vezet, a legtobb eurdpai orszagban elvarjak, hogy amint ataxiat diagnosztizalnak
E Disabled Onnél, tajékoztassa a nemzeti gépjarmlivezetSi hatdsdgot. Ez nem jelenti

badge automatikusan azt, hogy abba kell hagynia a vezetést. Néhdny ataxids ember esetében
holders az dllapotuk azt jelenti, hogy a vezetés folytatasahoz a gépkocsijukat at kell alakitaniuk,
\) only és végiil ugy donthetnek, hogy felhagynak a vezetéssel. Pozitivum, hogy On jogosult

lehet olyan kedvezményekre, amelyek megkonnyitik a  parkoldst a
rendezvényhelyszinek kdzelében.
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Kijutni és mozogni

A legtobb mozi, kiilonésen a multiplex mozik, jé lehetdségeket kinal az ataxias és mas
fogyatékkal él6k szamara. Ezek részletei altalaban megtaldlhatok a honlapjukon. Az
utdbbi években a tomegkozlekedés és a menetrend szerinti taxik nagy részét
akaddlymentessé tették a mozgaskorlatozottak szamdara. A legtobb vasut-, busz- és
légitarsasag lehet6vé teszi, hogy elGzetesen segitséget kérjenek, ha az utazdshoz,
példdul a vonat atszalldsdhoz segitségre van szlikséglik. Tovabbi informacidért
forduljon az egyes cégekhez.

A 4 évente paralimpiai jatékoknak otthont adé nagyvarosok kozlekedése kiilonds eréfeszitéseket tesz annak
érdekében, hogy a tomegkozlekedés a paralimpiai jatékok idején a lehetd legkdnnyebben hozzaférhets legyen.
Idedlis id6szak a nagyvarosok megldtogatdsara.

Sport és szabadido

Szamos sportagat Ugy lehet atalakitani, hogy az olyan betegek is részt vehessenek
benne, mint példaul az ataxia. Ezt tiikr6zi a paralimpiai sportagak valasztékanak
béviilése. Ha szivesen néz sportot, szamos sporthelyszinben a kerekesszékkel
kozleked6k szamara kedvezményes arakat biztositanak.

Internetes kapcsolatfelvétel

Sok ataxias ember Ugy taldlja, hogy az online kapcsolattartds, az utazas
megszervezése és a bevasarlads nagyszeri mddja lehet. A legtébb weboldal és
internetbdngészd rendelkezik olyan hozzaférési lehet&ségekkel, amelyek lehetévé
teszik a bet(iméret megvaltoztatdsat, vagy a csak szoveges nézet megjelenitését stb.
A billenty(zet és az egér a konnyebb kezelhetGség érdekében atalakithatd, és a szamitégép hasznalatat
kiilonféle kommunikacids segédeszkozok, példaul hangfelismerd szoftverek is segithetik. A szamitogép
asztala és beallitasai is testre szabhatok, hogy konnyebben hozzaférhetévé valjanak. A mobiltelefonok is
atalakithatdk a konnyebb hasznalat érdekében, és egyesek (példaul az iPhone) a hangfelismerd
alkalmazasokat az ar téredékéért kinaljak.

Unnepek és utazas

A lpegtobb tdulési szolgaltatas rendelkezik a mozgaskorlatozottak szamara kialakitott
szallassal, és extra szolgaltatasokat kinal a kiegészits igényliek szamara. Ez egy Ujabb
olyan hely, ahol a betegszervezet segithet Onnek. Bar Eurépa nagyobb varosaiban a
régebbi varosrészek kozil sok nem a kerekesszékkel kozlekeddk szamara éplult, egy
kis el6zetes tervezéssel lehet kozlekedni. A legtobb varosban utikalauz segiti a
mozgaskorlatozottakat.
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Mi a kovetkezo Iépés?

Bar nem lehet eltitkolni, hogy az ataxia hatassal van az emberekre, nem kell, hogy
megakaddlyozza 6ket abban, hogy teljes, aktiv és élvezetes életet éljenek.

Mindannyian az Uj kezelések reményében éliink.

Reméljiik, hogy hasznosnak talalta ezt a fiizetet. Visszajelzéseit mindig szivesen fogadjuk.
Segitsen nekiink javitani a kovetkez6é kiadason, ha elmondja véleményét: info@ern-

rnd.eu.
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FELELOSSEGI NYILATKOZAT:

Az ERN-RND 3altal kbzzétett, jovahagyott vagy megerdsitett klinikai gyakorlati irdnymutatdsok, gyakorlati tanacsok,
szisztematikus attekintések és egyéb utmutatdk az aktudlis tudomanyos és klinikai informacidk értékelését jelentik,
amelyeket oktatasi szolgdltatasként nyudjtanak. Az informacidk (1) nem tekinthet6k az 6sszes megfelel§ kezelést,
ellatasi médszert magaba foglaldnak, vagy az ellatas standardjanak kijelentésének; (2) nem folyamatosan frissiilnek,
és nem feltétlenll tikrozik a legfrissebb bizonyitékokat (az informacidk kidolgozasa és kozzététele vagy olvasasa
kozott Uj informacidk jelenhetnek meg); (3) csak a konkrétan meghatarozott kérdés(ek)re vonatkoznak; (4) nem
irnak el semmilyen konkrét orvosi ellatasi médot; és (5) nem helyettesitik a kezeld szolgaltato fliggetlen szakmai
megitélését, mivel az informacidk figyelembe veszik a betegek kozotti egyéni eltéréseket. Minden esetben a
kivalasztott cselekvési irdnyt a kezel6 szolgaltatonak az adott beteg kezelésének 6sszefliggésében kell mérlegelnie.
Az informacidk hasznalata 6nkéntes. Az ERN-RND ezt az informaciét "ahogy van" alapon bocsatotta rendelkezésre,
és nem vallal semmilyen kifejezett vagy hallgatdlagos garanciat az informacidval kapcsolatban. Az ERN-RND
kifejezetten kizarja az eladhatdsagra vagy a meghatarozott felhaszndalasra vagy célra valo alkalmassagra vonatkozo
garanciadkat. Az ERN-RND nem vallal felelGsséget az ezen informacidk hasznalatabdl eredd vagy azzal kapcsolatos
személyi vagy vagyoni sérilésekért vagy karokért, illetve az esetleges hibakért vagy kihagyasokért.

KOVESSEN MINKET

Honlap: www.ern-rnd.eu

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